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Regulation (EC) No 141/2000 of the 
European Parliament and of the 
Council on Orphan Medicinal 
Products 

IN EUROPA :  
- PROGRAMMA DI AZIONE COMUNITARIO SU 
MALATTIE RARE (1999 – 2003; 2008-; 2013-)  
- 7 PROGRAMMA QUADRO 
-  HORIZON 2020 

EUROPEAN RARE DISEASE TASK FORCE 
(DG SANCO): 2004 -2009 
EUCERD 2009 - 2013 
EXPERT GROUP RARE DISEASES 201 4- 

 
MALATTIE RARE E FARMACI ORFANI 
INIZIATIVE INTERNAZIONALI 
 
1983 - USA 
1993 – Giappone 
1997 – Singapore 
1998 – Australia 
 
 



A-	
  di	
  indirizzo	
  e	
  di	
  diri5o	
  sulle	
  Mala-e	
  Rare	
  
	
  e	
  farmaci	
  orfani	
  in	
  Europa	
  

	
  
	
  

v  Piano	
  di	
  Azione	
  Comunitaria	
  sulle	
  MR	
  Decisione	
  n	
  1295/1999/CE,	
  29	
  

Aprile	
  1999	
  

v  Regolamento	
  (CE)	
  del	
  Parlamento	
  Europeo	
  e	
  del	
  Consiglio	
  

Concernente	
  medicinali	
  orfani	
  n°	
  141/2000,	
  16	
  Dicembre	
  1999	
  

v  Regolamento	
  (CE)	
  della	
  Commissione	
  concernente	
  le	
  disposizioni	
  di	
  

applicazione	
  dei	
  criteri	
  previs4	
  per	
  l’assegnazione	
  della	
  qualifica	
  di	
  

medicinale	
  orfano	
  n°	
  847/2000,	
  27	
  Aprile	
  2000	
  

v  European	
  Rare	
  Diseases	
  Task	
  Force	
  (DG	
  –	
  Sanco);	
  EUCERD	
  	
  

v  Proge0	
  su	
  mala0e	
  rare	
  Rare	
  (DG	
  –	
  Research):	
  	
  

	
  7	
  PROGRAMMA	
  QUADRO;	
  HORIZON	
  2020	
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INIZIATIVE NAZIONALI 
 

!
• Piani Sanitari Nazionali:  1998-2000, 2003-2005, 2006-’8,!

• Regolamento di istituzione della Rete Nazionale!
delle Malattie Rare (D.M. 279 / 2001)!

• Accordo Conferenza Stato Regioni (2002): Tavolo 
interregionale di monitoraggio sulle malattie rare!

• Accordo Conferenza Stato Regioni (2007)!
!
• Piani Sanitari Regionali!

• Piano Nazionale per le malattie rare (approvato in CSR)!
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Nel	
  2001……	
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RETE NAZIONALE DELLE MALATTIE RARE 

 
(DECRETO MINISTERIALE 279/2001) 

 

Definisce!

Istituisce!

Regolamenta!

la Rete Nazionale per :!!
ü  la prevenzione!
ü  la sorveglianza!
ü  la diagnosi !
ü  la terapia!

il Registro Nazionale delle MR presso l'ISS!

l’esenzione dalla partecipazione al costo 
delle malattie rare in Allegato 1!

Accordi	
  Stato	
  Regioni	
  (2002,	
  2007)	
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OGGI	
  TUTTE	
  LE	
  REGIONI	
  
HANNO	
  INDIVIDUATO	
  	
  

PRESIDI	
  /	
  CENTRI	
  
PER	
  LE	
  MALATTIE	
  RARE	
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-­‐	
  D.M.	
  279/2001:	
  Rete	
  nazionale	
  delle	
  mala0e	
  rare	
  
-­‐	
  Accordi	
  Stato-­‐Regioni:	
  2002,	
  2007	
  

-­‐	
  Decreto	
  del	
  15-­‐04-­‐2008	
  (G.U.	
  n.	
  227,	
  27-­‐09-­‐2008)	
  	
  

	
  

§  Presidi	
  ospedalieri	
  in	
  tu&e	
  le	
  Regioni	
  	
  

§  Centri	
  di	
  coordinamento	
  regionali	
  	
  

§  Centri	
  interregionali	
  per	
  mala-e	
  a	
  bassa	
  prevalenza	
  (G.U.)	
  	
  

§  Tavolo	
  di	
  Coordinamento	
  per	
  il	
  monitoraggio	
  delle	
  a0vità	
  

§  Registri	
  regionali	
  	
  

§  Registro	
  nazionale	
  mala-e	
  rare	
  

§  Esenzione	
  dalla	
  partecipazione	
  al	
  costo	
  delle	
  mala-e	
  rare	
  	
  

	
  	
  	
  	
  elencate	
  in	
  Allegato	
  1	
  D.M.	
  279/2001	
  e	
  successivi	
  aggiornamenS	
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FLUSSO	
  EPIDEMIOLOGICO:	
  	
  
DAL	
  LIVELLO	
  REGIONALE	
  A	
  QUELLO	
  NAZIONALE	
  

REGISTRO	
  
NAZIONALE	
  

MALATTIE	
  RARE	
  

PRESIDI	
  
CENTRI	
  

REGISTRI	
  REGIONALI	
  E	
  	
  
INTERREGIONALI	
   DATA	
  SET	
  

(OGNI	
  6	
  MESI)	
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Regioni	
  	
  



APPROVATO	
  IL	
  16	
  OTTOBRE	
  2014	
  	
  
IN	
  CONFERENZA	
  STATO	
  -­‐	
  REGIONI	
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  Telefono	
  Verde	
  Mala-e	
  Rare	
  

	
  	
  	
  NoSziario	
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FLUSSO	
  EPIDEMIOLOGICO:	
  	
  
DAL	
  LIVELLO	
  REGIONALE	
  A	
  QUELLO	
  NAZIONALE	
  

REGISTRO	
  
NAZIONALE	
  

MALATTIE	
  RARE	
  

PRESIDI	
  
CENTRI	
  

REGISTRI	
  REGIONALI	
  E	
  	
  
INTERREGIONALI	
   DATA	
  SET	
  

(OGNI	
  6	
  MESI)	
  

Centro	
  Nazionale	
  Mala0e	
  Rare	
  –	
  Is4tuto	
  Superiore	
  di	
  Sanità	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  www.iss.it/cnmr	
  



SUMMER	
  SCHOOLS	
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SCREENING	
  NEONATALE	
  ESTESO	
  
PROGETTO	
  NAZIONALE	
  

	
  
Screening	
  neonatale	
  esteso:	
  

proposta	
  di	
  un	
  modello	
  
operaSvo	
  nazionale	
  per	
  

ridurre	
  le	
  disuguaglianze	
  di	
  
accesso	
  ai	
  servizi	
  sanitari	
  
nelle	
  diverse	
  regioni	
  

	
  
Proge5o	
  finanziato	
  dal	
  	
  
Ministero	
  della	
  Salute	
  
CCM	
  (2011-­‐2014)	
  

	
  

Proge5o	
  finanziato	
  	
  
dalla	
  Commissione	
  europea	
  (2009-­‐2011)	
  











www.epirare.eu	
  



h&p://www.rd-­‐connect.eu	
  



	
  	
  
Ø 	
  In	
  the	
  field	
  of	
  medicinal	
  
drugs	
  	
  
Ø 	
  In	
  the	
  field	
  of	
  
environmental	
  polluIon	
  
Ø 	
  In	
  the	
  field	
  of	
  food/
nutriIon	
  
Ø 	
  In	
  the	
  field	
  of	
  health	
  
services	
  
Ø 	
  In	
  the	
  field	
  of	
  public	
  
health/lifestyles	
  

www.iss.it/cnmr	
  
www,eucerd.eu	
  

	
  



organized by National Centre for Rare Diseases 
Istituto Superiore di Santà - Rome -Italy	
  

	
  

28-29-30-31 October, 2014 
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  Funds	
  	
  	
  
	
  

                                                                                                   30 October E-RARE Symposym 
                                                                                                      Fostering  Collaboration 

                                                                                                           in rare diseases research  
 

	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  31 October  International Conference  
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h5p://www.salute.gov.it/portale/ItaliaUE2014	
  
h5p//www.europlanproject.eu	
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h&p://ec.europa.eu/health/rare_diseases/policy/index_en.htm	
  



h&p://ec.europa.eu/health/rare_diseases/policy/index_en.htm	
  



…	
  RECOMMENDS	
  THAT	
  MEMBER	
  STATES:	
  
Elaborate	
  and	
  adopt	
  a	
  plan	
  or	
  strategy	
  as	
  soon	
  as	
  possible,	
  

preferably	
  by	
  the	
  end	
  of	
  2013	
  at	
  the	
  latest	
  	
  
	
  
Ensure	
  integraSon	
  of	
  mulS-­‐level	
  iniSaSves	
  
	
  
Define	
  priority	
  acSons	
  
	
  
…….Take	
  note	
  of	
  the	
  development	
  of	
  guidelines	
  and	
  

recommendaSons	
  of	
  the	
  ongoing	
  european	
  project	
  EUROPLAN	
  
(www.europlanproject.eu)	
  



AREAS	
  OF	
  THE	
  COUNCIL	
  RECOMMENDATION	
  
	
  

7.	
  	
  	
  SUSTAINABILITY	
  

6.	
  	
  	
  EMPOWERMENT	
  OF	
  PATIENT	
  ORGANISATIONS	
  

5.	
  	
  	
  GATHERING	
  THE	
  EXPERTISE	
  ON	
  RARE	
  DISEASES	
  AT	
  EUROPEAN	
  LEVEL	
  

4.	
  	
  	
  CENTRES	
  OF	
  EXPERTISE	
  AND	
  EUROPEAN	
  	
  REFERENCE	
  NETWORKS	
  FOR	
  RARE	
  DISEASES	
  

3.	
  	
  	
  RESEARCH	
  ON	
  RARE	
  DISEASES	
  

2.	
  	
  	
  ADEQUATE	
  DEFINITION,	
  CODIFICATION	
  AND	
  INVENTORYING	
  

1.	
  	
  	
  PLANS	
  AND	
  STRATEGIES	
  IN	
  THE	
  FIELD	
  OF	
  RARE	
  DISEASES	
  

www.europlanproject.eu	
  

EUROPLAN Project (2008-2011;2012-2015)  



www.europlanproject.eu	
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Co-­‐opera4on	
  at	
  interna4onal	
  level	
  	
  
to	
  s4mulate,	
  be&er	
  coordinate	
  &	
  maximise	
  output	
  	
  
of	
  rare	
  disease	
  research	
  efforts	
  around	
  the	
  world	
  

www.irdic.org	
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IRDiRC	
  vision	
  and	
  2020	
  goals	
  
in	
  rare	
  diseases	
  research	
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200	
  New	
  Therapies	
  

Means	
  to	
  Diagnose	
  Most	
  Rare	
  Diseases	
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GRAZIE	
  PER	
  L’ATTENZIONE	
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