XVI LEGISLATURA

N. 146

DISEGNO DI LEGGE

d’iniziativa dei senatori BIANCONI e CARRARA

COMUNICATO ALLA PRESIDENZA IL 29 APRILE 2008

Norme a sostegno della ricerca e della produzione dei farmaci
orfani e della cura delle malattie rare

TIPOGRAFIA DEL SENATO (600)



Atti parlamentari

_2 _

Senato della Repubblica — N. 146

XVI LEGISLATURA - DISEGNI DI LEGGE E RELAZIONI - DOCUMENTI

ONOREVOLI SENATORI. — Il presente disegno
di legge si pone I’obiettivo di introdurre nel-
I’ordinamento italiano una disciplina orga-
nica a sostegno della cura e della ricerca
nel campo delle malattie rare.

Nonostante infatti 1’incidenza minima
delle singole patologie, si contano ormai in-
torno alle 6.000-7.000 malattie rare, per un
totale di circa 1.500.000 pazienti in Italia,
ai quali ¢ doveroso e urgente garantire 1’ac-
cesso a tutte le informazioni e le terapie di-
sponibili, stimolando inoltre la ricerca e pro-
duzione di nuovi farmaci per la loro cura.

In generale, la cura o almeno il controllo
clinico delle malattie rare pone problemi
del tutto particolari in quanto:

a) trattasi di malattie il piu delle volte
genetiche che pongono pertanto difficolta
diagnostiche e che attendono i principali ri-
sultati terapeutici dallo sviluppo di nuovi far-
maci ottenuti attraverso 1’impiego di metodo-
logie avanzate (biotecnologie, terapia genica,
cellulare e cosi via) non sempre immediata-
mente disponibili;

b) trattasi di malattie croniche ed inva-
lidanti, con conseguenti specifiche esigenze
assistenziali ed alti costi sanitari e sociali;

c) sono tuttora spesso prive di tratta-
mento (malattie orfane) perché, in assenza
di incentivi, le aziende farmaceutiche non
sono stimolate a investire in funzione di un
mercato che resterebbe comunque molto li-
mitato.

A ci0 si aggiungono poi numerose diffi-
colta di accesso alle terapie esistenti, che in
Italia sono spesso accentuate dalla avanzata
fase di decentramento che ha attribuito re-
sponsabilita regionali anche in questo settore.
Puo succedere infatti che i pazienti non ab-

biano accesso ai farmaci disponibili per varie
ragioni che comprendono:

a) alto costo e non disponibilita del far-
maco nel mercato nazionale;

b) farmaco escluso dalle liste di rimbor-
sabilita perché generalmente non essenziale
ma essenziale per quella specifica patologia;

c¢) trattamento non farmacologico (¢ il
caso di alcuni alimenti o integratori che
sono salvavita per alcuni portatori di malattie
dismetaboliche non inseriti tra i presidi sani-
tari);

d) farmaco disponibile solo in forma ga-
lenica ma assenza di farmacie ospedaliere
con competenze locali che possano produrlo.

Sono stati numerosi 1 disegni di legge pre-
sentati, fin dalla XIII Legislatura, sull’argo-
mento, nel tentativo di colmare le lacune
normative esistenti e, conseguentemente,
per far fronte a tali problematiche e alle dif-
ficolta dei soggetti affetti da malattie rare e
delle loro famiglie. Tutti questi anni, pur
non avendo ancora portato all’approvazione
definitiva di una legge, hanno sicuramente
aumentato nel legislatore la consapevolezza
e la conoscenza del tema e delle possibili so-
luzioni normative.

Nella XIV Legislatura, infatti, la Commis-
sione Igiene e Sanita del Senato ¢ giunta al-
I’approvazione unanime — solo in prima let-
tura — di un testo, ripresentato poi nella
XV Legislatura e abbinato ad un ulteriore di-
segno di legge sottoscritto da quasi tutti i
membri della Commissione stessa.

Il presente provvedimento, nel riproporre
numerose delle disposizioni contenute nei
due citati disegni di legge, mira ad introdurre
alcune misure ulteriori per una piu completa
disciplina della materia.
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In particolare, gli articoli da 1 a 3 recano
le definizioni, rispettivamente, di malattie
rara e farmaco orfano (in linea con le defini-
zioni adottate a livello comunitario) nonché
I’ambito di applicazione della legge.

Al fine di garantire tempestivamente e in
maniera uniforme su tutto il territorio ita-
liano I'accesso alle terapie esistenti, 1’arti-
colo 4 stabilisce I’immediata disponibilita e
la gratuita dei farmaci orfani nonché il loro
inserimento nei prontuari terapeutici regio-
nali, mentre 1’articolo 5 include nei livelli es-
senziali di assistenza LEA le ulteriori presta-
zioni, anche non farmacologiche, prescritte
per il trattamento delle malattie rare.

L’articolo 6 prevede I’aggiornamento an-
nuale (invece che triennale) dell’elenco delle
malattie rare previsto dal regolamento di cui
al decreto del Ministro della sanita 18 mag-
gio 2001, n. 279.

L’articolo 7 disciplina le modalita di dia-
gnosi e certificazione delle malattie rare, in-
cluse le neoplasie, affidandole alle Reti com-
petenti.

L’articolo 8 individua i soggetti autorizzati
all’erogazione dei farmaci orfani, mentre
I’articolo 9 introduce un protocollo persona-

lizzato a favore dei soggetti affetti da malat-
tie rare ai quali sia riconosciuta una situa-
zione di handicap grave, ai sensi della legge
5 febbraio 1992, n. 104.

Considerato che uno dei maggiori ostacoli
alla reale disponibilita dei farmaci per il trat-
tamento delle malattie rare & rappresentato
dai tetti di spesa farmaceutica (per cui il ri-
schio — purtroppo ricorrente — ¢ che la re-
gione non possa erogare tali prodotti, spesso
molto cari, per motivi di budget), 1’articolo
10 istituisce 1l fondo nazionale per 1’utilizzo
dei farmaci orfani a cui le regioni potranno
attingere per finanziare I’impiego di tali far-
maci sul proprio territorio.

Per favorire poi la ricerca e la produzione
di nuovi farmaci per la cura delle malattie
rare, I’articolo 11 introduce agevolazioni e
incentivi alle imprese che vogliano investire
in questo settore.

Da ultimo, I’articolo 12 istituisce 1l Comi-
tato nazionale per le malattie rare. Al Comi-
tato ¢ attribuito, tra 1’altro, il compito di ag-
giornare 1’elenco delle malattie rare, di sele-
zionare i progetti da finanziare a carico del
fondo nazionale e di emanare linee guida
per I’elaborazione dei prontuari regionali.
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DISEGNO DI LEGGE

Caro |

DEFINIZIONI E AMBITO
DI APPLICAZIONE

Art. 1.

(Definizione di malattia rara)

1. Ai sensi del regolamento (CE)
n. 141/2000, del Parlamento europeo e del
Consiglio, del 16 dicembre 1999, sono consi-
derate rare le malattie a rischio di vita o gra-
vemente invalidanti che colpiscono non piu
di cinque individui su diecimila nell’Unione
europea.

2. Al fini della presente legge sono consi-
derate rare anche le malattie inserite nell’e-
lenco previsto dal regolamento di istituzione
della rete nazionale delle malattie rare, di cui
al decreto del Ministro della sanita 18 mag-
gio 2001, n. 279, ed in elenchi regionali sta-
biliti con parere del Comitato nazionale per
le malattie rare di cui all’articolo 12.

Art. 2.

(Definizione di farmaco orfano)

1. Un farmaco ¢ definito orfano qualora,
sulla base di quanto previsto dal citato rego-
lamento (CE) n. 141/2000 del Parlamento
europeo e del Consiglio, del 16 dicembre
1999, sia destinato alla diagnosi, alla profi-
lassi o alla terapia delle malattie rare, cosi
come definite dall’articolo 1, ovvero qualora
sia destinato alla diagnosi, alla profilassi o
alla terapia di affezioni che comportano
una minaccia per la vita o che siano seria-
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mente debilitanti o gravi e croniche e per le
quali ¢ probabile che, in mancanza di incen-
tivi, la commercializzazione del farmaco non
sia cosi redditizia da giustificare 1’investi-
mento necessario.

Art. 3.
(Ambito di applicazione)

1. La presente legge si applica ai farmaci
orfani come definiti dall’articolo 2 ovvero
il cui impiego sia finalizzato alla cura ed
alla guarigione delle malattie rare di cui al-
I’articolo 1.

Caro 1I
ASSISTENZA FARMACEUTICA

Art. 4.

(Immediata disponibilita e gratuita delle
prestazioni e prontuari terapeutici)

1. La designazione di farmaco orfano ¢ at-
tribuita dalla Committee for Orphan Medici-
nal Products (COMP) istituita presso 1’A-
genzia europea per 1 medicinali (EMEA) dal-
I’articolo 4 del citato Regolamento (CE)
n. 141/2000.

2. I farmaci che abbiano ottenuto riconosci-
mento di farmaco orfano dalla Agenzia euro-
pea per i medicinali (EMEA), ai sensi del
comma 1, sono autorizzati, entro i successivi
due mesi, alla commercializzazione in Italia.

3. I farmaci orfani commercializzati in Ita-
lia sono forniti gratuitamente ai soggetti por-
tatori delle patologie a cui la registrazione fa
riferimento e sono inseriti nel prontuario na-
zionale dei farmaci nelle fasce esenti da
compartecipazione alla spesa.

4. Le regioni assicurano:

a) I'inserimento, nei prontuari terapeu-
tici territoriali, dei farmaci di cui al comma
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1 e dei trattamenti non farmacologici di cui
all’articolo 5, comma 1, nonché la loro im-
mediata disponibilita e gratuita;

b) le prestazioni strumentali e riabilita-
tive previste dai protocolli e linee guida sta-
bilite a livello nazionale.

5. In deroga alle disposizioni in materia di
prescrizioni farmaceutiche di cui all’articolo
9 della legge 23 dicembre 1994, n. 724, per
le prescrizioni relative ad una malattia rara
il numero di pezzi prescrivibili per ricetta
puo essere superiore a tre. Il Ministro della
salute, con proprio decreto, da adottare entro
sei mesi dalla data di entrata in vigore della
presente legge, definisce, per ciascuna cate-
goria di farmaci destinati alla cura delle ma-
lattie rare, le modalita ed i criteri di attua-
zione delle disposizioni di cui al presente
comma.

Art. 5.

(Livelli essenziali di assistenza per
le malattie rare)

1. L’acquisto dei farmaci di fascia C ed H,
nonché dei trattamenti considerati non far-
macologici, quali alimenti, integratori ali-
mentari, dispositivi medici, presidi sanitari,
e la fruizione di prestazioni di riabilitazione
motoria, logopedica, neuropsicologica e co-
gnitiva e di interventi di supporto e di soste-
gno sia per il paziente sia per la famiglia,
prescritti per il trattamento di malattie rare
sono inclusi nei livelli essenziali di assi-
stenza (LEA) previsti per i soggetti affetti
da malattie rare dal decreto del Presidente
del Consiglio dei ministri 29 novembre
2001, pubblicato nel supplemento ordinario
alla Gazzetta Ufficiale n. 33 dell’8 febbraio
2002. Nel caso di acquisto di dispositivi me-
dici o di presidi sanitari, 1’esenzione dal co-
sto ¢ prevista anche per la manutenzione or-
dinaria e straordinaria degli stessi.

2. Entro tre mesi dalla data di entrata in
vigore della presente legge, la Commissione
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unica del farmaco (CUF) definisce 1’elenco
dei farmaci e dei trattamenti non farmacolo-
gici di cui al comma 1.

3. Entro tre mesi dalla data di entrata in
vigore della presente legge, il Presidente
del Consiglio dei ministri, sentito il Ministro
della salute, provvede a modificare il citato
decreto del Presidente del Consiglio dei mi-
nistri 29 novembre 2001, al fine di inserire
le prestazioni di cui al comma 1 nei LEA
previsti per i soggetti affetti da malattie rare.

Art. 6.

(Aggiornamento dell’elenco delle malattie
rare esentate dalla partecipazione al costo)

1. All’articolo 8, comma 1, del citato re-
golamento di cui al decreto del Ministro
della sanita 18 maggio 2001, n. 279, la pa-
rola «triennale» ¢ sostituita dalla seguente
«annuale».

Art. 7.

(Diagnostica e certificazione)

1. Allo scopo di garantire risultati omoge-
nei sull’intero territorio nazionale, le dia-
gnosi di malattie rare sono effettuate dai pre-
sidi della Rete individuati dalle regioni ai
sensi dell’articolo 2 del citato regolamento
di cui al decreto del Ministro della sanita
18 maggio 2001, n. 279, di seguito denomi-
nati «presidi della Rete».

2. 1 presidi della Rete emettono, sulla base
della diagnosi, la relativa certificazione di
malattia rara, che ha validita illimitata nel
tempo e su tutto il territorio nazionale e ne
danno comunicazione scritta ai centri di
coordinamento ed al Centro nazionale per
le malattie rare per 1’inclusione di tali pato-
logie nel Registro nazionale di cui all’arti-
colo 3 del citato regolamento di cui al de-
creto del Ministro della sanita 18 maggio
2001, n. 279.
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3. Per le neoplasie rare la diagnosi e la
certificazione di cui ai commi 1 e 2 sono ef-
fettuate dalle reti oncologiche e oncoemato-
logiche, nonché dalle reti di patologia esi-
stenti e dai centri di rilievo nazionali e regio-
nali.

4. La certificazione di malattia rara, effet-
tuata ai sensi dei commi 2 e 3, assicura 1’e-
rogazione, a totale carico del Servizio sanita-
rio nazionale, di tutte le prestazioni incluse
nei LEA di cui al decreto del Presidente
del Consiglio dei ministri 29 novembre
2001, e successive modificazioni.

Art. 8.

(Assistenza farmaceutica)

I. T farmaci orfani sono erogati dai se-
guenti soggetti:

a) i presidi sanitari, nel caso di sommi-
nistrazione ambulatoriale del farmaco;

b) le Aziende sanitarie locali (ASL) di
appartenenza del paziente, anche qualora la
malattia rara sia stata diagnosticata in una re-
gione diversa da quella di residenza, nel caso
di farmaci necessari al trattamento dei pa-
zienti inseriti nei programmi di assistenza
domiciliare e nel caso di farmaci di fascia
H a distribuzione diretta o non registrati in
Italia o compresi nell’elenco AIFA (Agenzia
italiana del farmaco) per le terapie domici-
liari;

c) le farmacie o le ASL di appartenenza
del paziente, nel caso dei farmaci di classe
A, C e dei farmaci inseriti nell’elenco di
cui al decreto-legge 21 ottobre 1996,
n. 536, convertito dalla legge 23 dicembre
1996, n. 648, ed inoltre dei farmaci registrati
all’estero o inseriti in protocolli clinici di
sperimentazione di cui sia documentata 1’esi-
genza terapeutica per specifiche patologie
rare.
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Art. 9.

(Protocollo personalizzato)

1. Qualora la malattia rara determini una
marcata e permanente limitazione, qualifica-
bile come handicap ai sensi dell’articolo 3,
comma 1, della legge 5 febbraio 1992,
n. 104, il paziente puo richiedere il ricono-
scimento della connotazione di gravita della
situazione di handicap grave di cui all’arti-
colo 3, comma 3, della citata legge.

2. Al fine di mantenere e sviluppare le po-
tenzialita espresse e di ridurre il deficit, i pa-
zienti cui € stato riconosciuto lo stato di han-
dicap, ai sensi del comma 1, hanno diritto,
dal momento della diagnosi della malattia,
a un protocollo personalizzato di presa in ca-
rico da parte dei servizi riabilitativi, sociali e
assistenziali, che indichi 1 percorsi riabilita-
tivi, terapeutici e di sorveglianza ritenuti ne-
cessari.

3. Il protocollo personalizzato di cui al
comma 2 ¢ predisposto dai sanitari dei pre-
sidi della Rete deputati alla diagnosi della
malattia.

4. Le ASL dichiarano il nominativo del re-
sponsabile locale della tenuta del protocollo,
che coordina gli interventi e fornisce risposte
e motivazioni per iscritto in ordine a diffi-
colta o impossibilita di assicurare il completo
percorso indicato come necessario.

5. Al responsabile locale della tenuta del
protocollo ¢ presentata la richiesta relativa
all’assistenza domiciliare da parte dei geni-
tori della persona con handicap affetta da
malattia rara, o di chi ne abbia la rappresen-
tanza se la persona suddetta ¢ minore o inca-
pace, ovvero da parte della persona stessa.
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Caro III

FONDO NAZIONALE PER L’UTILIZZO
DEI FARMACI ORFANI E INCENTIVI
PER LE IMPRESE

Art. 10.

(Istituzione del fondo nazionale per l’utilizzo
dei farmaci orfani)

1. E istituito presso il Ministero della sa-
lute un fondo nazionale per 1’utilizzo dei far-
maci orfani, di seguito denominato «fondo»,
con una dotazione iniziale pari a 250 milioni
di euro per I’anno 2008. Le regioni possono
attingere a tale fondo per finanziare 1’utilizzo
dei farmaci orfani sul territorio di compe-
tenza.

2. Con decreto del Ministro della salute, di
concerto con il Ministro dell’economia e
delle finanze, da adottare entro sei mesi dalla
data di entrata in vigore della presente legge,
sono stabilite le modalita di funzionamento
ed i criteri di finanziamento del fondo.

Art. 11.

(Incentivi per le imprese)

1. Al fine di favorire la ricerca e la produ-
zione di farmaci orfani, & concessa un’agevo-
lazione pari al 23 per cento delle spese soste-
nute dalle imprese farmaceutiche per la ri-
cerca e lo sviluppo di farmaci e di presidi
per la diagnosi e il trattamento delle malattie
rare.

2. Oltre alle agevolazioni di cui al comma
1, le imprese farmaceutiche che intendono
svolgere studi finalizzati alla scoperta o alla
registrazione e produzione di farmaci orfani
accedono agli incentivi stabiliti dal decreto
del Ministro dell’universita e della ricerca
scientifica e tecnologica 8 agosto 2000, pub-
blicato nel supplemento ordinario alla Gaz-
zetta Ufficiale n. 14 del 18 gennaio 2001, se-



Atti parlamentari - 11 - Senato della Repubblica — N. 146

XVI LEGISLATURA - DISEGNI DI LEGGE E RELAZIONI - DOCUMENTI

condo modalita distinte che assicurino 1’e-
spletamento delle richieste entro 1’anno so-
lare e secondo una lista riservata.

3. Entro tre mesi dalla data di entrata in
vigore della presente legge, il Ministro del-
I’universita e della ricerca prevede, con pro-
prio decreto, che per ciascuna delle tipologie
di attivita di cui all’articolo 5, comma 21,
del citato decreto del Ministro dell’universita
e della ricerca scientifica e tecnologica dell’8
agosto 2000, vengano concesse nella forma
del contributo nella spesa, secondo le sottoe-
lencate percentuali sui costi ammissibili e,
comunque, fino ad un massimo del 25 per
cento, le seguenti ulteriori agevolazioni:

a) 10 per cento per progetti di ricerca
presentati da piccole e medie imprese, cosi
come definite all’articolo 21 del citato de-
creto del Ministro dell’universita e della ri-
cerca scientifica e tecnologica dell’8 agosto
2000; a tal fine, per i progetti proposti con-
giuntamente da piu imprese, ciascuna di
esse deve possedere i parametri dimensionali
di cui alle norme predette; tali limiti non
sono applicati per le imprese farmaceutiche
operanti nel settore delle malattie rare;

b) 10 per cento per le attivita di ricerca
da svolgere nei centri accreditati di alta qua-
lificazione nelle regioni di cui all’articolo 87,
paragrafo 3, lettera a), del Trattato che isti-
tuisce la Comunita europea, indicate all’arti-
colo 22 del citato decreto del Ministero del-
I'universita e della ricerca scientifica e tec-
nologica dell’8 agosto 2000;

c) 5 per cento per le attivita di ricerca
da svolgere nelle regioni di cui all’articolo
87, paragrafo 3, lettera c), del predetto Trat-
tato che istituisce la comunita europea, indi-
cate all’articolo 22 del citato decreto ministe-
riale dell’8 agosto 2000;

d) 10 per cento per 1 progetti per 1 quali
ricorra almeno una delle seguenti condizioni:

1) prevedano lo svolgimento di una
quota di attivita non inferiore al 10 per cento
dell’intero valore del progetto stesso da parte
di uno o piu partner di altri Stati membri
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dell’Unione europea, purché non vi siano
rapporti di partecipazione azionaria o di ap-
partenenza al medesimo gruppo industriale
tra I’impresa richiedente e il partner;

2) prevedano lo svolgimento di una
quota di attivita non inferiore al 10 per cento
dell’intero valore del progetto stesso da parte
di enti pubblici e privati di ricerca o univer-
sita;

3) prevedano attivita relative allo svi-
luppo di farmaci orfani e di sistemi per il
monitoraggio domiciliare delle terapie.

Caro IV

COMITATO NAZIONALE PER
LE MALATTIE RARE

Art. 12.

(Istituzione del Comitato nazionale per le
malattie rare)

1. Con decreto del Presidente del Consi-
glio dei ministri, presso il Ministero della sa-
lute ¢ istituito il Comitato nazionale per le
malattie rare, di seguito denominato «Comi-
tato», di cui fanno parte un rappresentante
per ogni regione, un rappresentante per
ognuno dei seguenti Ministeri: Ministero
della salute, Ministero dell’universita e della
ricerca, Ministero dello sviluppo economico
e tre rappresentanti della Federazione italiana
malattie rare.

2. Il Comitato elegge al proprio interno il
presidente e il vice presidente e approva un
regolamento interno.

3. Sono compiti del Comitato:

a) I’aggiornamento dell’elenco delle
malattie rare previsto dal citato regolamento
di cui al decreto del Ministro della sanita
n. 279 del 2001;

b) la ratifica degli elenchi regionali di
cui all’articolo 1;
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c) ’emanazione di linee guida valide
per I’elaborazione dei prontuari regionali;

d) la predisposizione e 1’aggiornamento
dell’elenco di cui al decreto-legge 21 ottobre
1996, n. 536, convertito dalla legge 23 di-
cembre 1996, n. 648;

e) la verifica, all’interno dei centri di
riferimento, di strumenti di diagnosi e di
cura per le malattie rare;

f) la garanzia della presenza di strutture
qualificate di assistenza e di settori dedicati
specificatamente all’attivita neuro-riabilita-
tiva per le patologie ad andamento lenta-
mente progressivo 0 cronico;

g) la ricerca clinica ed il riconosci-
mento della condizione di handicap grave
solo per le patologie che la determinano real-
mente.
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