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OceerTo:  Malathe metaboliche ereditarie: avvio della fase
sperimentazione  di sommministrazione della
terapia enzimatica sostitwiva, nel sonfronti del
pazienti vemet, in regime di assistenza
domiciliare integrata

Il Vice Presidemte — Assessore alle Politiche Yapitarie — Avv. Fabio Gava riferisce

quanto ssgoe.

I DM n 279 del 18 maggio 2001 “Regolamento di istitazione della rete nazionale
della malattie rare e di esenzione dalla parfecipazione al costo delle relative prestazioni
samifarie”, ha dato avvio ad una politica nazionale sulle malattie rare. Tale politica si sviluppa
con la realizzazions &1 una rete nazionale di monitoraggic =d assistenzz dedicaia
specificatamente a queste peculiari patologie, con l'erogazione di particolari benefici ai
pazienti affetti da malattie rare, con il supporto a soggetti pubblici e privati attivi nel campo
aella ricerea e della realizzazione di nuove tecnologic e prodotii utili per migliorare il decorso

delle patologie & con laftivazione di programmi i formazione per i professionisti e di
informazione per "opinione pubblica.

La Regione del Veneto, con deliberazione n. 741 del 10 marzo 2000, nell’attivaze la
rete regionale per le attivitd di diagnosi, curz e riabilitazione per le malattie rare, ha istituito il
Centro Regionale di Riferimento per le Malatiie Rare con arnessi il Registro Regionale per le
Malattie Rare ed 5! Centro &i Riferimento regionale per le Malattie Metaholiche Ereditanie

(CeMMEr).

n 204 del § febbraio 2002 la Giunta Regionale ha
individuato, per gruppi di patologia, i presidi regionali di riferimento per ie malaftie rate
abilitat alla certificazione &i malattia rara; con circolare del 22 febbraio 2002 ha attivato la
procedura informatizzata sulle malattie rare con la quale, atiraverso il collegamento w= Centrl
obilitati alla cerfificazione, Registio regonale per le malattie rare e singola Azienda Ulss di

Quccessivamnents, con deliberazione
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appartenenza dell’assisiito, si & realizzato, a Bivello regionale, un sistema a rete che coniuga
certifieazioni, esenzion e registrazione dei pazienti.

Inplire con deliberazione n. 2922 del 29 oftobre 2002 e con circolare del 28 giugne
2003 la Giunta Regiomale ha provveduto & riorgamzzare in ambito regionale lz reie di
disiribuzione e sormmninistrazione di aleuni prodotii distetici per i sogeetti affetti da specifiche
patologie rare.

infine, con deliberazione n. 2706 del 10 settembre 2004, la Giunta Regionale ha
approvato 'accordo di collaborazione imtifolato “Accorde fra Regione del Veneto, REegione
Friuli Venezia Giulia, Provincia Autonoma di Bolrzano & Provincia Awionoma di Trento in

terna di Malaitie Rare™.

Da quanto sopra esposte si evinee "atfenzione della programmazione regionale sul
tema delle malattie rare con particolare riferimento ad un orientamento della programmazione
stessa verso una logica di lavore I rete per la diagnosi, curs e riabilitazione.

Tuito cid premesso si evidenzia che presso ["Unitd Operativa Melattie metaboliche
ereditane dell’Azienda Ospedaliera i Padova vengono erogate prestazioni sanitarie per
pazienti affeiti da malattie lsosomali. Quest’ultime sono malattie metaboliche ereditarie che
rientrano in un gruppo di malattie recentemente definite per legge malattie rare.

Lo sviluppo della ricerca in questo ssifore ha consemtito una modificazione
progressiva del concette di {erapia di questa patologia, non pilt intesa solo come terapia
cronica sostitutiva (dietetica ed in alcuni casi farmacologia} ma come ricerca della completa
guarigione deila patologia in atto.

In questo ambifo si colloca la terapia enzimatica sostitutiva, wn *aterapia che st basa
sull’infusions endovenosa dell’enzima mancante per le malattie lisosomiali, I'efficacia di
questa ferapia € stata ampiaments dimosirata dalla letierstura scieniifica di guest ultirni anni.

L.a somministrazions delle ierapia enzimatica sostitwtive, nei confronti dei pazient
veneti affetti da tale paiologia che risultano attualmente essere circa 15, viene effetinata
direttamente dall’Unita Operativea Malattie metaboliche ereditarie.

Come si evince dalla nota del responsabile dell’Unita Operativa Malattie metsboliche
ereditarie, da circa due anmi fali pazienti, ogni 15 giorni, devono recarsi a Padova, presso
I"Unita Operativa, per la somministeazione della terapia, in regime di day hospital. Durante
quest: anni nop si sono mai verificati episodi avversi e 1"infusione endovencsa & gestita dal
perscaale infermieristico
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Poiché si traita di pazienti adulti e con attivita lavorativa, tutto ¢id comporta un disagio
per ii paziente il quale non solo deve astenersi dal lavoro ma anche sostenerz il disagio dello
spostamento. Spesso ¢16 rende problematica ia gestione della teyapia stessa.

Pertanto, alla Iuce delle direttive del Ministero della Salute relative alla
riorganizzezione sul tenttorio del programmi assistenziali atfreverso Pazione coordinata di
Ceniri ad alta gualificazione e 1’assistenza domiciliare ed alla luce di alcune esperienze gia
attuate in Europa, si propone, in via sperimentale, di provvedere alla somministrazione deila
terapia enzimatica sostitutiva, per infusione endovenosa, presso il domicilio del paziente con
Passistenza di personale infermieristico, afferente all’ Azienda Ulss competente per temdtorio.
Il personale, cui spetta il compito di erogare prestazioni in regime di assistenza domiciliare
integrata all’interno del territorio regionale, presenta infath le necessarie professionalita e

competenze,

Il Centro Regionale Malaitie Metaboliche Ereditarie ha il compito di impostare 1a
terapia e seguire i} paziente per i primi sei mesi, effeituando cosi tm monijtoraggio chinico e
biochimico della malatiiz e segnalave eventuale effeiti collaierali del farmaco. 11 Centro
Regionale in parola ha inolire il cornplto di definite, con le strutture preposie delle Aziende
Ulss interessate, le modalita ed 1 criteri per la coniinuitd assistenziale nonché di garantire
"assistenza medica per quanto rignarda il monitoragzio della malattia e I zssistenza inerente

sventuali problemi locali.

11 Responsabile del Ceniro Regionale Malattie Metaboliche Ereditarie, al termine della
fase di sperimentezione di durata corrispondsnte ad un anno, dovrd presentsre alla Giunta
Regionale un’apposita relazione sull*andamento dell’attivita,

Il Viee Presidente — Assessors alle Politiche Sanitarie — Avv. Fabio Gava, conclude la
propria relazione e propone alla Giunta Regionzle per P’approvazione il segnente

provvedimenio,

LA GIUNTA REGIQNALE

UDITO il relatore Vice Presidente — Assessore alle Politiche Sanitarie — Avv. Fabio Gava,
incaricato dell’istruzions dell’argomento in questione ai sensi dell’art. 33, comma 2° dello
Statuto, il quale da atto che la strutture competente ha attestato 1’zvvenuia regolare istuttoria
della pratica, enche in ordine alla compatibiliti con la vigente lesislazione statale ¢ regionale;

VISTC D.M. n 279 del 18 magsio 2001;

VISTE le deliberazioni della Giunta Regiomale n. 741 del 10 marzo 2000, n, 204 del 8
febbraio 2002, n. 2927 del 28 otiobre 2002 e . 2706 del 10 setiembre 2004
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DELIBERA

1. Di autodzzare, secondo le modalitd espresse in premessa ed in via sperimentale, la
somminisirazione della ferapia enzimatica sostitutiva, nei confront dei pazienti vensi
affeit: da patologie lisosomali, in regime di assistenza domiciliare integrata

DY incaricare il responsabile del Centro Regionale Malattie metaboliche Ersditarie &i
presentare alla Giudta Recionale, al termine della fase sperimentale di durata
corrispondente ad un anno, un’apposita Iel_azicne sull’andamento dell’attivita,

)

Sottoposto a veiazione, il presente provvedimento risulta approvato con votl unanimi €
palesi.

L PRESIDENTE

. SEGRETARIO
On. Doti Giancarlo Galan

Diott, Antonio Menetio

IL VICE PRESIDENTE
Avv, Fabio Gava
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Al Responsabile del Centro Regionale
Malattie metaboliche ereditarie

¢/o Clinica Pediatrica

Azienda ospedaliera di Padova
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la Somministrazione delfa terapia enzimatica sostitutiva, che si basa -
sullinfusione endovenosa dell'enzima mancante, a favore del pazienti veneti affetii da
malattie lisosomali, viene attualmente effettuata presso il Centro Regionale Malattie
Metaboliche Ereditarie dell’Azienda Ospedaliera di Padova, In regime di day hospital.

Poiché si tratta di pazienti adulti e con attivita favorativa, il loro trasferimento a
Padova, ogni 15 giorni, comporta un notevole disagio.

Alla luce di alcune esperienze gia attuate in Europa ed in considerazione del
fatto che durante gli ulimi due amni, cosl come si evince dalla relazione def
responsabile del Centro regionale, non si sone mai verificati episodi avversi durante la
somministrazione della ferapia enzimatica sostitutiva, la Giunta Regionale, con
deliberazionie n. 3648 del 18 novembre 2004, ha approvato Vawio della fase
sperimentale di somministrazione della terapia stessa. '

La fase sperimentale, della durata corrispondente ad un annc, prevede che la

somministrazione avvenga presso il domicilio del paziente, con Vassistenza del

personale infermieristico afferente all’Azienda Ulss competente per territorio (regime di
ADT o ADIMED in base alla gravita clinica).

1] Centro Regicnale Malattie Metaboliche Ereditarie ha il compito di impostare la
terapia e seguire il paziente per i primi sei mesi, effettuando cosi un manitoraggio
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clinico e biochimico della malattia & segnalare eventuale effetti collaterali del farmaco.
Inoltre ha il compito di definire, con le strutture preposte dalfle Aziende ulss interessate,
le modalita ed i criteri per la continuita assistenziale nonché di garantire I'assistenza
medica per il monitoraggio della malattia ed eventuali problemt iocali.

Spetta, inoltre, al Responsabile del Centro Regsonale in parola trasmettere alla
Giunta Regionale, al termine deffla fase sperimentale, un‘apposita reiazmne
sull'andamento dell‘attivita.

Nellinviare, in allegato, copia della DGRV n. 3648/04, si invitano le 55.LL. a dare
concreta attuazione a quanto in essa contenuio.

Distinti saluti.
il Dirigente Regionale
DIREZIONE PER I SERVIZI SANITARI
Doi;.c. Tiziano Manrtello
a. ' B AN
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Guia Varotto
0412791678
Segreteria;
Tl 041 279 1443
1443
1683 Direzione Regionale per i Servizi Sanitari
1687 e-rralf: sery s'a:qira.r-‘i@reg:'(mevenelo it
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