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Genzyme e le Malattie Rare

Il nostro interesse

" Malattie gravi
e rare

" Centralita del paziente

¥ Grande varieta di
tecnologie

. = Significativo " Prodotti in grado di
o miglioramento cambiare la vita delle
- persone

della vita dei
pazienti

Terapie e servizi
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Genzyme e le Malattie Rare:
le piattaforme tecnologiche

= Proteine (enzimi)

= Small Molecules (Gaucher, Tay-Sachs,

Niemann-Pick)
= Terapia cellulare
= Terapia genica

= Prodotti diagnostici e servizi



Orphanet

Consulta per le Malattie Rare
Rete nazionale

Regqistri regionali e nazionali
LEA omogenel sul territorio

Fondo per laricerca sulle
Malattie Rare

Fondo in Finanziaria 2008 per lo
screening delle Malattie Rare
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liministro della Salute, Livia Turco, ha insedia-
to la Consulta per le malattie rare, allintemo
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stimanti nella ricerca, formazione dei medicidi ORPHANET offers services adapted to the needs of patients and
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Seduta del 21.X1.07 della XII commissione Affari Sociali della
Camera: nel corso dell'esame congiunto di Bilancio e Finanziaria:
"Dorina BIANCHI, presidente, rileva con soddisfazione che la lettera c)
del comma 6 dell'articolo 67 assegna 3 milioni di euro all'acquisto di
nuove metodiche analitiche per effettuare screening neonatali allargati
per patologie metaboliche ereditarie, per la cui terapia esistano
evidenze scientifiche efficaci. Segnala, in particolare, che tale
finanziamento costituisce uno strumento importante per aiutare molte
famiglie che si trovano in gravi difficolta nel dover affrontare le
malattie in questione, malattie che creano disagi e costi notevoli per le
famiglie stesse. "
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Malattie Rare e Orphan Drugs: gli obiettivi erano molto precisi

= Screening neonatale obbligatorio per le
malattie metaboliche ereditarie per le qual
esiste una terapia dietetica e/o
farmacologica di riconosciuta efficacia

= Allargamento e revisione annuale delle
liste di esenzione (oggi triennale)

* |nclusione delle prestazioni relative alle
Malattie Rare nei LEA

< L

= Accesso al farmaco orfano omogeneo sul
territorio nazionale > FONDO NAZIONALE

= Fondo per la ricerca sulle Malattie Rare ed
agevolazioni fiscali per le aziende
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Malattie Rare e Orphan Drugs: i dd|l erano gia in discussione
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Norme in materia di diagnosi precoci neonatali obbligatorie in
ambito di malattie metaboliche ereditarie




Tre pazienti affetti da Malattia di Pompe diagnosticati e trattati presso il Centro di
Riferimento dell’Istituto Mondino di Pavia, una volta tornati alle ASL di residenza si
sono visti negare o centellinare la terapia per motivi di budget!!!
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