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DIRITTI di Maria Francesca Astorino
Malattie rare, I'sos delle famiglie
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DISEGUAGLIANZE

MALATTIE RARE SENZA DIAGNOSI, LAUTONOMIA
AGGRAVATCOSTTA CARICO DELLE FAMIGLIE

Lallarme era gid stalo lancialto dalla Socield llaliana
di Genetica Umana (SIGU) al termine dell ultimo
congresso nazionale nello scorso mese di ottobre

di MARIA FRANCESCA ASTORINO scoste” unalungaseriedi patologie = sostenere per intero il costo della
a gennaio 2024 in Italia le  genetiche rare. Per altre condizio- prestazione.

D diagnosi genetiche per pa- ni,invece, peralcunedellequalisie Ildecretopero non sembratenere
zienti affetti da malattierare  vicinia terapieche potrebberocam- conto dei numeri. Ad oggi, i malati

saranno piu difficili e in molte regio-  biare significativamente la qualita  rari senza diagnosi - secondo le sti-
ni saranno le famiglie che torneran-  di vita dei pazienti, sara possibile = me ottenute da una rilevazione di
no a pagare per 'accesso alle presta-  solo un'analisiridottaapochigeni, “Chiesi global rare disease” - sono

zioni sanitarie. poichél'elenco dei geni analizzabili 350 milioni nel mondo. In Italia al-
L'allarme era gia stato lanciato  perognispecifica condizionerisale ~meno 100mila. Sempre secondo la
dalla Societa Italiana di Genetica al2016”. rilevazione Chiesi, le malattie rare

Umana (SIGU) al termine dell’ulti- Dal primo di gennaio, quindi, il ~comportano un onere medio di co-
mo congresso nazionale nelloscor-  conosciuto “decreto tariffe” ha re-  stoparia 107mila euro per pazien-
so mese di ottobre. I diversi gruppi  cepito 'aggiornamento dei Livelli te I'anno. I costi indiretti rappre-
dilavoroacuiafferiscono genetisti  essenziali di assistenza (LEA) pre- sentano in media 11 29% dell'onen?
mediciebiologi, ricercatoriealtefi-  visti dal DPCM del 2017 e ha ag- tptale giel_le malattie rare quando e
gure dal profilo scientifico, aveva-  giornato le tariffe delle prestazioni ~ disponibile un trattamento, che sa-
no espresso perplessita riguardo  di specialistica ambulatoriale fer- {e apnan;egha del 45% qua.nc_lo non
lentrata in vigore del nuovo no-  me al 1996. Rispetto allattuazione € disponibile alcuna terapia. La
menclatore tariffario: “Molte pre-  di questodecreto, chesiprefiggeva —Maggior parte dJ questi costi md}—
stazioni relative alla genetica — ha  dierogarein modouniformelepre- retti - ad esempio, costo per caregi-
spiegato la genetista, dottoressa  stazioni su tutto il territorio nazio- ~ Ver- ambi di casa, costo dei trafta-
Daniela Zuccarello, rappresentan-  nale, I'obiettivo non & stato mante- ~ Mentisecondari, viaggio ealloggio
te SIGU e dirigente medico presso  nuto. I motivo & da ricercarsi pro- - SOnosostenuti dalle famiglie: una
I'unita operativa di geneticaclinica  prio nel decreto ministeriale che ~SPesa annua che puo arrivare an-
dellazienda ospedaliera-universi- concede ai governi regionali, che a 48mila euro per nucleo fami-
taria di Padova - sono oggi essen-  nell'ambito degli accordi interre- ~gliare. Costi che risultano troppo
ziali per fornire una risposta dia-  gionali per la compensazione della ~ OMerosi per ipazientidel Sud Ifalia.
gnostica tempestiva e certa ai pa-  mobilita sanitaria approvati dalla A questi, si sommano anche i disa-
zienti con patologie rare senza dia-  Conferenza Stato-Regioni, di pre- 81determinatidall'approvazionein
gnosi. Eimpensabilechenonsiano  vedere una remunerazione ag- Scnato del decreto Calderoli sulla
state inserite nel tariffario, ecio si-  giuntiva per i costi associati autonomiadifferenziata. NinoCar=
gnifica che il Sistema sanitariona-  a)leventuale utilizzo di specifiche tabellotta, presidente della Fonda-
zionale non le fornira gratuita- prestazioni e somministrazioni di ~ Z°one Gimbe, & tornato ad affronta-
mente”. “In pratica-haproseguito  farmaci, limitatamente alla listadi ~ '¢ Iargomento riportando la sua
la Zuccarello-nonpotremoesegui- prestazioni specialista ambulato- Préoccupazione sull'ulteriore ri-

reindagini genetichemirateintut-  riale prevista dal decreto stesso. schio di vedere amplificate le diffe-

te quelle situazioni, per citare A salvarsisonosolo quelle regio-

I'esempio piu palese, in cuiibambi-  njche possono disporre di fondi ad

ni presentano ritardi cognitivinon  hoc, nelle quali si potra proseguire

sindromici, o quadri assimilabili a4 erogare tutte le prestazioni gra- .
allo spettro autistico, che oggisap-  tuitamente e a carico del bilancio ——
piamo essere un cappello generico  regionale, con quei fondiche vanno T O

all'interno del quale restano “na- oltre i LEA. Altre regioni ancora
hanno proposto la compartecipa-
zione alla spesa mediante paga-
mento di uno specifico ticket dal co-
stodifferenziato. Altre ancora sono
costrette a proporre ai pazienti di
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renze regionali. “Occorre suppor-
tarele regioni meridionali - sottoli-
nea Cartabellotta — per colmare i
gap esistenticon il Nord. In tal sen-
80, va in direzione ostinata e con-
traria 'intero impianto normativo
del Ddl Calderoli che contrasta il fi-
ne ultimo del Pnrr, sottoscritto
dall'Ttalia e per il quale abbiamo in-
debitato le future generazioni: ov-
veroperseguireil riequilibrioterri-
toriale e il rilancio del Sud come

priorita trasversale a tutte le mis-
sioni per rilanciare il Mezzogiorno,
accompagnando il processo di con-
vergenza tra Sud e Centro-Nord
quale obiettivo di crescita economi-
ca, come piu volte ribaditonelle rac-
comandazioni della Commissione
Europea’.

Asn., il simbolo
della ricerca
contro le
malattie rare. A
dx, un ragazzo
autistico. Sotto:
il presidente
della Fondazione
Gimbe, Nino
Cartabellotta
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