From: MIA - Associazione ltaliana Miastenia Onlus
[cristina.vatteroni@telecomitalia.it]

Sent: mercredi 30 janvier 2008 18:47

To: SANCO RAREDISEASES CONSULTATION

Cc: Associazione Mia

Subject: Rare Diseases consultation / risposte

Gentile

European Commission - Health and Consumer Protection Directorate-General,

Vi inviamo le nostre risposte alla Consultazione Pubblica per le Malattie Rare
( domande poste nel documento

http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/raredis_comm_it.pdf )

Cordiali Saluti

Associazione MIA Onlus

Associazione ltaliana Miastenia Onlus.

Via G. Montanelli, 135 - 56121 Pisa - ITALY
Tel. +39 050/25217 + 39 340/5385541
Fax: +39 050/25217

e-mail: associazionemia@virgilio.it
www.viverelamiastenia.it

Codice Fiscale: 93023150506

Risposte:

Domanda 1: La definizione di malattia rara attualmente in uso nell“Unione
Europea & soddisfacente?

Si per la frequenza ( incidenza 5 su 10.000 ), anche se la definizione & troppo
generica poiché tende a raggruppare troppe patologie di diverso tipo. Sarebbe
utile , visto il grandissimo aumento delle patologie scoperte, Tfare una
distinzione fra quelle che hanno gia un riconoscimento ed un approccio

terapeutico sperimentato da anni, e le altre.

Domanda 2: Si concorda sul fatto che esista la pressante esigenza di migliorare
la codifica e la classificazione in questo campo?

Si. Per esempio in ltalia, malgrado la miastenia rientra nella definizione
Europea di malattia rara, non € considerata tale dal sistema sanitario
nazionale. Ci vorrebbe una codifica a livello europeocondivisa da tutti i paesi
membri, anche perche non essendoci un“omogeneita per quanto riguarda la
diagnosi, nei vai paesi europei, si rischia sempre di sottostimare il numero dei
pazienti

( Nota: Si stima siano tra i 12.000 e 1 15.000 1 malati di Miastenia Gravis in
Italia, ovvero fra 2 e 2,6 su 10.000.

Popolazione italiana nel 2005: 58.463.000 persone circa ).

Miastenia Gravis: codice ICD 358.0 )

Domanda 3: Un repertorio europeo delle malattie rare potrebbe aiutare 1 sistemi
nazionali/regionali ad affrontare meglio la questione delle malattie rare?

Si, una classificazione per eziologia, specialita medica, prevalenza ecc.
aiuterebbe.

Domanda 4: Le reti europee di riferimento dovrebbero privilegiare il
trasferimento di conoscenze? La mobilita dei pazienti? Entrambi? In che modo?



Dovrebbero privilegiare il trasferimento di conoscenze, affinché i pazienti
possano curarsi nel loro paese, e trovarvi il massimo delle competenze ( anche
perché potrebbero essere affetti da piu di una malattia rara ).

Dovrebbero prevedere comunque anche la possibilita per i pazienti, di soggiorni
presso 1 massimi centri di competenza europea, tramite la creazione di apposite
strutture di ricezione per loro e gli accompagnatori, affinché ogni paziente
senta di avere anche la possibilita di consultare tutti i1 migliori esperti
disponibili. La Sanita di ogni paese potrebbe aiutare i1 pazienti a rivolgersi a
questi centri facilitando il viaggio con mezzi e informazioni.

Per le malattie MOLTO RARE , la mobilita deil pazienti potrebbe essere
privilegiata, almeno in un primo momento, per 1" esiguita del numero di tali
pazienrti.

Domanda 5: Si dovrebbero creare nuovi strumenti online ed elettronici in questo
campo?

Si. Spesso e molto difficile per 1 pazienti che cercano informazioni su
internet, capire se si tratta di informazioni giuste ( per es. a chi e dove
rivolgersi ). Si potrebbero certificare i siti delle Associazioni, e creare siti
ufficiali della sanita europea.

Inoltre gli strumenti on-line ed elettronici sono essenziali per la
comunicazione fra medici, ricercatori, centri specialistici, sia per la ricerca,
che per le cure e la gestione deil pazienti.

Domanda 6: Che cosa si puo fare per migliorare l"accesso a strumenti diagnostici
di qualita per le malattie rare?

Per esempio il sistema sanitario nazionale potrebbe fornire gratuitamente i test
diagnostici ai familiari delle persone affette da malattie rare, se a rischio.
Anche senza la disponibilita gratuita, sarebbe importante 1" informazione sull*
esistenza e la fruizione di tali test, per i gruppi a rischio.

Proporre i1 test a piu ampie fette di popolazione, grazie ad una maggior spesa
sanitaria sostenuta per ( o da ) ogni individuo, potrebbe contribuire a
diffonderne 1" uso, e quindi abbassare i costi di produzione dei test

Domanda 7: Esiste l"evidente esigenza di una valutazione a livello dell"UE di un
eventuale screening della popolazione per le malattie rare?

Si, bisognerebbe fare studi statistici ed epidemiologici per conoscere I°
impatto economico sia della prevenzione che della non-prevenzione su tutta la
popolazione e sui gruppi a rischio.

Dovrebbe comunque essere possibile accedere ai vari test anche su base economica
volontaria per soggetti non a rischio, cosi che il denaro ricavato possa essere
un ritorno utile anche per la sanita pubblica

Domanda 8: Prevedete una soluzione al problema dell"accessibilita dei medicinali
orfani a livello nazionale o a livello dell"UE?

Dovrebbero essere prenotabili, se non disponibili in un paese, in un altro
paese, tramite meccanismi ufficiali delle strutture pubbliche, grazie anche all*®
informatizzazione. Essendo le malattie rare malattie CRONICHE, e quindi a
decorso abbastanza prevedibile, una efficace programmazione dovrebbe essere
possibile.

Domanda 9: L"UE dovrebbe avere una normativa in materia di dispositivi medici e
diagnostici orfani?

Si, come per 1 farmaci. Se pero la spesa risultasse troppo grande, in alcuni
casi, sarebbe meglio un una prima fase, privilegiare la mobilita dei pazienti
verso i centri specializzati



Domanda 10: Che tipo di servizi specializzati in ambito sociale e nel campo
dell"istruzione si dovrebbero raccomandare a livello UE e nazionale per i
pazienti affetti da malattie rare e per le loro famiglie?

Informazione: 1" informazione & importantissima per avere la consapevolezza
della terapia che si segue. 1 medici non hanno sempre il tempo di spiegare ai
pazienti 1 meccanismi della malattia e delle cure.

Supporto economico e sociale: nel caso la malattia comporti disabilitad. Anche

il supporto psicologico & importante.

Domanda 11: Che modello di governance e di finanziamento sarebbe piu adatto agli
inventari,alle banche dati e alle biobanche?

Finanziamenti regolari e garantiti, vincolati al rispetto di severi criteri di
qualita, definiti a livello europeo.

Domanda 12: Che ruolo avrebbero i1 partner (industria e associazioni non-profit)
nell"ambito di un“azione dell"UE sulle malattie rare? Quale sarebbe il modello
piu adatto?

Il ruolo delle Associazioni potrebbe essere quello di far emergere le esigenze
dei malati.

Ogni industria, potrebbe specializzarsi in alcune malattie, cosi da poter trarre
beneficio economico dalla dimensione del mercato europeo, che mettendo insieme
tanti mercati "'ristretti’, e in piu gli incentivi comunitari, lo potrebbe
trovare redditizio.

Domanda 13: Condividete I"idea di varare piani d"azione? In caso di risposta
affermativa, dovrebbero essere varati a livello nazionale o regionale nel vostro
paese?

Si. In Italia i1 piani d* azione dovrebbero essere varati a livello nazionale,
anziché regionale. Cosi che il meglio ( idee, leggi ) di ogni regione sia
disponibile per tutte, e sia garantito il trattamento paritario di tutti i
cittadini.

Domanda 14: Ritenete necessario istituire una nuova Agenzia europea sulle
malattie rare e lanciare un studio di fattibilita nel 20097

Si, sarebbe opportuno lo studio di fattibilita.

Sarebbe opportuna una agenzia centrale di coordinamento unico europeo, attenta
pero allo studio delle relta territoriali.

Associazione MIA Onlus

Associazione ltaliana Miastenia Onlus.

Via G. Montanelli, 135 - 56121 Pisa - ITALY
Tel. +39 050/25217 + 39 340/538554
Fax: +39 050/25217

e-mail: associazionemia@virgilio.it
www.viverelamiastenia.it

Codice Fiscale: 93023150506



CONFIDENTIALITY NOTICE
This message and its attachments are addressed solely to the persons
above and may contain confidential information. If you have received
the message in error, be informed that any use of the content hereof
is prohibited. Please return it immediately to the sender and delete
the message. Should you have any questions, please contact us by
replying to webmaster@telecomitalia.it.

Thank you

www.telecomitalia.it



This paper represents the views of its author on the subject. These views have not been adopted or in any way approved by the Commission
and should not be relied upon as a statement of the Commission's or Health & Consumer Protection DG's views. The European Commission
does not guarantee the accuracy of the data included in this paper, nor does it accept responsibility for any use made thereof.





