




Le malattie rare rappresentano un  argomento 
complesso ed articolato. Conoscerle ed orien-
tarsi nei percorsi assistenziali non sempre è  
facile. Il Decreto Ministeriale n. 279 del 18 
maggio 2001 “Regolamento di istituzione della 
rete nazionale delle malattie rare e di esenzio-
ne al costo della partecipazione delle relative 
prestazioni sanitarie” ha avuto il merito di 
introdurre nell’ordinamento sanitario una 
serie di principi a tutela delle persone con 
malattie rare. Nell’allegato al D.M. 279/2001 è 
riportato l’elenco delle patologie rare per le 
quali il   Sistema Sanitario Nazionale riconosce 
l’esenzione dalla partecipazione al costo delle 
relative prestazioni sanitarie. La diagnosi di 
malattia rara è effettuata dai Presidi accredi-
tati, preferibilmente ospedalieri, apposita-
mente individuati dalle Regioni tra quelli in 
possesso di documentata esperienza nella 

diagnosi e nella cura di specifiche malattie 
rare o di gruppi di malattie rare, nonché di 
idonea dotazione di strutture di supporto e di 
servizi complementari, ad esempio per la 
gestione delle emergenze e per la diagnosi 
biochimica, genetica e molecolare. Alle Regioni 
è attribuito il compito di individuare, con atti 
normativi, i Presidi della Rete in cui i malati 
rari possono trovare specifica competenza 
diagnostica e di trattamento. Questo opuscolo, 
frutto di un lavoro di collaborazione fra 
l’Azienda Sanitaria Locale Salerno, l’Azienda 
Ospedaliera Universitaria San Giovanni di Dio 
e Ruggi d’Aragona,  la Federazione Medici 
Medicina Generale- sezione provinciale di 
Salerno, il Centro Nazionale Malattie Rare 
dell’Istituto Superiore di Sanità e il Centro di 
Coordinamento delle Malattie Rare della 
Regione Campania, ha lo scopo di facilitare lo 

scambio di informazioni per rinforzare ed 
estendere la rete assistenziale delle malattie 
rare. L’iniziativa rientra nell’ambito delle 
attività previste dal Protocollo d’Intesa per la 
Sorveglianza, la Diagnosi e la Terapia delle 
Malattie Rare stipulato fra l’ASL Salerno e 
l’A.O.U. San Giovanni di Dio e Ruggi d'Aragona, 
in attuazione del Progetto Regionale               
“Interventi per l’implementazione della rete 
per le malattie rare e per la promozione della 
rete nazionale dei tumori rari”. Condividere 
esperienze e percorsi comuni contribuisce ad 
accrescere la consapevolezza sul tema 
complesso delle malattie rare e consente di 
cogliere sempre più le reali necessità degli 
ammalati e delle loro famiglie, coinvolte nella 
gestione della malattia e della vita quotidiana 
del paziente.

Dott. Antonio Giordano
Direttore Generale ASL SALERNO 



Per le loro caratteristiche  le malattie rare 
rappresentano una sfida impegnativa in sanità 
pubblica. Nel nostro Paese è stato profuso un 
grande impegno da parte delle istituzioni 
sanitarie e scientifiche, delle associazioni dei 
pazienti e della società tutta al fine di contri-
buire a fornire risposte adeguate alle persone 
con malattia rara ed alle loro famiglie. Sicura-
mente un momento di svolta è stato rappre-
sentato dalla nostra normativa ed in particola-
re dal  D.M. 279/2001 “Regolamento di istitu-
zione della Rete Nazionale delle Malattie Rare e 
di esenzione alla partecipazione al costo dalle 
spese sanitarie”. Questo decreto ha permesso 
la realizzazione e lo sviluppo di un’intera rete 
dedicata alla sorveglianza, alla diagnosi e al 
trattamento delle malattie rare. Lo sviluppo di 
reti regionali, dei registri regionali e l’integr-
azione a livello epidemiologico con il registro 

delle malattie rare ha migliorato la qualità 
dell’assistenza nel campo delle MR e gettato le 
basi per ulteriori miglioramenti sia nel campo 
della ricerca che della Sanità pubblica. Il 
Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR) 
dell’Istituto Superiore di Sanità ha contribuito 
alla realizzazione e allo viluppo di un sistema 
nazionale in questo ambito, svolgendo azioni 
proprio nelle aree a maggiore criticità. La 
ricerca scientifica, la sorveglianza epidemio-
logica, l’informazione, la formazione, le linee 
guida per citare alcune delle attività svolte 
non solo nel nostro Paese ma anche a livello 
europeo ed internazionale. Tuttavia, il cammi-
no è ancora lungo e si prospettano sfide 
importanti. Tra queste riteniamo decisive: il 
miglioramento dell’informazione ai cittadini 
che nel campo delle MR presenta ancora oggi 
delle carenze, stante anche la complessità 

dell’argomento; lo sviluppo di correlazioni 
funzionali tra i diversi livelli assistenziali nel 
campo sanitario ed in particolare tra i centri 
di riferimento/presidi della rete ed i diversi 
ambiti territoriali; l’integrazione tra assisten-
za sanitaria e socio-economica, in quanto da 
essa scaturisce in ultimo il maggior impatto 
sulla qualità della vita delle persone con MR e 
delle loro famiglie. Riteniamo che la realizza-
zione di questo opuscolo informativo possa 
dare un contributo migliorativo in questi 
ambiti,  riuscendo al tempo stesso  a costitui-
re un valido strumento di informazione per il 
cittadino e di raccordo tra operatori sanitari 
ed un valido modello applicativo per altre 
realtà.  

Dott. ssa Domenica Taruscio
Direttore Centro Nazionale Malattie Rare – ISS Roma 



Le Malattie Rare (MR) sono un numeroso  

gruppo di patologie (7.000-8.000) definite 

dalla bassa prevalenza nella popolazione. Oltre 

che dalla bassa prevalenza le MR sono carat-

terizzate da diversi aspetti che le accomuna-

no: la ricerca scientifica in molte di queste 

patologie non è stata ancora di gettare luce 

sui meccanismi patogenetici;  spesso è  diffici-

le per il paziente ottenere una diagnosi appro-

priata e tempestiva; non sempre sono disponi-

bili terapie in grado di agire sulle cause; 

l’andamento di queste patologie è cronico, gli 

esiti sono invalidanti; il peso individuale, 

familiare e sociale che grava sui pazienti e 

sulle loro famiglie è rilevante. L’Unione 

Europea (UE) definisce rara una patologia che 

ha una prevalenza non superiore a 5 per 

10.000 abitanti nell’insieme della popolazione 

comunitaria. Alcuni Paesi, tuttavia, hanno 

adottato definizioni difformi. Ad esempio, il 

Regno Unito non identifica le MR sulla base 

della prevalenza, ma definisce le strategie di 

intervento in base alla domanda di servizi 

sanitari specialistici nella popolazione. La 

definizione adottata negli USA è meno restrit-

tiva rispetto a quella europea, in quanto viene 

definita rara una malattia con una prevalenza 

inferiore a 7,5 su 10.000; infine, in Giappone la 

definizione fa riferimento ad una prevalenza 

inferiore a 4 su 10.000. Nonostante la bassa 

prevalenza delle singole patologie, le malattie 

rare nel loro insieme costituiscono un proble-

ma sanitario importante: essendo molto 

numerose, interessano complessivamente un 

numero non trascurabile di cittadini e di 

famiglie. Inoltre, considerate le loro caratteri-

stiche di rarità e complessità clinica, tali 

malattie rappresentano una difficile sfida ai 

sistemi sanitari per la prevenzione della 

disabilità e della mortalità prematura e il 

miglioramento della qualità della vita e del 

potenziale socioeconomico delle persone 

affette. Le dimensioni del problema e le possi-

bilità di successo degli interventi richiedono 

un approccio globale caratterizzato principal-

mente da molteplici azioni integrate lungo tre 

direttrici: la collaborazione internazionale, la 

collaborazione tra istituzioni ed Associazioni 

dei pazienti, e il trasferimento efficiente delle 

conoscenze nella pratica clinica e nelle azioni 

di salute pubblica.
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LE MALATTIE RARE E L’INFORMAZIONE
Il Piano Nazionale Malattie Rare 2013-2016 si 
esprime a favore del  potenziamento e soste-
gno delle diverse fonti informative istituzio-
nali esistenti, nonché alla promozione del loro 
impiego.

Le informazioni in Italia
In questo senso opera dal Febbraio 2008 il 
Telefono Verde Malattie Rare (TVMR), helpline 
nazionale dedicata alle malattie rare. Proget-
tato e realizzato dall’urgente necessità di 
fornire informazioni e orientare su temi 
d’interesse comune alle malattie rare, il TVMR 
rappresenta una fonte di informazioni centra-
lizzate in ambito nazionale, soprattutto 
secondo quanto previsto dal D.M. n. 279/2001. 
Oltre a fornire informazioni sulla rete nazio-
nale delle malattie rare Il TVMR è stato 
espressamente creato per offrire contenuti e 
strumenti che promuovano le conoscenze, le 

buone pratiche e i processi di empowerment 
riguardanti le malattie rare.

Le informazioni in Regione Campania
Il servizio di Informazione sulle Malattie Rare 
del Centro di Coordinamento si rivolge a tutti 
i cittadini con malattia rara, ai loro familiari, 
alle Associazioni di pazienti, ai medici ed agli 
operatori sanitari che vogliono approfondire 
la loro conoscenza sulle malattie rare.
Il servizio può essere contattato tramite 
e-mail, telefono o Fax:
Telefono:  081-7464814 - 3346336869 - 
Orari: 09.30 – 15.00
Fax: 081-7463116
E-mail: malattierare@unina.it

Le informazioni in provincia di Salerno
ASL SALERNO
Tutte le informazioni possono essere richie-
ste all’indirizzo mail:  malattie rare@aslsaler-

no.it.
Le  informazioni sulle modalità di rilascio 
dell’esenzione ticket possono essere richie-
ste presso gli sportelli esenzione Ticket 
distrettuali.
 
AOU SAN GIOVANNI DI DIO E RUGGI D'ARAGONA
Per ricevere invece informative più dettaglia-
te è possibile consultare il sito alla sezione 
dedicata o contattare il referente delle malat-
tie rare dell’Azienda tramite le seguenti 
modalità:
Dr.ssa Antonella Maisto: telefono 089 
672022, cell. 3467905177 
e-mail:antonella.maisto@sangiovannieruggi.it








