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LAVORI IN CORSO 

Rete NUOVI LEA

Partecipazione ERN

PDTA

SITO / Centro di ascolto

Certificazione on-line 

Piano terapeutico on-line
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WWW.MALATTIERARE.TOSCANA.IT

CENTRO DI ASCOLTO 

REGISTRO TOSCANO 

MALATTIE RARE
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IL CONTESTO ITALIANO: NUOVI LEA

• DPCM 12/01/17

• DGR 962/2017

• Nuovi codici

• Rimappature

• Nuove M Rare  

• Nuove M Croniche

• Nuovi attestati

• RTMR / CAMR
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CENTRI EXPERTISE  MALATTIE RARE: 

Direttiva UE 2011/24 - EUCERD 2011/13 - PNMR 

adeguata capacità di diagnosi, follow-up e presa in carico; 

volume di attività significativo, rispetto a prevalenza;

capacità di fornire pareri qualificati, di utilizzare linee-guida di 

buona pratica clinica e di effettuare controlli di qualità; 

documentato approccio multidisciplinare; 

elevata competenza ed esperienza, documentata con 

pubblicazioni scientifiche; 

riconoscimenti, attività didattica e di formazione; 

significativo contributo alla ricerca scientifica; 

stretta interazione con altri centri esperti, capacità di operare 

in rete a livello nazionale ed internazionale; 

stretta collaborazione con le Associazioni dei pazienti; 

verifica periodica del mantenimento dei requisiti.
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ADEGUAMENTO RETE PER CENTRI DI EXPERTISE

• Aggiornamento modalità di 

costituzione dei Centri di 

Competenza Regionale 

per le Malattie Rare 

(CCRMR)

• Collaborazione con ARS 

per identificazione di 

indicatori di attività e 

percorso interaziendale 

nella rete malattie rare 

toscana attraverso dati dei 

flussi sanitari correnti in 

integrazione ai dati RTMR
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Il CONTESTO EUROPEO :

ERN on RD: call for interest dead line 21/06/16

Application and

Self-Assessment for HCP

Endorsemnent for HCP 

Application and

Self-Assessment for Network
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24 ERN – 26 Paesi - 370 ospedali - quasi 1.000 unità specializzate 

La Toscana è la Regione italiana con il maggior numero di ospedali e di 

centri specializzati coinvolti nelle ERN

10 AOU Senese, 

7 AOU Careggi 

7 AOU Meyer , 

4 AOU Pisana,

1 ASL Toscana Centro 

1 Fondazione Toscana Gabriele Monasterio

1 dei 2 centri italiani riconosciuti coordinatori di reti di ERN è

AOU  Pisana - Reumatologia

Centro coordinatore della ERN ReCONNET, 

(malattie rare muscolo-scheletriche e del tessuto connettivo). 

REGIONE TOSCANA E RETI ERN
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RETI ERN 
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RETI ERN 
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RETI ERN : possibili sviluppi  

Application to join 

existing ERNs

Affiliazione “spoke”

Piattaforme comuni per 

gestione pazienti

Interfaccia tra registri

EJP on RD
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PROGETTO PERCORSI  

Multidisciplinarietà

Interaziendalità

Transizione 

pediatrico/adulto

Condivisione con 

associazioni di pazienti

Aggiornamento ruoli e 

percorsi
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CENTRO DI ASCOLTO  MALATTIE RARE
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2017:

1075 Pratiche

175 extra RT

2390 contatti con 

utenti

1165 contatti con 

rete 
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CAMR E ISTITUTO CHIMICO FARMACEUTICO 

MILITARE
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18/01/2018

PROTOCOLLO DI INTESA RT AGENZIA INDUSTRIE DIFESA
- rafforzamento dell'informazione/formazione sui farmaci 
cannabinoidi 
- estensione alla ricerca e sperimentazione clinica no profit, con 
particolare attenzione ai farmaci orfani. 
- coinvolgimento CAMR per rispondere e supportare i cittadini 
anche sull'uso terapeutico della cannabis
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SITO PUBBLICO RETE TOSCANA MALATTIE RARE
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www.malattierare.toscana.it
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PRESIDI DELLA RETE - SCHEDA PRESIDIO

http://malattierare.toscana.it/percorso/rete-dei-presidi 

Allineamento 
automatizzato quotidiano 

da RTMR
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ELENCO AGGIORNATO MALATTIE RARE

17

http://malattierare.toscana.it/percorso/lista-malattie/

DPCM 12/01/2017
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Motore ricerca schede MR

Motore ricerca schede MR
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Scheda informativa MR



Direzione 

Diritti di cittadinanza e coesione sociale20

Scheda informativa e percorso
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DATI STATISTICI RTMR
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http://malattierare.toscana.it/dati-statistici/ 

Incidenza: stato in vita 
aggiornato tramite linkage 

con Archivio regionale 
mortalità
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Rete Toscana Malattie Rare 
viene pubblicata solo sul sito 
www.malattierare.toscana.it (o 
con link da portale Regione 
Toscana)

Le nuove modalità 
Certificazione di diagnosi e 
Piano Terapeutico ON LINE in 
forma elettronica dal Registro 
Toscano Malattie Rare (RTMR) 
garantiscono appartenenza 
presidio alla rete

RETE E REGISTRO : la DGR 176/2017

22
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CERTIFICAZIONE / PIANI TERAPEUTICI ON LINE 

Possibilità di 

aggiornamento continuo

Garanzia riconoscimento 

ruoli di rete

Completezza casistica

Monitoraggio diagnosi e 

piani terapeutici

Possibile interfaccia con 

liste dedicate
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ABILITAZIONE PRESIDI A NUOVE PROCEDURE

Richieste di ruoli DI RETE e approvazione: tramite RTMR 
previa approvazione del Coordinamento regionale

24

Ruolo TERAPIA

Necessario al presidio per effettuare la prescrizione di 
farmaci per malattia rara (nel caso di farmaci sotto 
monitoraggio AIFA occorre specifica abilitazione del 
presidio)

Necessari al presidio per emettere il certificato 
diagnostico utilizzabile dal paziente ai fini del rilascio 
dell’attestato di esenzione

Ruoli DIAGNOSI e CERTIFICAZIONE
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Abilitazione alle certificazioni e ai piani terapeutici 
elettronici tramite riconoscimento del codice fiscale 
letto dalla CNS (carta operatore o “smart card”)

Validazione della CNS dei medici del SSR (servizi 
di Certification Authority), verifica se la carta è attiva e 
se il codice fiscale letto corrisponde a quello inserito in 
RTMR nella lista dei medici del presidio

RTMR: ABILITAZIONE MEDICI DEI PRESIDI
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MODULO CERTIFICAZIONE ELETTRONICA

 Compilazione 
automatica del 
modulo a partire 
dai dati della 
diagnosi (codice a 
barre paziente)

 Dati della malattia, 
della struttura e 
del medico che 
certifica

 Emissione del 
certificato 
protocollato con 
codice a barre
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CERTIFICATO DI DIAGNOSI – NOTA PIE’ PAGINA

Questo documento non è riproducibile e può essere emesso solo

attraverso il Registro Toscano Malattie Rare che garantisce che il

presidio certificatore è presidio accreditato della Rete regionale

toscana per le malattie rare ai sensi della normativa nazionale e

regionale in materia (DM 279/2001; DPCM 12/01/2017; DGRT

176/2017; DGRT 962/2017).

L'elenco completo e aggiornato dei presidi della rete regionale toscana

è consultabile su www.malattierare.toscana.it

27
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PT ELETTRONICO - STRUTTURA

28

Durata max 1 anno

Possibilità di MODIFICA piani in corso e 
PROSECUZIONE piani scaduti
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PT ELETTRONICO – SCELTA FARMACI

Ricerca da FARMADATI - filtro per principio attivo/nome commerciale.
Ricerca da Lista essenziale - in via di approvazione

Elenco farmaci disponibili (magazzino 
regionale Estar), impostazione 
automatica classe e forma farmaceutica

Digitazione manuale della posologia
Eventuale indicazione della non sostituibilità (con motivazione).
Eventuale scelta uso off-label

29
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PT CONVALIDATO – MODULO PRINCIPALE

30

 Codice a barre paziente

 Codice a barre modulo 
per verificarne lo stato 
attivo
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PT CONVALIDATO – NOTA PIE’ PAGINA

31

NOTA AI FINI DELLA DISPENSAZIONE E CONCEDIBILITA': ai fini dell'erogazione dei prodotti prescritti i 

pazienti devono rivolgersi presso le Farmacie di continuità della ASL di residenza/domicilio sanitario.

I farmaci che non rientrano in classe A potrebbero non essere rimborsati/dispensati secondo la specifica 

normativa regionale in materia

Questo documento non è riproducibile e può essere emesso solo attraverso il 

Registro Toscano Malattie Rare che garantisce che il presidio prescrittore è 

presidio accreditato della Rete regionale toscana per le malattie rare ai 

sensi della normativa nazionale e regionale in materia (DM 279/2001; 

DPCM 12/01/2017; DGRT 176/2017; DGRT 962/2017).

L'elenco completo e aggiornato dei presidi della rete regionale toscana è 

consultabile su www.malattierare.toscana.it
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PT CONVALIDATO – ALLEGATO USO OFF-LABEL
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PT CONVALIDATO – ALLEGATO GALENICI 
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PT CONVALIDATO – CONSENSO OFF LABEL/GALENICI
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MODULI CARTACEI (SOSTITUTIVI AGLI ELETTRONICI)

SOLO Presidi abilitati

ESCLUSIVAMENTE in 

caso malfunzionamenti

(assenza rete, mancato 

riconoscimento carta 

operatore, ecc);

da inviare a RTMR;

da inserire in RTMR 

entro 1 settimana

Monitoraggio  

(comunicazione RTMR -

Anagrafi/Farmacie)

35
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STATISTICHE (fonte RTMR AL 27 FEBBRAIO 2018)

MALATTIE REGISTRATE

(ESENTI DPCM) 
557

TOTALI DIAGNOSTICATI

48.319

ESENTI DPCM: 42.264

DI CUI VIVI AL 2016: 39.330 

TOTALI DIAGNOSTICATI

RESIDENTI 

31.328

ESENTI DPCM: 26.228

DI CUI VIVI AL 2016: 23.514

TOTALI DIAGNOSTICATI

NON RESIDENTI

15.869

ESENTI DPCM: 15.034

DI CUI VIVI AL 2016: 14.888

TOTALI DIAGNOSTICATI

IN ETA’PEDIATRICA

Diagnosi entro 18 anni Diagnosi entro 16 anni

14.308

ESENTI DPCM: 12.314

DI CUI VIVI AL 2016: 12.027

DI CUI RESIDENTI: 6.489 

13.473

ESENTI DPCM: 11.594

DI CUI VIVI AL 2016: 11.316

DI CUI RESIDENTI: 6.142 

PRESIDI ATTIVI (su un tot. di 226) 212

PRESIDI ATTIVATI DAL 2017 18
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ESENZIONI RT



Direzione 

Diritti di cittadinanza e coesione sociale38

CASISTICA RTMR PER GRUPPI PATOLOGIA
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CASISTICA RTMR PER RESIDENZA PAZIENTE
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Cecilia Berni
P.O. Rete integrata delle malattie rare e dei difetti congeniti e 

sviluppo della rete dei punti nascita e della pediatria specialistica
Federica Pieroni

Coordinamento tecnico RTMR-Rete MR
Fabrizio Bianchi

Responsabile Scientifico RTMR e RTDC
David Paoli

Sviluppo software RTMR-Rete MR
Sonia Marrucci

Supporto tecnico/amministrativo, redazione web
Cristina Imiotti

Segreteria Organizzativa
Anna Pierini

Responsabile Registro Difetti Congeniti (RTDC)
Francesca Micalizzi

Supporto amministrativo Coordinamento regionale malattie rare

RTMR 
admin@rtmr.it
info@rtmr.it

RT 
genetica.rare@regione.toscana.it 
ascolto.rare@regione.toscana.it


