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MALATTIE RARE: epidemiologia

• prevalenza < 1:2.000 (Orphan Drug Regulation 141/2000)

• esistono 6.000 - 8.000 malattie rare  

• in Italia: ~2-3 milioni di persone affette;
ogni anno >20.000 nuovi casi 

• interessano il 3-4% dei neonati
• il 6% della popolazione è colpita 



Il paradosso delle malattie rare

“Le mosche bianche sono rare.
Anche noi siamo rari, ma tanti”…

“Despite the growing public awareness of rare diseases in the last one 
or two decades, there are still many gaps in knowledge related to 
the development of treatment for rare diseases. Policymakers have to 
realise that rare diseases are a crucial health issue for about 30 million 
people in the EU” (WHO).



Caratteristiche generali delle malattie rare

• ~ 80% hanno una base genetica; 20% delle malattie rare sono causate da infezioni, 
allergie o cause degenerative o proliferative (7% dei tumori appartiene alle malattie 
rare) o da agenti teratogeni.

• Molte sono gravi  o  molto gravi. 

• Spesso costituiscono una minaccia  per la vita; solo il 38% non modifica le attese di 
vita). Il 30% dei pazienti con malattie rare muore prima dei 5 anni di vita.

• Sono invalidanti; la qualità della vita delle persone con malattie rare è spesso  
seriamente  compromessa  dalla mancanza o dalla perdita di autonomia.

• Molte hanno una evoluzione cronica.

• Spesso sono degenerative.

• Molte sono progressive. 

• Circa il 75% colpisce l’età pediatrica. 

• Sono spesso dolorose; la sofferenza dei pazienti e dei  loro  familiari  è aggravata 
dalle disuguaglianze psicologiche e dalla mancanza di riferimenti terapeutici. 

• Molte sono incurabili, in quanto non sono disponibili terapie efficaci; in altri  casi  i  
sintomi  possono  essere trattati per migliorare la qualità e le attese di vita.  



Problemi condivisi dalle persone con malattie rare

• Difficoltà o impossibilità di accedere alla diagnosi corretta.

• Mancanza di informazioni qualitativamente adeguate sulla malattia.

• Mancanza di conoscenze scientifiche sulla malattia. 

• Conseguenze sociali pesanti per il paziente (stigmatizzazione, isolamento
nella scuola e nelle attività lavorative).

• Mancanza di assistenza medica qualitativamente adeguata.

• Disuguaglianze e difficoltà nell’accesso al trattamento e alle cure.

• Il costo dei trattamenti è elevato e causa povertà nelle famiglie.

• Le persone affette spesso vivono  per anni  in condizioni precarie, anche
dopo avere ottenuto la diagnosi. 

• Ritardo nella diagnosi. 



Il ritardo nella diagnosi

• La diagnosi viene posta in ritardo nel 25 - 50% delle malattie rare.

• Prima di ottenere la diagnosi conclusiva, 40% dei pazienti ha avuto una prima
diagnosi sbagliata e 60%  non ha ancora ricevuto nessuna diagnosi.

• Gli errori diagnostici esitano in terapie inappropiate in 1 paziente su 3; in 
interventi chirurgici in 1 su 6; in terapie psicologiche in 1 su 10; nel caso della 
sindrome di Marfan, causano la morte dei pazienti nel 6% dei casi.

• La  mancanza della diagnosi dipende dalla malattia e dal Paese in cui vive il 
paziente.

• La diagnosi viene comunicata in maniera inappropriata nel 33% dei casi,  in 
forma inaccettabile nel 12%. Nel 25% non viene comunicata l’origine genetica 
della malattia.

Kroneman M, ECRD 2005 Report, pp. 39-42 



Le Malattie Rare viste dai pazienti

EURORDIS CARE survay 2007 – 16 malattie – 23 centri

• In media ogni paziente necessita di 9 esperti (42% per le visite, 33% per i test, 
25% per le cure).

• 26% lamenta di non avere ricevuto i servizi fondamentali.

• 20% non è soddisfatto della assistenza ricevuta.

• 18% sono stati abbandonati dal loro medico (34% in più i maschi rispetto alle 
femmine).

• 29% necessita di un assistente sociale (in media occorrono 5 anni per 
ottenerlo). 



Le origini
ll progetto ORPHANET è nato in Francia nel 1997 presso 
l’INSERM (Institut  National de la Santé et de la Recherche 
Médicale) con il patrocinio del Ministero Francese della Salute
e lo CNAMT (l’Ente Francese per la Sicurezza Sociale). Nel 
2001 i finanziamenti della Commissione Europea (DG SANCO) 
hanno consentito di estendere ORPHANET ad altri Paesi della 
Comunità Europea, compresa l’Italia. 

Oggi il progetto si è esteso oltre i confini dell’Unione Europea

Direttore del Progetto:
Dott.ssa Ségolène Aymé
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• La missione
- Servire il pubblico
-Migliorare la gestione e il controllo delle malattie rare
- Fornire informazioni accurate, ettendibili e 
aggiornate
- Sviluppare un database unico per i pazienti e per i
professionisti 
- Fornire informazioni nelle lingue originali dei Paesi 
che aderiscono  al progetto
- Creare un database non protetto da password 
- Fornire un servizio gratuito



Orphanet 
Fornisce l’accesso ad una enciclopedia on-line di malattie rare e di farmaci orfani 

in 37 Paesi,  fornendo informazioni di clinici esperti, di laboratori clinici, attività di ricerca e 
associazioni dei pazienti.

Orphanet è stato creato nel 1997 dal Ministero della Salute Francese e dall’INSERM  ed è
finanziato dalla Commissione Europea.



Gli  utilizzatori di Orphanet a livello mondiale > 20.000 da 170 paesi al giorno

1- France
2- Network.net
3- Commercial .com
4- Italy
5- Belgium
6- Brazil
7- Canada
8- Germany
9- Switzerland
10- Spain
11- Portugal
12- Mexico

13- Morocco
14- Organisations.org
15- Netherlands
16- United-Kingdom
17- US edu .edu
18- Argentina
19- Austria
20- Finland
21- Czech Republic
22- Romania
23- US Government .gov
24- Australia

Tipologia degli utilizzatori di Orphanet
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• Caratteristiche del database

ORPHANET contiene  informazioni relative a ~5.000 malattie rare. Sono disponibili per gli 
utenti : 

• Sinonimi
• Definizione/criteri diagnostici
• Diagnosi differenziale 
• Incidenza/prevalenza
• Descrizione clinica
• Terapie standard
• Eziologia
• Consulenza genetica/diagnosi prenatale Laboratori clinici
• Test genetici
• Farmaci orfani
• Sperimentazioni cliniche 
• Ricerche in corso
• Associazioni di volontariato
• Registri dei pazienti
• Problemi aperti/commenti
• Parole-chiave
• Collegamenti a siti web
• Bibliografia 



I numeri di Orphanet-Italia

lI database contiene

• 6944 malattie
• 249 laboratori diagnostici che forniscono test per 808 malattie
• 421 laboratori di ricerca coinvolti in 750 progetti su 717 malattie
• 56 sperimentazioni cliniche
• 44 registri
• 433 consulenze
• 225 associazioni di pazienti
• 1606 professionisti
• 480 farmaci per malattie rare  



5 languages







Ricerca mediante il nome 
della malattia

Dati epidemiologici_Orphanet Italia
• Numero di Riassunti: 

- 2235 malattie
• Prevalenza

– 2635 malattie
• Modello di trasmissione

– 2763 malattie
• Età d’esordio

– 2724 malattie



Ricerca mediante il 
nome del gene





Ricerca attraverso le 
Consulenze



Ricerca tramite le 
Associazioni dei pazienti



Ricerca attraverso 
il nome del 

professionista



Progetti di Ricerca



Sperimentazioni Cliniche





Farmaci Orfani



Key figures

20% highly accessed
> 10 000 visitors per 

month

Orphanet Journal of Rare Diseases

Review articles written by international 
experts and submitted to the editorial board
Indexed by PubMed, Medline and Scopus
Open access



Partnership with the European Journal of Human 
Genetics (Nature Publishing Group)

• Articles on the practical applications of genetic 
research in the Practical genetics series

Review articles/Practical genetics



Collaborazione con EuroGentest

• Orphanet è il database selezionato da EuroGenTest per divulgare le 
informazioni sui test genetici garantiti e sulla gestione della qualità dei 
laboratori

• Per contribuire al miglioramento della capacità diagnostica e la presa in 
carico delle malattie attraverso:
– uno sviluppo appropriato dei test diagnostici
– un’organizzazione appropriata del laboratori diagnostici
– un uso appropriato dell’uso di ricerche già esistenti
– Il miglioramento della performance di questi test in situazioni 

concreti



Modi diversi per cercare i test diagnostici/laboratori clinici

EuroGentest link



Tipo di sistema di controllo di Qualità:
- Accreditamento
- Certificazione
- EQA (External Quality Assessment)





orphanews-europe@orpha.net Notizie scientifiche



Orphanet è un servizio unico e si pone l’obiettivo di soddisfare tutti gli utenti. 
Tutti I professionisti interessati sono invitati a registrare le proprie attività e a 
collaborare in modo da espandere le informazioni del database, per migliorare
la qualità delle cure mediche per le malattie rare.

In collaborazione con:

ASSOCIAZIONI ITALIANE MALATTIE RARE



Associazioni dei pazienti_ Malattie Scheletriche

F.O.P. Italia_ Fibrodisplasia Ossificante Progressiva
http://www.fopitalia.it/

Fedra ONLUS_Sindromi malformative congenite 
http://www.fedra.org/

A.C.A.R. Malattia esostosante e S. di Ollier/ Maffucci
http://www.acar2006.org/

IPOHA - Associazione Italiana per l'Eteroplasia Ossea Progressiva –ONLUS
http://www.pohdisease.org/ipoha.html

EAMAS - Associazione Europea Amici della Sindrome di McCune-Albright
http://www.eamas.net/main.php

As.It.O.I. Onlus - Associazione Italiana
http://www.asitoi.it/nuovo/

RAGGIUNGERE- Associazione italiana per bambini con malformazione agli arti
http://www.raggiungere.it/



Direttore del progetto: Bruno Dallapiccola

Supervisore delle attività
Rita Mingarelli r.mingarelli@css-mendel.it

Responsabile gestione dati
Sonia Festa s.festa@orphanet-italia.it

Responsabile laboratori di diagnosi                             
Tiziana Lauretti t.lauretti@orphanet-italia.it

Responsabile sperimentazioni cliniche e progetti di ricerca
Elena Cocchiara e.cocchiara@orphanet-italia.it

Responsabile editoriale
Martina Di Giacinto m.digiacinto@orphanet-italia.it

Assistente editoriale e della raccolta dei progetti di ricerca 
Maria Lisa Dentici                                              m.dentici@css-mendel.it

Assistente editoriale e della raccolta network/registri
Francesca Clementina Radio f.radio@css-mendel.it
Francesca Inzana f.inzana@css-mendel.it

ORPHANET ITALIA
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00198 Roma
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