
DELIBERAZIONE N°   XII /  3619  Seduta del  16/12/2024

Presidente  ATTILIO FONTANA

Assessori  regionali  MARCO ALPARONE   Vicepresidente ROMANO MARIA LA RUSSA
 ALESSANDRO BEDUSCHI ELENA LUCCHINI
 GUIDO BERTOLASO FRANCO LUCENTE
 FRANCESCA CARUSO GIORGIO MAIONE
 GIANLUCA COMAZZI BARBARA MAZZALI
 ALESSANDRO FERMI MASSIMO SERTORI
 PAOLO FRANCO CLAUDIA MARIA TERZI
 GUIDO GUIDESI SIMONA TIRONI

Con l'assistenza del Segretario  Riccardo Perini

Su proposta  dell'Assessore Guido Bertolaso

Si esprime parere di regolarità amministrativa ai sensi dell'art.4, comma 1, l.r. n.17/2014:

Il Direttore Generale   Mario Giovanni Melazzini

La Dirigente  Giuliana Sabatino

Esito favorevole del controllo degli  aspetti  finanziari e/o patrimoniali, ai  sensi dell'art. 8, comma 5 della
D.G.R. n. 4755/2016: 

Il Direttore Centrale Manuela Giaretta 

Oggetto

APPROVAZIONE  DEL  MODELLO  DI  DIAGNOSI  E  PRESA  IN  CARICO  DELLE  DISTROFIE  RETINICHE
EREDITARIE (CODICE RFG110), AI SENSI DELL’ART. 2, COMMA 1 DEL D.M. SALUTE 29.7.2022



VISTO il  DM Salute 29.7.2022  “Ripartizione del fondo finalizzato alle malattie rare
della  retina,  con  particolare  attenzione  alle  distrofie  retiniche  ereditarie”,
pubblicato sulla G.U. n. 231 del 3.10.2022, che eroga fondi alle regioni per gli anni
2022 e 2023 per incentivare l'organizzazione di percorsi assistenziali di diagnosi e
cura delle persone affette da malattie rare della retina, con particolare attenzione
alle distrofie retiniche ereditarie; 

PRESO ATTO che la somma stanziata per Regione Lombardia è pari ad Euro 85.418
sia per l’anno 2022 sia per l’anno 2023, per un totale di Euro 170.836 nel biennio; 

VISTO in particolare l’art. 2, comma 1 del citato DM che prevede:
“I  centri  di  eccellenza,  che  già  operano  nell'ambito  della  rete  di  riferimento
europea  «ERN-EYE»,  collaborano con i centri di coordinamento regionali per le
MR per la stesura  di  un  modello  di diagnosi e presa in carico condiviso, che
dovrà essere adattato allo specifico di ogni realta' regionale al fine di consentire
elevati  livelli  di  equità,  qualità  e  appropriatezza  grazie  all'uso  di  metodiche
diagnostiche e approcci terapeutici  standardizzati e condivisi, utilizzabili in tutto il
territorio  nazionale.  Tale  modello  riguarda tutte  le  fasi  della  malattia  (sospetto
diagnostico, diagnosi confermata, percorso terapeutico, follow-up, gestione delle
complicanze e riabilitazione con particolare attenzione alla transizione dall'eta'
pediatrica all'età adulta), tutti i servizi  e i professionisti coinvolti nelle diverse azioni
e sarà basato sull'analisi delle evidenze scientifiche nazionali e internazionali”;

RICHIAMATA la DGR n. 7881 del 6.2.2023 che: 

➢ recepisce il suddetto D.M. Salute 29.7.2022; 

➢ approva il Progetto “Organizzazione di percorsi assistenziali di diagnosi ed

ottimizzazione  delle  cure  delle  persone  affette  da  distrofie  retiniche
ereditarie: il modello di Regione Lombardia” presentato da ASST Santi Paolo
e Carlo – P.O. San Paolo e ASST Grande Ospedale Metropolitano Niguarda
di Milano, centri di eccellenza lombardi, gia' operanti nell'ambito della rete
europea «ERN-EYE»; 

➢ prevede  di  stipulare  per  24  mesi,  con  decorrenza  dalla  relativa

sottoscrizione,  la  convenzione  tra  la  Regione  Lombardia  -  Direzione
Generale  Welfare,  l’ASST  Santi  Paolo  e  Carlo  e  l’ASST  Grande Ospedale
Metropolitano Niguarda di Milano per l’esecuzione del Progetto; 

➢ precisa che il  citato Progetto viene finanziato con i  fondi  stanziati  per

Regione Lombardia, ai sensi del DM Salute 29.7.2022, pari  ad Euro 85.418
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annui, per un totale di Euro 170.836 nel biennio; 

➢ dà  mandato  al  Direttore  Generale  della  D.G.  Welfare  di  stipulare  la

convenzione e di assumere i conseguenti atti in esecuzione della stessa; 

DATO ATTO che la citata convenzione è stata sottoscritta in data 6.3.2023;

PRECISATO che le risorse sopra richiamate, per un importo complessivo pari a euro
170.836,  sono state assegnate alle  Aziende Sanitarie  beneficiarie,  ASST  Grande
Ospedale Metropolitano Niguarda e ASST Santi Paolo e Carlo, con Decreto della
DC Presidenza n. 7950 del 24/05/2024 avente ad oggetto “Assegnazione definitiva
alle Agenzie di Tutela della Salute, alle Aziende Socio Sanitarie Territoriali, all’AREU,
all’Agenzia di  Controllo del  Sistema Socio Sanitario lombardo e alle Fondazioni
IRCCS del  finanziamento di  parte  corrente  del  F.S.R.  per  l'esercizio  2023”,  sulla
scorta di quanto disposto con Decreto della DG Welfare n. 10835 del 14/07/2023;

RICHIAMATA la nota prot. 0030119-23/08/2023-DGPROGS-MDS-P del Ministero della
Salute che indica le tempistiche aggiornate relative agli adempimenti regionali e
le modalità di monitoraggio delle attività e dell’utilizzo del fondo di cui all'art. 1,
comma 1 del citato DM che in particolare prevede:
“entro il 31 dicembre 2024, adozione con atto deliberativo regionale del modello
di  diagnosi  e  di  presa  in  carico  di  cui  all'art.  2,  comma  1  del  decreto  e
pubblicazione sul portale regionale del modello stesso”;

VISTO  il  modello di  diagnosi  e presa in carico delle distrofie retiniche ereditarie
(codice RFG110) elaborato congiuntamente dall’ASST Santi Paolo e Carlo - P.O.
San Paolo  e  dall’ASST  Grande Ospedale  Metropolitano Niguarda di  Milano,  in
condivisione  con  il  Centro  di  coordinamento  regionale  per  le  Malattie  Rare,
riportato nell’Allegato 1 parte integrante del presente atto;

RITENUTO  che il  suddetto  modello  di  diagnosi  e  presa  in  carico  delle  distrofie
retiniche  ereditarie  (codice  RFG110)  sia  coerente  con  le  previsioni  dell’art.  2,
comma 1 del DM salute 29.7.2022;

RITENUTO  pertanto di  approvare il  modello  di  diagnosi  e  presa in  carico delle
distrofie  retiniche  ereditarie  (codice  RFG110)  -  Allegato  1  parte integrante  del
presente atto - ai sensi dell’art. 2, comma 1 del DM salute 29.7.2022 e della citata
nota Ministeriale; 
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PRECISATO  che  i  successivi  aggiornamenti  del  PDTA  avverranno  con
provvedimento della DG Welfare;

STABILITO di  pubblicare  il  presente  atto,  con  il  relativo  allegato,  sul  Portale

regionale e di trasmetterlo al Ministero della Salute;

VISTA la l.r. n. 33 del 30.12.2009 e successive integrazioni e modificazioni; 

VAGLIATE ed ASSUNTE come proprie le predette determinazioni; 

ALL'UNANIMITA' dei voti, espressi nelle forme di legge; 

DELIBERA

1) di approvare il modello di diagnosi e presa in carico delle distrofie retiniche
ereditarie (codice RFG110) - Allegato 1 parte integrante del presente atto -
ai  sensi  dell’art.  2,  comma 1 del  DM Salute  29.7.2022 e  della  nota prot.
0030119-23/08/2023-DGPROGS-MDS-P del Ministero della Salute; 

2) di  precisare  che  i  successivi  aggiornamenti  del  PDTA  avverranno  con
provvedimento della DG Welfare;

3) di pubblicare il presente atto, con il relativo allegato, sul Portale regionale e

di trasmetterlo al Ministero della Salute.

 IL SEGRETARIO

          RICCARDO PERINI

Atto firmato digitalmente ai sensi delle vigenti disposizioni di legge
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Rete regionale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi, la terapia delle 
malattie rare ai sensi del D.M. 18 maggio 2001, n. 279

Percorso Diagnostico, Terapeutico e Assistenziale (PDTA) relativo a:

DISTROFIE RETINICHE EREDITARIE
Codice di esenzione RFG110

Definizione

/H GLVWURILH UHWLQLFKH HUHGLWDULH VRQR XQ JUXSSR HWHURJHQHR GL SDWRORJLH JHQHWLFDPHQWH GHWHUPLQDWH FKH
FRLQYROJRQR OD UHWLQD� /D GHJHQHUD]LRQH GHL IRWRUHFHWWRUL �FRQL H EDVWRQFHOOL� H GHOO౶HSLWHOLR SLJPHQWDWR GHOOD
UHWLQD SURYRFD XQD SURJUHVVLYD SHUGLWD GHOOD IXQ]LRQH YLVLYD FKH QHOOD PDJJLRU SDUWH GHL FDVL SRUWD DG XQD
FRQGL]LRQH GL LSRYLVLRQH R GL FHFLW¢� ,Q FLUFD LO ��� GHL FDVL ROWUH DO TXDGUR GHJHQHUDWLYR UHWLQLFR VL KD OD
FRPSURPLVVLRQH GL DOWUL RUJDQL HG DSSDUDWL FKH FRQILJXUDQR SDUWLFRODUL IRUPH VLQGURPLFKH R PHWDEROLFKH
HUHGRGHJHQHUDWLYH�FKH�HQWUDQR�LQ�GLDJQRVL�GLIIHUHQ]LDOH�FRQ�IRUPH�DG�HVFOXVLYR�FRLQYROJLPHQWR�RFXODUH�

5HWLQLWH�3LJPHQWRVD�QRQ�VLQGURPLFD

/H IRUPH QRQ VLQGURPLFKH GL UHWLQLWH SLJPHQWRVD �53� VL SUHVHQWDQR QHOOD PDJJLRU SDUWH GHL FDVL FRPH SDWRORJLH
JHQHWLFKH�FRQ�GLIIHUHQWL�PRGDOLW¢�GL�WUDVPLVVLRQH�
$G HFFH]LRQH GL SRFKL JHQL FKH SRVVRQR HVVHUH UHVSRQVDELOL VLD GHOOH IRUPH DXWRVRPLFKH GRPLQDQWL �$'� FKH
DXWRVRPLFKH UHFHVVLYH �$5� GL 53� OD PDJJLRU SDUWH GHL JHQL FRLQYROWL VRQR DVVRFLDWL VLQJRODUPHQWH DOOD
SDWRORJLD�FRQ�XQD�VROD�PRGDOLW¢�GL�WUDVPLVVLRQH�
(VLVWRQR DQFKH UDUL FDVL GRYXWL D GLIHWWL GHO '1$ PLWRFRQGULDOH H VRQR VWDWL GHVFULWWL DQFKH VRJJHWWL FKH
SUHVHQWDQR�XQD�HUHGLW¢�GLJHQLFD�FKH�FRLQYROJH�QHOOR�VWHVVR�SD]LHQWH�L�GXH�JHQL�5'6�H�520��
$G RJJL VRQR VWDWL LGHQWLILFDWL SL» GL �� JHQL�ORFL UHVSRQVDELOL GL 53 QRQ VLQGURPLFD� ª GXQTXH XQD SDWRORJLD
FDUDWWHUL]]DWD GD YDULDELOLW¢ JHQRWLSLFD� D FXL VL DVVRFLD YDULDELOLW¢ IHQRWLSLFD LQ TXDQWR LO IHQRWLSR H OD SURJQRVL
GHOOD SDWRORJLD VSHVVR GLIIHULVFRQR DQFKH LQ SD]LHQWL SRUWDWRUL GHOOH VWHVVH PXWD]LRQL D FDXVD GHOOD SUHVHQ]D GL
IDWWRUL�DPELHQWDOL�GLIIHUHQWL�R�SHU�O౶D]LRQH�GL�JHQL�PRGLILFDWRUL�
6L ULWLHQH RSSRUWXQR O౶LQYLR GHO SD]LHQWH SUHVVR XQ VHUYL]LR GL *HQHWLFD 0HGLFD DO ILQH GL SURSRUUH DO SD]LHQWH�
GXUDQWH OD FRQVXOHQ]D H SUHYLR FRQVHQVR LQIRUPDWR� GL VRWWRSRUVL DG XQ౶LQGDJLQH GL JHQHWLFD PROHFRODUH� VH
GLVSRQLELOH� /R VFDPELR GL LQIRUPD]LRQL WUD RFXOLVWD H JHQHWLVWD ª DVVROXWDPHQWH QHFHVVDULR SULPD H GRSR OD
YDOXWD]LRQH�JHQHWLFD��VLD�LQ�FDVR�GL�FRQVXOHQ]D�FOLQLFD�VLD�PROHFRODUH�

0RGHOOL�GL�WUDVPLVVLRQH�HUHGLWDULD�QHOOD�UHWLQLWH�SLJPHQWRVD

$XWRVRPLFD�GRPLQDQWH��$'�
5DSSUHVHQWD FLUFD LO ������ GHL FDVL GHL FDVL FRPSOHVVLYL GL 53� /౶DYHU HUHGLWDWR XQ JHQH PXWDWR QRQ LPSOLFD
XQR VYLOXSSR FHUWR GL PDODWWLD� LQ TXDQWR DOFXQL JHQL OHJDWL D $'�53 SUHVHQWDQR SHQHWUDQ]D LQFRPSOHWD �DG HV�
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3$3���353)���H�53���
$ OLYHOOR GL FRQVXOHQ]D JHQHWLFD QHL FDVL VSRUDGLFL QRQ GHYH HVVHUH WUDODVFLDWD O౶LSRWHVL GL XQD IRUPD GRPLQDQWH�
VRSUDWWXWWR�TXDQGR�L�IDPLOLDUL�QRQ�VRQR�VWDWL�DGHJXDWDPHQWH�LQGDJDWL�

$XWRVRPLFD�UHFHVVLYD��$5�
(౶ LO PRGHOOR GL WUDVPLVVLRQH FRQ SL» YDULDELOLW¢ JHQRWLSLFD� DWWXDOPHQWH VRQR QRWL SL» GL �� JHQL UHVSRQVDELOL GL
53�FRQ�TXHVWR�PRGHOOR�GL�HUHGLWDULHW¢�

;�OLQNHG��;/�
5DSSUHVHQWDQR LO ����� GHL FDVL FRPSOHVVLYL GL 53� 6RQR IRUPH IUHTXHQWHPHQWH DVVRFLDWH D PLRSLD FRQ
PDQLIHVWD]LRQL FOLQLFKH SUHFRFL� ,Q DOFXQH IDPLJOLH VL ULVFRQWUDQR IHPPLQH DIIHWWH SXU SRVVHGHQGR XQ VROR
FURPRVRPD�DOWHUDWR��HUHGLW¢�GRPLQDQWH��
4XHVWR SDUWLFRODUH ULVFRQWUR SX´ LQGXUUH D FODVVLILFDUH TXHVWH IRUPH IUD TXHOOH GRPLQDQWL� DQFKH VH OD
PDQLIHVWD]LRQH�QHOOH�IHPPLQH�SRUWDWULFL�ª�SL»�OLHYH�

/H IRUPH GLJHQLFKH� PROWR UDUH� VL SUHVHQWDQR FRQ XQD HUHGLW¢ GL FDUDWWHUH GRPLQDQWH ���� GL ULVFKLR
ULSURGXWWLYR��GRYXWR�DO�IDWWR�FKH�L�JHQL�FRLQYROWL�VRQR�VX�FRSLH�GL�FURPRVRPL�GLYHUVL�

Popolazione a cui rivolgersi (criteri d' ingresso)
Sono i criteri clinici, strumentali o laboratoristici per applicare le procedure previste per arrivare a
confermare o escludere la diagnosi.
Nella pratica dovrebbero essere le condizioni cliniche in cui applicare il codice di esenzione R99

/D SRSROD]LRQH FXL VL ULYROJH LO SHUFRUVR GLDJQRVWLFR� WHUDSHXWLFR H DVVLVWHQ]LDOH LQ RJJHWWR ª FRPSRVWD GD
LQGLYLGXL GL WXWWH OH IDVFH GL HW¢� ,Q TXHVWD IDVH ª LPSRUWDQWH HIIHWWXDUH XQD SULPD YLVLWD SUHVVR LO 0HGLFR GL
0HGLFLQD *HQHUDOH�3HGLDWUD GL /LEHUD 6FHOWD �00*�3/6� FKH YDOXWHU¢ GDO SXQWR GL YLVWD DQDPQHVWLFR H FOLQLFR
DOFXQL�VHJQL�H�VLQWRPL�WDOL�GD�LQGXUUH�VRVSHWWR�GL�PDODWWLD��GL�VHJXLWR�ULSRUWDWL�
��PRYLPHQWL�RFXODUL�DQRPDOL��QLVWDJPR��VJXDUGR�HUUDWLFR��DVVHQ]D�GL�ILVVD]LRQH��
� GLIILFROW¢ GL DGDWWDPHQWR DOOH YDULD]LRQL GL OXPLQRVLW¢ DPELHQWDOH �FHFLW¢ FUHSXVFRODUH H QRWWXUQD�
DEEDJOLDPHQWR��
��DOWHUD]LRQL�GHO�FDPSR�YLVLYR��GLIILFROW¢�QHOO౶RULHQWDPHQWR�H�QHOOD�PRELOLW¢�
��DOWHUD]LRQL�GHOOD�SHUFH]LRQH�GHL�FRORUL�
� FRPSUHVHQ]D GL XOWHULRUL GHILFLW DG DOWUL RUJDQL H VLVWHPL� TXDOL VRUGLW¢ FRQJHQLWD R SUHFRFH� PDOIRUPD]LRQL R
DQRPDOLH DJOL DUWL �SROLGDWWLOLD�� GHILFLW D FDULFR GHO VLVWHPD HSDWLFR H�R QHIURORJLFR� DQRPDOLH R ULWDUGL QHOOR
VYLOXSSR VLD ILVLFR FKH QHXURSVLFKLDWULFR �ULWDUGR PHQWDOH�� FKH SRVVRQR SRUUH LO VRVSHWWR GL TXDGUL VLQGURPLFL GL
HUHGRGLVWURILH UHWLQLFKH� 3DULPHQWL XQ DSSURIRQGLPHQWR GLDJQRVWLFR GHYH HVVHUH FRQVLGHUDWR QHO FDVR LQ FXL VLD
SUHVHQWH XQD IRUPD HUHGRGHJHQHUDWLYD UHWLQLFD JL¢ GLDJQRVWLFDWD QHL IDPLOLDUL� R SUHVXQWD VH ULVFRQWUDWD LQ
XQ౶DQDPQHVL IDPLOLDUH UHPRWD� ,Q FDVR GL ULOHYDPHQWR GHL VHJQL VRSUDFLWDWL R GL XQ VRVSHWWR FRQFUHWR GL
HUHGRGLVWURILD UHWLQLFD YHULILFDWRVL GXUDQWH OD YDOXWD]LRQH HVHJXLWD GDO 00*�3/6� LO SD]LHQWH YHUU¢ TXLQGL LQYLDWR
SHU HVHJXLUH XQD YDOXWD]LRQH RIWDOPRORJLFD FRPSOHWD� FKH DQGU¢ D FRQIHUPDUH R HVFOXGHUH TXDQWR ULOHYDWR QHOOD
YDOXWD]LRQH�SUHFHGHQWH�
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,Q VHJXLWR� LQ FDVR GL FRQIHUPD GHOOD GLDJQRVL R GHO VRVSHWWR FOLQLFR GD SDUWH GHO PHGLFR RIWDOPRORJR� LO SD]LHQWH
YHUU¢ LQYLDWR SUHVVR XQ &HQWUR GL ULIHULPHQWR SHU OH GLVWURILH UHWLQLFKH HUHGLWDULH LGHQWLILFDWD GDOOD 5HJLRQH
/RPEDUGLD� LQ FXL LO SD]LHQWH YHUU¢ SUHVR LQ FDULFR D OLYHOOR WHUULWRULDOH� HVHJXLU¢ XQD SULPD YLVLWD GHILQLWD FRPH
౹EDVHOLQH౺ QHOOD TXDOH YHUUDQQR HVHJXLWL HVDPL FOLQLFL H VWUXPHQWDOL �GLDJQRVWLFD SHU LPPDJLQL� SHULPHWULD HG
HVDPL HOHWWURIXQ]LRQDOL� SHU LQTXDGUDUH OD SDWRORJLD� 6HPSUH SUHVVR WDOL &HQWUL YHUU¢ HIIHWWXDWD O౶DQDOLVL JHQHWLFD
SHU FRQIHUPDUH LO IHQRWLSR FOLQLFR ULVFRQWUDWR H SHU RWWHQHUH DFFHVVR D WHUDSLH DSSURYDWH R D WULDO FOLQLFL
VSHULPHQWDOL�SHU�WHUDSLH�JHQH�GLSHQGHQWL�
1HO FDVR YL IRVVH OD SRVVLELOLW¢ GL DWWXDUH XQ LWHU WHUDSHXWLFR R OD SRVVLELOH SDUWHFLSD]LRQH� SUHYLR LO FRQVHQVR
LQIRUPDWR GHO SD]LHQWH� D VSHULPHQWD]LRQL FOLQLFKH� LO SD]LHQWH YHUU¢ LQYLDWR DG XQ FHQWUR GL HFFHOOHQ]D IDFHQWH
SDUWH�GHOOD�UHWH�HXURSHD�(51�(<(�

3HUFRUVR�GLDJQRVWLFR�PXOWLGLVFLSOLQDUH
/౶DSSURFFLR DO SD]LHQWH ULFKLHGH XQ SHUFRUVR PXOWLGLVFLSOLQDUH LQWHJUDWR IUD GLYHUVH ILJXUH SURIHVVLRQDOL DIIHUHQWL
DOO౶DUHD QHXURSVLFKLDWULFD LQIDQWLOH� RFXOLVWLFD� JHQHWLFD H FOLQLFD� 7DOH LQWHJUD]LRQH WUD GLYHUVH GLVFLSOLQH ª
QHFHVVDULD SHU JLXQJHUH DG XQD FRUUHWWD GLDJQRVL H FODVVLILFD]LRQH GHOOH GLVWURILH UHWLQLFKH HUHGLWDULH� FKH
ULFKLHGRQR XQ GLYHUVR DSSURFFLR GLDJQRVWLFR� RSHUDWLYR H GRYH QHFHVVDULR ULDELOLWDWLYR� D VHFRQGD GHOO౶HW¢ GHO
SD]LHQWH� GHO FRLQYROJLPHQWR GL DOWUL RUJDQL H DSSDUDWL H GHOOD QHFHVVLW¢ GL PRQLWRUDUH OH SRVVLELOL ULSHUFXVVLRQL GL
XQD�GHSULYD]LRQH�VHQVRULDOH�YLVLYD�VXOOR�VYLOXSSR�JOREDOH�QHO�EDPELQR�

Criteri diagnostici
Criteri di diagnosi che si ritiene debbano essere soddisfatti per effettuare un'esenzione per malattia rara

ELEMENTI CLINICI

/D FRUUHWWD SURFHGXUD SHU OD GLDJQRVL GHOOH GLVWURILH UHWLQLFKH HUHGLWDULH SUHYHGH FKH LO SD]LHQWH VLD VRWWRSRVWR DG
XQD�VHULH�GL�DFFHUWDPHQWL�FOLQLFL�RIWDOPRORJLFL��GL�VHJXLWR�ULSRUWDWL�
1HL SD]LHQWL LQ HW¢ LQIDQWLOH R FRQ ULWDUGR PHQWDOH O౶HVHFX]LRQH GL DOFXQL GL TXHVWL DFFHUWDPHQWL SX´ ULVXOWDUH
LQFRPSOHWD SHU OD PDQFDQ]D GHOOD VXIILFLHQWH FROODERUD]LRQH QHOO౶HVHFX]LRQH GHL WHVW SVLFRILVLFL �DG HV� HVDPH
GHO FDPSR YLVLYR�� PHQWUH SHU O౶HVHFX]LRQH GL DOFXQL DFFHUWDPHQWL �HVDPL HOHWWURIXQ]LRQDOL� HVDPH GHO IRQGR
RFXODUH��SX´�HVVHUH�QHFHVVDULR�ULFRUUHUH�DOOD�VHGD]LRQH�R�DOO౶DQHVWHVLD�JHQHUDOH��GD�YDOXWDUH�FDVR�SHU�FDVR��
6XFFHVVLYL DSSURIRQGLPHQWL GD HIIHWWXDUH DSSHQD R TXDQGR SRVVLELOH VDUDQQR HVHJXLWL GXUDQWH LO IROORZ�XS� SHU
PHJOLR GHILQLUH OD WLSRORJLD GHOOD IRUPD HUHGRGHJHQHUDWLYD UHWLQLFD� 6HJQL� VLQWRPL H IDPLOLDULW¢ LQGLFDWLYL GL XQ
FRLQYROJLPHQWR UHWLQLFR LPSXWDELOH DG XQD GLVWURILD UHWLQLFD HUHGLWDULD GHYRQR HVVHUH VXSSRUWDWL GDOOD SUHVHQ]D
GL�
��DOWHUD]LRQL�UHWLQLFKH�IXQGXVFRSLFKH�SURSULH�GHL�GLYHUVL�TXDGUL�SDWRORJLFL�
��DOWHUD]LRQL�GHL�WUDFFLDWL�HOHWWURUHWLQRJUDILFL�
� DOWHUD]LRQL UHWLQLFKH HYLGHQ]LDWH PHGLDQWH WRPRJUDILD RWWLFD D UDGLD]LRQH FRHUHQWH �2&7� H DXWRIOXRUHVFHQ]D
UHWLQLFD�
3HU LO ULFRQRVFLPHQWR GHOO౶HVHQ]LRQH D FRGLFH 5)*���� ODGGRYH QRQ ª SRVVLELOH ILQ GDOO౶LQL]LR SRUUH GLDJQRVL
FHUWD�GL�GLVWURILD�UHWLQLFD�HUHGLWDULD��YHUU¢�XWLOL]]DWR�LO�FRGLFH�5���FKH�ULJXDUGD�LO�VRVSHWWR�GL�PDODWWLD�UDUD�
3HU L TXDGUL VLQGURPLFL GRYH OD GLVWURILD UHWLQLFD HUHGLWDULD VL DFFRPSDJQD DG DQRPDOLH GL DOWUL RUJDQL H DSSDUDWL
FKH�KDQQR�JL¢�XQ�SURSULR�FRGLFH�GL�HVHQ]LRQH��YHUU¢�LPSLHJDWR�LO�FRGLFH�GHOOD�VLQGURPH�
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DATI LABORATORISTICI

/౶XQLFD SDWRORJLD WUD OH GLVWURILH HUHGLWDULH LQ FXL ª SUHVHQWH XQ PDUFDWRUH ELRFKLPLFR XWLOH SHU OD GLDJQRVL ª
O౶DWURILD JLUDWD GHOOD FRURLGH� QHO VRVSHWWR GL WDOH IRUPD YD HIIHWWXDWR XQ GRVDJJLR GHOOD RUQLWLQD VLHULFD� /౶DWURILD
JLUDWD�GHOOD�FRURLGH�DIIHULVFH�DO�JUXSSR�GL�'LVWURILH�UHWLQLFKH�HUHGLWDULH�GHOOD�FRURLGH��FRGLFH�HVHQ]LRQH�5)*�����
1HO FDVR GL PDODVVRUELPHQWR VLVWHPLFR �GLYHUVLRQH ELOLRSDQFUHDWLFD� HFF�� H GL FDUHQ]H DOLPHQWDUL� YD HIIHWWXDWR
XQ GRVDJJLR GHOOD 9LWDPLQD $ LQ TXDQWR XQD VXD FDUHQ]D SX´ GHWHUPLQDUH DOWHUD]LRQL GHL IRWRUHFHWWRUL UHWLQLFL
PLPDQGR�XQD�UHWLQLWH�SLJPHQWRVD�

ELEMENTI STRUMENTALI

$OOD SUHVD LQ FDULFR GHO SD]LHQWH FRQ VRVSHWWD HUHGRGLVWURILD UHWLQLFD� ª QHFHVVDULR HVHJXLUH XQ LQTXDGUDPHQWR
FOLQLFR FRQ OD SULPD YLVLWD RFXOLVWLFD GHILQLWD GL ౹EDVHOLQH౺ QHOOD TXDOH VRQR HVHJXLWL L VHJXHQWL HVDPL FOLQLFL H
VWUXPHQWDOL�
��DQDPQHVL�IDPLOLDUH��JHQHUDOH�H�RFXODUH�FRQ�ULFRVWUX]LRQH�DOEHUR�JHQHDORJLFR�IDPLOLDUH�
��YLVLWD�RFXOLVWLFD�FRQ�HVDPH�GHOO౶DFXLW¢�YLVLYD��ELRPLFURVFRSLD�HG�HVDPH�GHO�IRQGR�RFXODUH�
� YDOXWD]LRQH RUWRWWLFD� SHU HYLGHQ]LDUH DOWHUD]LRQL TXDOL VWUDELVPR� QLVWDJPR H DOWHUD]LRQL GHOOD YLVLRQH
ELQRFXODUH�
��HVDPH�GHO�VHQVR�FURPDWLFR�FRPSOHWR�PHGLDQWH�7DYROH�GL�,VKLKDUD�R�7HVW�GL�)DUQVZRUWK�
� HOHWWURUHWLQRJUDPPD� OH PRGDOLW¢ GL HVHFX]LRQH GHOO౶HVDPH �WLSR GL HOHWWURGL� HYHQWXDOH ULFRUVR DOOD VHGD]LRQH R
DOOD QDUFRVL� H OD ORUR FRPSOHWH]]D GLSHQGRQR GDOO౶HW¢ GHO SD]LHQWH H GDO VXR OLYHOOR GL FROODERUD]LRQH� 6L
UDFFRPDQGD GL IDUH ULIHULPHQWR DL SDUDPHWUL GHOOD 6RFLHW¢ ,QWHUQD]LRQDOH SHU O౶(OHWWURILVLRORJLD &OLQLFD GHOOD
9LVLRQH �GDOO౶LQJOHVH ,QWHUQDWLRQDO 6RFLHW\ IRU &OLQLFDO (OHFWURSK\VLRORJ\ RI 9LVLRQ ౰ ,6&(9� FRVWDQWHPHQWH
DJJLRUQDWL� LQ PRGR GD JDUDQWLUH XQD XQLIRUPLW¢ GHL ULVXOWDWL H XQD ULSURGXFLELOLW¢ PDJJLRUH GHOOH VWUDWHJLH GL
HVDPH� , WHVW GRYUHEEHUR HVVHUH LO SL» FRPSOHWL SRVVLELOH� SHU ULFRQRVFHUH OD FRPSRQHQWH UHWLQLFD
SUHYDOHQWHPHQWH FRLQYROWD �VFRWRSLFD H�R IRWRSLFD� QHOOH GLYHUVH IRUPH� , WUDFFLDWL HOHWWURUHWLQRJUDILFL
UDSSUHVHQWDQR O౶HOHPHQWR FDUGLQH SHU OD GLDJQRVL H QRQ YL VL SX´ ULQXQFLDUH QHDQFKH TXDQGR VRQR SUHVHQWL L
VLQWRPL H L VHJQL PDUFDWRUL GHOOD SDWRORJLD �DOWHUD]LRQL UHWLQLFKH� DOWHUD]LRQL GHO FDPSR YLVLYR�� /DGGRYH QRQ
IRVVH VWDWR SRVVLELOH XQR VWXGLR FRPSOHWR GHL WUDFFLDWL HOHWWURIXQ]LRQDOL ª QHFHVVDULR FKH GXUDQWH LO IROORZ�XS
TXHVWL YHQJDQR ULSHWXWL QHOOH GLYHUVH FRQGL]LRQL GL VWLPROD]LRQH �VFRWRSLFD� PDVVLPDOH� IRWRSLFD H IOLFNHU� SHU
ULVROYHUH GXEEL GLDJQRVWLFL H SHU PRQLWRUDUH OH IDVL GHOOD SDWRORJLD� OD SURJUHVVLYD FRPSURPLVVLRQH
IRWRUHFHWWRULDOH H O౶HIIHWWR GL SURYYHGLPHQWL WHUDSHXWLFL� *OL HVDPL HOHWWURIXQ]LRQDOL VRQR XWLOL SHU LO ULFRQRVFLPHQWR
GL IRUPH DQFRUD DVLQWRPDWLFKH H GHL SRUWDWRUL VDQL GL DOFXQH IRUPH� YDQQR SHUWDQWR HIIHWWXDWL QHO FDVR GL
IDPLOLDULW¢�LQ�WXWWL�L�PHPEUL�GHOOD�IDPLJOLD�FKH�SUHVHQWDQR�XQ�ULVFKLR�GL�SDWRORJLD��DOO౶HVDPH�GHO�SHGLJUHH�
� HOHWWURRFXORJUDPPD GD HIIHWWXDUH QHO FDVR GL XQD VRVSHWWD SDWWHUQ G\VWURSK\ FRLQYROJHQWH OD PDFXOD
�GHJHQHUD]LRQH�GHOO౶HSLWHOLR�SLJPHQWDWR�UHWLQLFR��
� HVDPH GHO FDPSR YLVLYR� HVHJXLELOH FRQ SHULPHWULD FLQHWLFD R VWDWLFD FRPSXWHUL]]DWD� FRQ HVWHQVLRQH DOPHQR
GL���r�
��PLFURSHULPHWULD��XQ�HVDPH�GHO�FDPSR�YLVLYR�FKH�DQDOL]]D�OD�VHQVLELOLW¢�UHWLQLFD�PDFXODUH��
� 7RPRJUDILD D &RHUHQ]D 2WWLFD �GDO౶LQJOHVH 2SWLFDO &RKHUHQFH 7RPRJUDSK\ � 2&7�� FRPSUHQGHQGR DQFKH
VFDQVLRQL VX SLDQL RUWRJRQDOL DQFKH D ��r SHU YDOXWDUH OH DOWHUD]LRQL QHJOL VWUDWL UHWLQLFL HVWHUQL QHOOH DUHH
SHULIHULFKH�
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��DXWRIOXRUHVFHQ]D�UHWLQLFD�D���r�H�D���r�SHU�HYLGHQ]LDUH�DOWHUD]LRQL�UHWLQLFKH�QHOOH�DUHH�SHULIHULFKH�

ELEMENTI GENETICI/BIOLOGIA MOLECOLARE

��$QDPQHVL�IDPLOLDUH�FRQ�ULFRVWUX]LRQH�GHOO౶DOEHUR�JHQHDORJLFR�
� 9LVLWD FOLQLFD GHO PHGLFR JHQHWLVWD SHU XQD GLDJQRVL GLIIHUHQ]LDOH IUD OH IRUPH VLQGURPLFKH H TXHOOH LVRODWH DO
ILQH GL ULFKLHGHUH LO FRUUHWWR WHVW JHQHWLFR H LQGLUL]]DUH LO SD]LHQWH VRVSHWWDWR SHU XQD IRUPD VLQGURPLFD DJOL
DFFHUWDPHQWL�GL�DOWUL�VSHFLDOLVWL�QHFHVVDUL�SHU�XQD�YDOXWD]LRQH�FOLQLFD�FRPSOHVVLYD�
,Q $SSHQGLFH ,� ,,� ,,,� ,9� VRQR ULSRUWDWL L GLIIHUHQWL JHQL FRLQYROWL QHOOD UHWLQLWH SLJPHQWRVD� UDJJUXSSDWL D VHFRQGD
GHOOD�PRGDOLW¢�GL�WUDVPLVVLRQH�
/
 $SSHQGLFH 9 ULSRUWD� DFFDQWR DO QRPH GHOOD VLQGURPH� OD PXWD]LRQH H JOL RUJDQL�DSSDUDWL FRLQYROWL� LQ PRGR GD
RIIULUH�XQ�VXSSRUWR�SHU�OD�FRUUHWWD�GLDJQRVL�H�FODVVLILFD]LRQH�GHOOH�IRUPH�VLQGURPLFKH�

NOTA
Per gli aspetti comuni a tutte le malattie rare di origine genetica consulta il documento: "L'attività di
genetica medica e la diagnosi di malattia rara"

Criteri Terapeutici

Per la prescrizione e la fornitura dei trattamenti farmacologici e non farmacologici, consultare le specifiche
disposizioni regionali in materia: " Percorso condiviso per la prescrizione e la fornitura dei trattamenti
farmacologici e non farmacologici ".
Si ricorda inoltre che l'utilizzo di farmaci off-label, oltre che nel rispetto delle disposizioni specifiche, potrà
avvenire solo nei casi in cui siano soddisfatte tutte le seguenti condizioni:
1) il paziente non può essere trattato utilmente con medicinali già approvati;
2) assunzione di responsabilità da parte del medico prescrittore;
3) acquisizione del consenso informato da parte del paziente o del legale rappresentante.

TERAPIE MEDICHE
5HFHQWHPHQWH� O౶$JHQ]LD (XURSHD GHL 0HGLFLQDOL �(0$�� KD DXWRUL]]DWR OD WHUDSLD FRQ YRUHWLJHQH�QHSDUYRYHF
SHU LO WUDWWDPHQWR GL SD]LHQWL DGXOWL H SHGLDWULFL FRQ SHUGLWD GHOOD YLVWD GRYXWD D GLVWURILD UHWLQLFD HUHGLWDULD
FDXVDWD�GD�PXWD]LRQL�ELDOOHOLFKH�FRQIHUPDWH�GL�53(���
/౶$JHQ]LD ,WDOLDQD GHO )DUPDFR �$,)$� WXWWDYLD QH KD OLPLWDWR OD ULPERUVDELOLW¢ D FDULFR GHO 6HUYL]LR 6DQLWDULR
1D]LRQDOH �661� SHU LO WUDWWDPHQWR GL SD]LHQWL DGXOWL H SHGLDWULFL �GDL � DQQL GL HW¢� FRQ SHUGLWD GHOOD YLVWD �DFXLW¢
YLVLYD ! ��� ORJ0$5� GRYXWD D GLVWURILD HUHGLWDULD FDXVDWD GD PXWD]LRQH ELDOOHOLFKH FRQIHUPDWH GL 53(�� H FKH
DEELDQR�VXIILFLHQWL�FHOOXOH�UHWLQLFKH�YLWDOL��VSHVVRUH�UHWLQLFR�!�����PLFURQ�DOO
2&7��
/H GLVWURILH UHWLQLFKH LQ FXL SX´ HVVHUH XVDWR LO PHGLFLQDOH D FDULFR GHO 661 VRQR OD 5HWLQLWH 3LJPHQWRVD
HDUO\RQVHW��53��H�O౶$PDXURVL�FRQJHQLWD�GL�/HEHU��/&$��
9RUHWLJHQH�QHSDUYRYHF ª XQ YHWWRUH GL WUDVIHULPHQWR JHQLFR FKH XWLOL]]D XQ YHWWRUH YLUDOH DGHQR�DVVRFLDWR FRQ
SURWHLQH GHO FDSVLGH GL VLHURWLSR � �$$9�� FRPH YHLFROR SHU LO WUDVSRUWR YHUVR OD UHWLQD GHO F'1$ FKH FRGLILFD
SHU�OD�SURWHLQD�XPDQD�GHOO౶HSLWHOLR�SLJPHQWDWR�UHWLQLFR�GL���N'$��+USH����
7DOH WHUDSLD� FKH SUHYHGH XQ౶XQLFD VRPPLQLVWUD]LRQH LQ FLDVFXQ RFFKLR VL ª GLPRVWUDWD VLFXUD H FDSDFH GL
PLJOLRUDUH OD FDSDFLW¢ YLVLYD� /D VRPPLQLVWUD]LRQH GL YRUHWLJHQH�QHSDUYRYHF GRYU¢ HVVHUH SUHFHGXWD H
VXFFHVVLYDPHQWH VHJXLWD GD XQ UHJLPH SUH H SRVW RSHUDWRULR GL LPPXQRPRGXOD]LRQH FRQ FRUWLFRVWHURLGH
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�SUHGQLVRQH�R�HTXLYDOHQWL��SHU�FLDVFXQ�RFFKLR�

Terapia Dosaggio da utilizzare Criteri per iniziare la
terapia

Criteri per terminare la
terapia

Voretigene-neparvovec. Singola dose di 1,5 x 1 0
11 genomi vettoriali (vg)
nello spazio sottoretinico
di ciascun occhio.
La procedura di
somministrazione
individuale in ciascun
occhio viene eseguita in
giorni separati entro un
intervallo ravvicinato, ma
a non meno di 6 giorni di
distanza.

Diagnosi di Retinite
pigmentosa,
geneticamente
inquadrata (RPE65
mediata), spessore
retinico > 100
micronmetro all'OCT.

Prednisone. Schema preoperatorio: 
1 mg/kg/die (massimo 40
mg/die) per 3 giorni prima
della somministrazione
per os. 
Schema postoperatorio:
0,5- 1 mg/ kg/ die per os
secondo quanto riportato
in RCP.

Terapia di
immunomodulazione pre
e post-operatoria.
Prescrizione SSR.

Epatotossicità,
gravidanza, neoplasie.

TRATTAMENTI NON FARMACOLOGICI

In casi selezionati lo specialista del Centro di riferimento della RMR può prescrivere l'impiego di trattamenti
non farmacologici (dispositivi medici, integratori, prodotti destinati ad una alimentazione particolare) qualora
gli stessi siano inclusi nei LEA o, se extra-LEA, nel PDTA condiviso a livello regionale.

INTERVENTI CHIRURGICI
Tipo di Intervento Indicazioni
Impianto di protesi cocleare. Se indicata dall’otorino nel caso di sindrome di

Usher, condizione afferente al gruppo delle Distrofie
retiniche ereditarie.

Asportazione della cataratta. Se valutata come responsabile del peggioramento
funzionale visivo.

PIANO RIABILITATIVO
Per consentire l'erogazione delle cure, secondo Progetti Riabilitativi ad hoc, ai cittadini affetti da malattie rare
esenti contenute nell'apposito elenco ministeriale, il medico specialista del Centro di riferimento della Rete
può redigere l'apposita Scheda per la stesura del Progetto Riabilitavo Individuale (anche in deroga alle
limitazioni previste sul numero dei trattamenti).

,QWHUYHQWR�ULDELOLWDWLYR�QHO�EDPELQR�FRQ�GHILFLW�YLVLYR

1HO EDPELQR FRQ GHILFLW YLVLYR DG LQVRUJHQ]D SUHFRFH ª LQGLVSHQVDELOH VRVWHQHUH H SURPXRYHUH OR VYLOXSSR
QHXURSVLFRPRWRULR JOREDOH FRQ XQD SUHVD LQ FDULFR ULDELOLWDWLYD LO SL» SRVVLELOH SUHFRFH FKH WHQJD FRQWR GHOOH
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SRVVLELOL�LQWHUIHUHQ]H�GHO�GHILFLW�YLVLYR�VXL�GLYHUVL�DVSHWWL�GHOOR�VYLOXSSR��FRQVLGHUDWR�LO�UXROR�FUXFLDOH�VYROWR�GDOOD
YLVWD�QHOOH�SULPH�HSRFKH�GHOOD�YLWD�
*OL�RELHWWLYL�SULRULWDUL�GL�WDOH�LQWHUYHQWR�VRQR�
��SURPXRYHUH�H�VRVWHQHUH�OD�UHOD]LRQH�PDGUH�EDPELQR�
� IDFLOLWDUH OH DFTXLVL]LRQL SRVWXUR�PRWRULH H FRJQLWLYH PHGLDQWH O౶XWLOL]]R GHOOH DELOLW¢ DOWHUQDWLYH TXDOL WDWWR HG
XGLWR�FKH�GHYRQR�HVVHUH�DO�PHJOLR�LQWHJUDWH�H�PDVVLPL]]DWH�
��DVVLFXUDUH�DO�EDPELQR�XQD�VWDELOLW¢�HPR]LRQDOH�HG�DPELHQWDOH�
��IRUQLUH�VXSSRUWR�DOOD�IDPLJOLD��LQ�SDUWLFRODUH�GL�WLSR�SVLFRORJLFR�
(౶ LQROWUH LPSRUWDQWH SUHYHQLUH O౶LQVWDXUDUVL GL GLIILFROW¢ DIIHWWLYR�FRPSRUWDPHQWDOL �DG HV� VWHUHRWLSLH� GLVWXUEL
GHOOD UHOD]LRQH�� FKH SRVVRQR GHULYDUH GDOOD GHSULYD]LRQH VHQVRULDOH� SURPXRYHQGR DWWLYLW¢ VLJQLILFDWLYH FKH
IDYRULVFDQR OR VFDPELR LQWHUDWWLYR� OD FRPXQLFD]LRQH H VRVWHQJDQR OD SDUWHFLSD]LRQH DWWLYD GHO EDPELQR H OD VXD
PRWLYD]LRQH� ,QILQH� ª LQGLVSHQVDELOH JXLGDUH H VRVWHQHUH LO EDPELQR QHOO౶DFTXLVL]LRQH GHOOH VXH DXWRQRPLH VLD LQ
DPELWR IDPLJOLDUH FKH H[WUDIDPLJOLDUH H IDYRULUH LO SHUFRUVR VFRODVWLFR DQFKH FRQ O౶XWLOL]]R GL DXVLOL H�R VXSSRUWL
FRPSHQVDWLYL�HG�DOWHUQDWLYL�
/D PHVVD D SXQWR GHL SURJHWWL ULDELOLWDWLYL GHYH HVVHUH LQGLYLGXDOL]]DWD H WHQHU FRQWR GHOOH FDUDWWHULVWLFKH SURSULH
GHO EDPELQR� GL TXHOOH GHOO౶DPELHQWH LQ FXL ª LQVHULWR H GHO VXR TXDGUR FOLQLFR� UHODWLYDPHQWH VLD DJOL DVSHWWL YLVLYL
FKH�QHXURSVLFKLDWULFL�JOREDOL�
, SD]LHQWL GDOOD VHFRQGD LQIDQ]LD ILQR DOO౶HW¢ VHQLOH YHQJRQR VHJXLWL SHU OH ORUR QHFHVVLW¢ ULDELOLWDWLYH SUHVVR JOL
DPEXODWRUL GL ,SRYLVLRQH H 5LDELOLWD]LRQH YLVLYD SUHVHQWL VXO WHUULWRULR� D VFRSR YDOXWDWLYR� SHU SLDQLILFDUH SHUFRUVL
GL ULDELOLWD]LRQH YLVLYD� GL RULHQWDPHQWR H PRELOLW¢� GL DGGHVWUDPHQWR DOO౶XVR GHJOL DXVLOL� 4XHVWL XOWLPL YHQJRQR
DVVHJQDWL DJOL DYHQWL GLULWWR WUDPLWH LO 0RGHOOR �� SHU OH IRUQLWXUH SURWHVLFKH� SHU JOL DXVLOL SUHVHQWL D QRPHQFODWRUH
WDULIIDULR�
&RQVLGHUDWD O౶HOHYDWD SUHVHQ]D GL SD]LHQWL LSRYHGHQWL R FLHFKL� VL ULWLHQH RSSRUWXQR LQVHULUH QHO SURWRFROOR
RSHUDWLYR�GHL�&HQWUL�O౶HVHFX]LRQH�GHJOL�HVDPL�LGRQHL�SHU�LO�ULFRQRVFLPHQWR�GL�LQYDOLGLW¢�FLYLOH�
��FHUWLILFD]LRQH�GHO�YLVXV�UHVLGXR�
��FHUWLILFD]LRQH�GHO�&DPSR�9LVLYR�5HVLGXR����=LQJLULDQ�*DQGROIR��

Aspetti assistenziali

NOTA
Per gli aspetti comuni a tutte le malattie rare consulta:
- Sito web Regione Lombardia - sezione dedicata alle Disabilità
- Guida " Invalidità civile e Legge 104: tutti i diritti dei malati rari " - Sportello Legale OMAR,
Novembre 2020
- Sito web Agenzia delle Entrate - Agevolazioni per le persone con disabilità

Monitoraggio

ELENCO DEGLI ESAMI/VISITE DA PROPORRE AL PAZIENTE DURANTE IL FOLLOW-UP CLINICO

L'assistito riconosciuto esente ha diritto alle prestazioni di assistenza sanitaria incluse nei livelli essenziali di
assistenza (LEA), efficaci ed appropriate per il trattamento ed il monitoraggio della malattia dalla quale è
affetto e per la prevenzione degli ulteriori aggravamenti.
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1XPHURVL FDVL GL HUHGRGLVWURILD UHWLQLFD VL DFFRPSDJQDQR DO FRLQYROJLPHQWR GL DOWUL RUJDQL H DSSDUDWL�
FRQILJXUDQGR�TXDGUL�VLQGURPLFL�FKH�ULFKLHGRQR�O౶LQWHUYHQWR�H�LO�PRQLWRUDJJLR�GD�SDUWH�GL�DOWUL�VSHFLDOLVWL�
,Q FRQVLGHUD]LRQH GHOO౶HOHYDWD IUHTXHQ]D GL XQ GHILFLW DXGLRPHWULFR DVVRFLDWR� GHOOD SUHFRFLW¢ GL HVRUGLR GL
DOFXQH IRUPH FRQ OH ULSHUFXVVLRQL D FDULFR GHOOR VYLOXSSR GHO EDPELQR H GHOOD QDWXUD JHQHWLFD GHOOD PDODWWLD� VL
UDFFRPDQGD�GL�VRWWRSRUUH�RJQL�SD]LHQWH�DJOL�DFFHUWDPHQWL�GL�VHJXLWR�ULSRUWDWL�

Esame/Procedura Indicazioni
Visita audiometrica e test vestibolari. Alla presa in carico.
Consulenza genetica. Alla presa in carico.
Visita oculistica completa. Annuale.
Tomografia a coerenza ottica (OCT) della macula. Annuale.

Nel caso di complicanze essudative retiniche
(edema maculare cistoide), la frequenza di
esecuzione dell'OCT può variare a seconda del
parere dello specialista, in funzione dell'eventuale
trattamento terapeutico, per la valutazione degli
effetti.

Autofluorescenza retinica. Annuale.
Retinografia ad infrarosso. Annuale.
Esame del campo visivo. Annuale.
Microperimetria. Annuale.
Consulenza neuropsichiatrica infantile. Al bisogno.
Esame elettroretinografico. Quando necessario per la definizione della forma e

per il monitoraggio della funzione fotorecettoriale
residua.

Supporto psicologico per il probando e/o la famiglia. Al bisogno.
Questo tipo di supporto si rende a volte necessario
al momento della diagnosi della patologia e/o per la
disabilità provocata.
Entrambi questi momenti hanno un grande impatto
sull’individuo e sul nucleo familiare in cui questo è
inserito.

ELENCO DEGLI SPECIALISTI DA COINVOLGERE
Visita specialistica Indicazioni
Oculista. Alla presa in carico e successivamente al bisogno.
Ortottista. Alla presa in carico e successivamente al bisogno.
Medico genetista. Alla presa in carico e successivamente al bisogno.
Otorinolaringoiatra. Alla presa in carico e successivamente al bisogno.
Neuropsichiatra infantile. Alla presa in carico e successivamente al bisogno.
Psicologo clinico. Al bisogno.

Note sulla transizione di cure dall'età pediatrica a quella adulta
Definiscono i criteri e le modalità per strutturare e migliorare progressivamente il processo di transizione
dal Centro di riferimento pediatrico al Centro di riferimento per adulti.
8QD YROWD UDJJLXQWD O౶HW¢ DGROHVFHQ]LDOH LO SD]LHQWH GDO &HQWUR GL ULIHULPHQWR SHGLDWULFR GHOOD 5HWH SX´ HVVHUH
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LQGLUL]]DWR�DG�XQ�&HQWUR�GL�ULIHULPHQWR�SHU�OH�GLVWURILH�UHWLQLFKH�HUHGLWDULH�GHOO
HW¢�DGXOWD��DO�ILQH�GL�JDUDQWLUH�OD
FRQWLQXLW¢�DVVLVWHQ]LDOH�H�O౶DFFHVVR�DOOH�WHUDSLH�LQQRYDWLYH�

Profilo assistenziale in corso di gravidanza
,Q FRUVR GL JUDYLGDQ]DQRQ VRQR LQGLFDWH OLPLWD]LRQL�1HOOH GRQQH LQ VWDWR GL JUDYLGDQ]D L FROOLUL PLGULDWLFL YDQQR
VRPPLQLVWUDWL VROR QHL FDVL GL HIIHWWLYD QHFHVVLW¢ H VRWWR LO GLUHWWR FRQWUROOR GHO PHGLFR�$ VFRSR SUHFDX]LRQDOH ª
SUHIHULELOH�HYLWDUH�O౶XVR�GL�YRUHWLJHQH�QHSDUYRYHF�GXUDQWH�OD�JUDYLGDQ]D�

Sviluppo di dataset minimo di dati
Vengono indicati i parametri essenziali da raccogliere nella fase di certificazione dell'esenzione (dati
anamnestici o comunque collegabili alla diagnosi della malattia) e durante il follow-up

Dati anamnestici e di base
Anamnesi familiare: è volta a evidenziare la presenza di altri casi di patologia nel pedigree del probando,
essenziale per la definizione del modello di trasmissione ereditaria.
Anamnesi generale: è volta ad indagare la presenza di altre patologie o anomalie a carico di altri organi e
apparati per valutare la possibile presenza di una forma sindromica e/o la concomitanza di ulteriori
patologie sistemiche.
Anamnesi oculare: volta ad individuare l’epoca di insorgenza dei primi sintomi.
Nel caso di bambini l’indagine coinvolgerà i genitori con domande dettagliate circa l’eventuale 
presenza di:
- movimenti oculari anomali,
- segni oculo/digitali.
Vanno sempre indagati i sintomi tipici della malattia:
- difficoltà di adattamento alle variazioni di luminosità ambientale, cecità crepuscolare e notturna,
abbagliamento,
- alterazione della visione periferica,
- riduzione dell’acutezza visiva,
- alterazioni della percezione dei colori.
Vanno segnalati inoltre:
- anno della diagnosi,
- eventuali terapie seguite dal paziente,
- eventuali ausili utilizzati e/o i percorsi riabilitativi seguiti,
- esito di un'eventuale valutazione di genetica molecolare.

Dati legati al singolo controllo clinico
In occasione di ogni controllo è opportuno indagare circa la stazionarietà o l’evoluzione dei sintomi di cui
alla sezione: "Dati anamnestici e di base".
Per una valutazione circa la stazionarietà o la progressione del quadro degenerativo, i risultati degli
esami specialistici previsti o ritenuti indicati dallo specialista andranno confrontati con i precedenti (vedi il
paragrafo: "Elenco degli esami/visite da proporre al paziente durante il follow-up clinico").
Sulla base dei risultati andranno presi in considerazione eventuali provvedimenti terapeutici e/o
riabilitativi per migliorare la condizione del paziente.

INDICI DI OUTCOME PROPOSTI
/H PDODWWLH DIIHUHQWL DO FRGLFH GL HVHQ]LRQH 5)*��� VRQR IRUPH GHJHQHUDWLYH LO FXL DQGDPHQWR� LQ WHUPLQL GL
YHORFLW¢ GL SURJUHVVLRQH� QRQ ª SUHYHGLELOH� 1RQ HVLVWRQR LQROWUH SURYYHGLPHQWL WHUDSHXWLFL LQ JUDGR GL JXDULUH GD
TXHVWH SDWRORJLH SHU FXL QRQ ª SRVVLELOH LQGLYLGXDUH XQ LQGLFH FKH SRVVD LQGLFDUH LO UDJJLXQJLPHQWR GHO FRQWUROOR
GHOOD�SDWRORJLD�
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Caratteristiche della Rete Regionale

Il Decreto Ministeriale n. 279 del 18 maggio 2001 "Regolamento di istituzione della Rete nazionale delle
malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al costo delle relative prestazioni sanitarie" ha dato l'avvio
in Italia alle azioni programmatiche orientate alla tutela delle persone con malattie rare.
Il Decreto del 2001 ha individuato inizialmente 284 singole malattie e 47 gruppi comprendenti più malattie
rare afferenti, a cui applicare la normativa. Nel gennaio 2017 l'elenco è stato ampliato a 339 malattie e 114
gruppi, per un totale di 453 codici di esenzione.
Sin dall'inizio delle attività della Rete nazionale delle malattie rare, l'individuazione dei Centri di riferimento
per le diverse malattie rare - denominati Presidi - è stata affidata alle Regioni e Province Autonome. Tali
Centri devono essere in possesso di documentata esperienza specifica per le malattie o per i gruppi di
malattie rare, nonchè di idonea dotazione di strutture di supporto e di servizi complementari, ivi inclusi, per le
malattie che lo richiedano, servizi per l'emergenza e per la diagnostica biochimica e genetico - molecolare.
Successivamente, in attuazione dell'art. 9 della Legge 175/2021 , il documento di Riordino della Rete
Nazionale delle Malattie Rare  ha disciplinato i compiti e le funzioni dei Centri di Coordinamento, dei Centri di
Riferimento e dei Centri di Eccellenza che partecipano allo sviluppo delle Reti di Riferimento Europee

.
Le informazioni relative alle caratteristiche dei diversi Centri di riferimento sono a disposizione in un
Database costantemente aggiornato sul sito della Rete regionale malattie rare.
Le Disposizioni Nazionali e Regionali per l'organizzazione, il monitoraggio e l'aggiornamento della Rete per
le malattie rare, sono consultabili attraverso l'area dedicata alle Norme di Riferimento.  
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Appendice I

*(1,�53�&21�6(*5(*$=,21(�$872620,&2�'20,1$17(��$'�

GENE POSIZIONE PROTEINA
ADIPOR1 1q32.1 Adiponectin receptor 1
ARL3 10q24.32 ADP ribosylation factor like

GTPase 3
BEST1 11q12.3 Bestrophin 1
CA4 17q23.2 Carbonicanhydrase IV
CRX 19q13.32 Cone-rod otx-like photoreceptor

homeobox transcription factor
FSCN2 17q25.3 Retinal fascin homolog 2, actin

bundling protein
GUCA1B 6p21.1 Guanylate cyclase activating

protein 1B
HK1 10q22.1 Hexokinase 1
IMPDH1 7q32.1 Inosine

monophosphatedehydrogenase 1
IMPG1 6q14.1 Interphotoreceptormatrixproteogly

can 1
KIF3B 20q11.21 Kinesin family member 3B
KLHL7 7p15.3n&nbsp; Kelch-like 7 protein&nbsp;
NR2E3 15q23 Nuclear receptor subfamily 2

group E3
NRL 14q11.2 Neural retina lucine zipper
PRPF3 1q21.2 Pre-mRNA processing factor 3
PRPF31 19q13.42 Pre-mRNA processing factor 31
PRPF4 9q32 Pre-mRNA processing factor 4
PRPF6 20q13.33 Pre-mRNA processing factor 6
PRPF8 17q13.3 Pre-mRNA processing factor 8
PRPH2 6p21.1 Peripherin 2
RDH12 14q24.1 Retinoldehydrogenase 12
RHO 3q22.1 Rhodopsin
ROM1 11q12.3 Retinal outer segment membrane

protein 1
RP1 8q12.1 RP1 protein
RP9 7p14.3 RP9 protein or PIM1-kinase

associated protein 1
SAG 2q37.1 Arrestin (s-antigen)
SEMA4A 1q22 Semaphorin 4A
SNRNP200 2q11.2 Small nuclear ribonucleoprotein

200kDa (U5)
SPP2 2q37.1 Secretedphosphoprotein 2
TOPORS 9p21.1 Topoisomerase I binding

arginine/serine rich protein
VWA8 13q14.11 Von Willebrand factor A domain

containing

Pagina 11 di 21



Appendice II

*(1,�53�&21�6(*5(*$=,21(�$872620,&2�5(&(66,9$��$5�

GENE POSIZIONE PROTEINA
ADGRA3 4p15.2 G protein-coupled receptor 125
AGBL5 2p23.3 ATP/GTP binding protein-like 5
AHR 7p21.1 Arylhydrocarbon receptor
ARHGEF18 19p13.2 Rho/Rac guanine nucleotide

exchange factor 18
ARL2BP 16q13.3 ADP-ribosylation factor-like 2

binding protein
ARL6 3q11.2 ADP-ribosylationfactor-like 6
BBS1 11q13 BBS1 protein
BBS2 16q13 BBS2 protein
BEST1 11q12.3 Bestrophin 1
C8orf37 8q22.1 Chromosome 8 open reading

frame 37
CC2D2A 4p15.33 Coiled-coil and C2 containing 2A

protein
CCDC51 3p21.31 Coiled-coil domain containing 51
CERKL 2q31.3 Ceramide kinase-like protein
CLCC1 1p13.3 Chloride intracellular ion channel

(CLIC)-like protein 1
CLRN1 3q25.1 Clarin-1
CNGA1 4p12 Rod cGMP-gated channel alpha

subunit
CNGB1 16q21 Rod cGMP-gated channel beta

subunit
COQ2 4q21.23 Coenzyme Q2

polyprenyltransferase
COQ4 9q34.11 Coenzyme Q4
COQ5 12q24.31 Coenzyme Q5 methilytransferase
CRB1 1q31.3 Crumbshomolog 1
CWC27 5q12.3 Spliceosome-

associatedcyclophilin
CYP4V2 4q35.2 Cytochrome P450 4V2
DHDDS 1p36.11 Dehydrodolichyldiphosphatesynth

etase
DHX38 16q22.2 DEAH (Asp-Glu-Ala-His) box

polypeptide 38
EMC1 1p36.13 ER membrane

proteincomplexsubunit 1

ENSA 1q21.3 Endosulfine alpha protein
EYS 6q12 Eyes shut/spacemaker

(Drosophila) homolog
FAM161A 2p15 Family with sequence similarity

161 member A
HGSNAT 8p11.21-p11.1 Heparan-alpha-glucosaminide N-

acetyltransferase
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GENE POSIZIONE PROTEINA
HKDC1 10q22.1 Hexokinase domain containing 1
IDH3B 20p13 NAD(+)-specificisocitratedehydrog

enase 3 beta
IFT140 16p13.3 Intraflagellar transport 140

Chlamydomonas homolog protein
IFT172 2p33.3 Intraflagellartransportprotein 172
IFT43 14q24.3 IFT43
IMPG2 3q12.3 Interphotoreceptormatrixproteogly

can 2
KIAA1549 7q34 Protein
KIZ 20p11.23 Kizunacentrosomalprotein
LRAT 4q32.1 Lecithinretinolacyltransferase
MAK 6p24.2 Male germ-cell associated kinase
MERTK 2q13 C-mer protooncogene receptor

tyrosine kinase
MVK 12q24.11 Mevalonatekinase
NEK2 1q32.3 NIMA (never in mitosis gene

A)-relatedkinase 2
NEUROD1 2q31.3 Neuronaldifferentiationprotein 1
NR2E3 15q23 Nuclear receptor subfamily 2

group E3
NRL 14q11.2 Neural retina leucine zipper
PCARE 2p23.2 Photoreceptorciliumactinregulator
PDE6A 5q33.1 cGMP phosphodiesterase alpha

subunit
PDE6B 4p16.3 Rod cGMP phosphodiesterase

beta subunit
PDE6G 17q25.3 Phosphodiesterase 6G cGMP-

specific rod gamma
PDSS1 10p12.1 Decaprenyldiphosphatesynthases

ubunit 1
POMGNT1 1p34.1 Protein O-linkedacetylglucosamin

yltransferase 1 (beta 1,2-)
PRCD 17q25.1 Progressive rod-

conedegenerationprotein
PROM1 4p15.32 Prominin 1
PROS1 3q11.1 Vitamin K-dependent protein S
RAX2 19p13.3 Retina and anterior neural fold

homeobox 2 transcription factor
RBP3 10q11.22 Etinolbindingprotein 3, interstitial
REEP6 19p13.3 Receptor accessory protein 6

(receptor expression enhancer
protein 6)

RGR 10q23.1 RPE-retinal G protein-coupled
receptor

RHO 3q22.1 Rhodopsin
RLBP1 15q26.1 retinaldehyde-bindingprotein 1
RP1 8q12.1 RP1 protein
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GENE POSIZIONE PROTEINA
RP1L1 8p23.1 Retinitis pigmentosa 1-like protein

1
SAG 2q37.1 Aarrestin (s-antigen)
SAMD11 1p36.33 Sterile alpha motif domain

containing 11 protein
SLC37A3 7q34 Solute carrier family 37 member 3
SLC39A12 10p12.33 Solute carrier family 39 (zinc

transporter) member 12
SLC66A1 1p36.13 Solute carrier family 66 member 1
SLC7A14 3q26.2 Solute carrier family 7 member 14
SPATA7 14q31.3 Spermatogenesisassociatedprotei

n 7
TMEM216 11q12.2 Transmembrane protein 216
TRNT1 3p26.2 CCA

addingtRNAnucleotidyltransferase
1

TTC8 14q32.11 Tetratricopeptiderepeat domain 8
TULP1 6p21.31 Tubby-like protein 1
USH2A 1q41 Usherine
ZNF408 11p11.2 Zinc finger protein 408
ZNF513 2p23.3 Zinc finger protein 513
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Appendice III

*(1,�53�&21�6(*5(*$=,21(�;�/,1.('

GENE POSIZIONE PROTEINA
OFD1 Xp22.2 Oral-facial-digitalsyndrome 1

protein
RP2 Xp11.23 Retinitis pigmentosa 2 (X-linked)
RPGR Xp11.4 Retinitis pigmentosa

GTPaseregulator
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Appendice IV

*(1,�53�0,72&21'5,$/,

 GENE POSIZIONE PROTEINA
MT-ATP6 DNA mitocondriale Complex V ATPase 6 subunit, nt

8527-9207
MT-TS2 DNA mitocondriale Serine tRNA 2 (AGU/C), nt

12207-12265
MT-TP DNA mitocondriale Proline tRNA, nt 15955-16023
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Appendice V

(/(1&2�6,1'520,��7(67�02/(&2/$5,�(�&$5$77(5,67,&+(�&/,1,&+(
&OLFFD�TXL�
�SHU�SRWHU�YLVXDOL]]DUH�O
DOOHJDWR��ª�QHFHVVDULR�VFDULFDUH�LO�3'7$�VXO�SURSULR�3&�
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