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Malattie rare

Guida alle nuove esenzioni

Laggiornamento dei LEA e lentrata in
vigore del DPCM 12 gennaio 2017
Aggiornata ad aprile 2019
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2. LEMALATTIE RARE

Le malattie rare colpiscono un numero limitato di persone e, di conseguenza, generano
problemi legati alla loro bassa frequenza. In Europa viene considerata rara ogni
malattia che interessa meno di 5 persone ogni 10.000."

Ilnumero delle malattie rare note oscilla tra 7.000 e 8.000, ma il loro numero & destinato
ad aumentare di pari passo con le nuove acquisizioni scientifiche e, in particolare,
con i progressi della ricerca genetica. Complessivamente le malattie rare affliggono
centinaia di migliaia di pazienti in Italia e diversi milioni in Europa.
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Ematologia non Oncologica

1> 80% delle prestazioni ematologiche erogate
1< 5% delle risorse economiche

 Attivita frequentemente delegate ad ambiti
Internistici
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Premessa

JL’Ematologia italiana & pronta a raccogliere
a sfida ?

JLa sfida e sostenibile economicamente ?
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Anti-C5 agents:

*mAbs: eculizumab,
ravulizumab, SKY59,
LFG316, ABP959,
REGN3918

+RA101495

« Coversin

+ ALNCC5

Anti-C3 agents:
+AMY-101
*APL-2

Anti-FD agents:
+ ACH4471

Anti-FB agents:
+LNP023
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Eculizumab

Ravalizumab
Anti C3 (AMY101

Anti FD (ACH4471




Talassemie

Gene and
cell therapy
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Demetilanti
Luspatercept

Terapia genica



Anemie Emolitiche Autoimmuni

* Rituximab
» Sutimlimab (C1s inhibitor)
» Fosfamatinib
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Anemia Falciforme

2008: UN

declaration of
world sickle
cell day

#1995: MSH study of HU
published

#1998 : FDA approval of

#2011: Baby HUG study

*STOP |l study for stroke
prevention

#2016: SUSTAIN study of
crizanlizumab

* DOVE and MAgIC
studies of prasugrel and

*2014: Hsieh: non
myeloablative
allogeneic transplan

SCD

eUmbilical Cord transplants with
ablative regimens in patients with

*94 studies in
phase %

*Crizanlizumab
FDA approved

*Prophylactic penicillin hydroxyurea in adults I magnesium * 2018: Plerixafor for
CD34+ Cell
«Clinical trials for HbF . 3 *Phase Il GBT 440 ilizati
reactivation: 5-azacytidine,HU 'tl 9?(9, 2 s:-Udy = *2004 I || +2013: TAPS study of mobilization
BHORC RIEYENLICD De\{e}oprﬂent of blood transfusion *Seven SCD patients —
*Expansion of the use of antisickling | E—— initiate treatment with +2020: Rivipansel
: 7 blood transfusion in SCD agents HMF SU S HbATETa study terminated
1910: Herrick — First | recommendations for in Feb due to
reported case of #2000: Beginning of genetic | HSCT * TWITCH study of HU failure to meet
sickle cell anemia associations in SCD primary endpoints
1910 1980s - 1990s 1991 - 2000s 20012010 I ADVANCES OVER THE LAST DECADE )
| |
[ | * Genome-editing technology and
;:006' Ge"f I Identification of HbF repressors offer
erapy vector < ;
+1996: allogeneic HsCT development +2010: Op(ilﬂlﬁl’ﬂ n genetlc a:g;oaches for increasing
in SCD established +2007: Firs‘; l *2019
. g studies on - -
sStudies of chromatin beL %A Rivipansel | *2015: Gene *727 Clinical trials
regulators HDAC associated forscopts | | therapy: First in clinicltrials.gov
inhibitors with HbF 5 under SCD
SCD patient
*1984: First - - | successfully #2017: 1000 SCD patients 130 studies
allogeneic HSCT +2008: First B-Thal patient 1 treated with experienced allogeneic HSCT regarding HSCT
inSCD successfully treated with HbATEQ HbATé7a and SCD
I eL-Glutamine FDA approved
1
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sAttempt for lentiviral-mediated
suppression of BCL11A

*Voxelotor FDA
approved




Anemia Falciforme

 Crinalizumab
 \Voxelotor
* Anticorpi anti INKT
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Deficit Piruvato Kinasi

Mitapivat:
(allosteric activator PK)
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Prospettive

L’inserimento delle emoglobinopatie nei Piani nazionali per le Malattie Rare

La creazione di registri per la raccolta e I'analisi di dati relativi ai pazienti
L’identificazione di centri di riferimento e specializzazione sul territorio

L’adozione di misure mirate all'integrazione socio-sanitaria degli immigrati

Lo sviluppo e I'implementazione di linee guida e standard di prevenzione e cura
L’'implementazione di iniziative volte ad aumentare la conoscenza delle patologie fra la
popolazione in generale e, in particolare, fra le persone a rischio

La creazione di iniziative dedicate alla formazione della classe medica con particolare
riferimento alla prevenzione, diagnosi e gestione delle emoglobinopatie

Finanziamenti alla ricerca sulle emoglobinopatie.
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