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Con il patrocinio di:

Federazione Italiana Malattie Rare (FIMR)
Societa Italiana di Neonatologia (SIN)

Societa Italiana di Pediatria Ospedaliera (SIPO)

Malattie rare in Pediatria:
sono poi cosi rare?

Stefano Parmigiani
Direttore S.C. Pediatria e Neonatologia P.O.L.L.






Frequenza delle malattie rare ed incidenza sul totale dei ricoveri e sul totale

delle nascite a La Spezia rispetto all’atteso — dic 2007 — nov 2012

Nuove diagnosi malattie rare = N° 28
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Accesso al PS

* | sintomi che presenta sono legati alla
malattia rara o indipendenti ?

* | farmaci da somministrare possono
interferire con la malattia rara?

* Si puo risolvere il problema in loco o
bisogna per forza scomodare il centro per
quella malattia rara e magari € notte o
festa per cui non si trova nessuno?
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In caso di ricovero a cosa
dobbiamo essere pronti?

Squilibrio metabolico

Gravi acidosi

Insufficienza respiratoria con difficolta all'intubazione
Grave compromissione neurologica

Uso di farmaci orfani spesso non disponibili in loco
Gestione tracheostomia, PEG, enterostomia

Personale educato alla gestione ed all’'uso di
attrezzature di uso non convenzionale

Stanze di terapia semi-intensiva pediatrica
Trasporto medicalizzato qualificato

Conoscenza delle attrezzature date a domicilio (BiPAP,
IPPV, Pompe infusione enterale, monitor, ecc..)



E nonostante tutto cio abbia un costo
e richieda un’organizzazione....
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CONFERCHNAA UNIFICATA

Accordo, ai sensi dell'articolo 9 del decreto legislativo 28 agosto 1997, n. 281, tra il Governo,
Regioni, le Province autonome di Trento e Bolzano e le Autonomie locali concernente “Presa
carico globale delle persone con Malattie neuromuscolari 0 malattie analoghe dal punto di vis.a
assistenziale”.
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Rep. n. 56 /cu dd 2 > Ml 02 € C

Art. 2
Formazione ed informazione

1. Le Regioni e le Province Autonome di Trento e Bolzano promuovono programmi di
aggiornamento e formazione rivolti sia ai professionisti dei Centri di Riferimento di cui
all'articolo 3, sia a quelli operanti nel sistema dei servizi territoriali. Obiettivo di tali

Art. 6
Innovazione e ricerca

Art. 1
Attivita a supporto delle condizioni di disabilita e invalidita.

1. Il Governo, le Regioni, le Province Autonome di Trento e Bolzano e le Autonomie locali
convengono sulla necessita di garantire in tempi brevi I'erogazione dei benefici previsti
dall'ordinamento. secondari al riconoscimento dell'invalidita civile efo della situazione di
handicap, in particolare nei confronti delle persone affette da malattie a rapida evoluzione. |

Art. 3
Centri di riferimento

Le Regioni e le Provincie Autonome di Trento e Bolzano attribuiscono con atto formale la
funzione di riferimento a Centri della rete assistenziale regionale o interregionale.

| Centri sono unita funzionali, costituiti da una o pil strutture in grado di assicurare la presa
in carico globale del paziente. Essi garantiscono al proprio interno tutte le competenze
multidisciplinari diagnostiche, terapeutiche e assistenziali, finalizzate al mantenimento delle
funzioni e dell'autonomia, alla qualita di vita, alla dignita della persona e all'inserimento nei
diversi contesti familiari e sociali nonché i collegamenti di cui all'articolo 4 con le reti
regionali di riabilitazione, cure palliative, di supporto e assistenza domiciliare. | Centn

1. Il Governo, le Regioni e le Province Autonome di Trento e Bolzano riconoscono la
necessita di implementare nella pratica clinica corrente le nuove conoscenze riducendo la
distanza tra quanto gia si conosce e quanto si applica realmente. Per tale ragione
convengono nel ritenere la ricerca e l'innovazione nelle prassi e nei modelli assistenziali di
valore strategico e come tali prioritarie nell'indirizzare future risorse dedicate alla ricerca.



Si pretende che per tutto cio

Art. 7
Onen

1. Dalle attivita previste dal presente Accordo non devono derivare maggiori oneri a carico
della finanza pubblica

IL PRESI
On. Dott. R |g/Fitto

IL SEGRETARIO
Cons. E Ene«gilda Slnrscalchl
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Ma volendo 1 soldi siI troverebbero

Tradizionalmente attraverso lotta all’evasione fiscale e recupero del denaro
derivante da operazioni illecite, riduzione della spesa della politica ecc...

Meno tradizionalmente rinunciando a qualcosa:

2 miliardi € / anno spesa per i gelati

258 milioni € / anno per acquisto di animali domestici
103 milioni€ / anno per tolettatura animali domestici
362 milioni € / anno per accessori animali domestici
60 miliardi € / anno spesa europea in sigarette

telefoni cellulari, televisori al plasma, i-pod, giochi elettronici, auto di lusso,
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Grazie per I’attenzione

1l faro del Tino
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