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European Project for Rare Diseases National Plans 
Development

EUROPLAN is a three-year project of the Programme of 

Community action in the field of Public Health (2003 - 2008), which 

began in April 2008.

Scientific responsible: D. Taruscio, CNMR-ISS

The main goal is to elaborate recommendations on how to 

define a national / regional plan/streategy for rare diseases in order 

to support MS in the implementation of the COUNCIL 

RECOMMENDATION on a European action in the field of rare 

diseases
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The Commission Communication on Rare Diseases.The Commission Communication on Rare Diseases.

EuropeEurope’’s challenges and the proposal for Council s challenges and the proposal for Council 

Recommendation on a European Action in the field of Recommendation on a European Action in the field of 

Rare DiseasesRare Diseases

• The European Commission adopted the 11 November
2008 the setting out an overall Community strategy to 

support Member States in diagnosing, treating and 

caring million of EU citizens with rare diseases. 



www.iss.it/cnmr

RECOMMENDS THAT MEMBER STATES:

1. Establish national plans / strategies for rare diseases

2. Adequate definition, codification and inventorying of rare 
diseases

3. Research on rare diseases

4. Centres of expertise and European reference networks for 
rare diseases

5. Gathering at European level the expertise on rare 
diseases

6. Empowerment of patient organisations

7. Sustainability

Proposal for Council RecommendationProposal for Council Recommendation

on a European Action in the field of Rare Diseaseson a European Action in the field of Rare Diseases
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PartnersPartners

EUROPLAN includes 30 
Countries and

EUROPLAN collaborates 
also with the Office for rare 
diseases (NIH-USA)
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• Associated partners

• Collaborating partners

National Authorities & health care planners

Health care professionals

Researchers

Patients

AnAn inclusive projectinclusive project
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• Collection of information on  RD initiatives in 
selected EU MS

• Elaborate indicators for monitoring  the 
implementation of national plans /strategies for RD

• Elaborate the content of the recommendations for 
the development of strategic plan for RD

• Discuss the recommendations and present the 
Commission Communication on rare diseases with 
local stakeholders

ActivitiesActivities
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•• To stimulate a discussion and reach a consensus on the importancTo stimulate a discussion and reach a consensus on the importance e 
of national plans /strategiesof national plans /strategies

•• To promote the developmentTo promote the development of national plans / strategies for rare 
diseases within EU MS

also providing an instrument to support Countries in designing 
national plans for rare diseases accordingly to the Council Recommendation 

• The recommendations developed by EUROPLAN promoting the development 
of national plans for rare diseases within EU MS will link national efforts with 
a common strategy at European level.

• This “double-level” (national, EU) approach will ensure that 
progress is globally coherent and follows common orientations 
throughout Europe.

Expected outputsExpected outputs
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E-mail: europlan@iss.it

National Centre for Rare Diseases

Istituto Superiore di Sanità

Via Giano della Bella, 34

000162 – Rome

Tel. +39 06 4990 4371

Fax. +39 06 4990 4370



www.iss.it/cnmr

• EU funded project (DG Research)

• Scientific responsable: France, Italy – ISS (WP Leader)

• Objective: coordinate existing national research

programmes on RD to:

–– ReduceReduce fragmentationfragmentation in research

–– LaunchLaunch multinational joint multinational joint callscalls and other joint 

initiatives

–– EventuallyEventually developdevelop joint programmes on RDjoint programmes on RD

EE--Rare: Networking research programmes Rare: Networking research programmes 

on rare diseases in Europeon rare diseases in Europe
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At program level & at project level

Exchange of information 

and best practices

Survey & Electronic tool  for project analysis

Mobility & training 
into RD research

Mutual access to 
technology platforms

Mobility & training 
into RD research

Mutual access to 
technology platforms

Joint activities

Workshops & consultations of experts (identification of 
needs, new technologies, new ethical challenges)

Workshops & consultations of experts (identification of 
needs, new technologies, new ethical challenges)

Strategic activities & 

Research policy development

Development of common administrative and
legal procedures for research funding

Development of common administrative and
legal procedures for research funding

Transnational activities

Opening of national calls to 
international participation

Implementation of transnational calls

EE--Rare roadmapRare roadmap
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Autoinmune and rare systemic diseases Bone diseases
Cardiovascular diseases Complex syndromes
Dermatological diseases Embryonic developement abnormalities
Endocrinological diseases Hepato Gastro Entero diseases
Immunodeficiency Kidney diseases
Lung diseases Lysosomal storage disorders
Metabolic diseases Mitochondrial diseases
Neurological diseases Neuromuscular diseases
Non malignant hematological diseases  Sense organs diseases

%  of projec ts  per thematic  area

8
15

38

8

8

15

8

Budget: over 9 million euros

Partners: Mean of 5 partners/proposal 

Proposals: 

123 received; 18 thematic areas 13 funded; 7 thematic areas

Facts about the first Facts about the first transnationaltransnational callcall
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• Success of 1st E-Rare call reflects expectations and 

needs of the RD research community

• Legal and administrative barriers among countries are still 
significant

E-Rare will continue its efforts towards:

� Facilitating access of RD researchers to the best technology  
platforms regardless their localization

� Fostering multidisciplinarity thorough training and 
exchange programs

� Establishing joint programs for rare diseases research

Second call: on going

The 2nd E2nd E--Rare Joint Rare Joint TransnationalTransnational CallCall was launched on 

the 3 December 2008 and is currently on going.

Dead-line for submission of applications was 

5 february 2009

http://www.e-rare.eu/
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Centro Nazionale Malattie Rare 

(CNMR)

MissioneMissione

“Il Centro svolge attività di ricerca, sorveglianza, 

consulenza e documentazione finalizzate alla prevenzione, 

diagnosi, trattamento, valutazione  e  controllo nel campo 

delle malattie rare e farmaci orfani”. 

Gazzetta Ufficiale N. 157 del 07.07.2008
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REGISTRI NAZIONALI

MALATTIE RARE e 

FARMACI ORFANI

RICERCA

TEST GENETICI

FARMACI ORFANI

PROGETTI 

EUROPEI

NETWORK ITALIANO

ACIDO FOLICO

INFORMAZIONE

FORMAZIONE

ASSOCIAZIONI PAZIENTI

MEDICINA NARRATIVA

LINEE GUIDA

www.iss.it/www.iss.it/cnmrcnmr

Centro Nazionale Malattie RareCentro Nazionale Malattie Rare

Istituto Superiore di SanitIstituto Superiore di Sanitàà
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IMPEGNO E ATTIVITAIMPEGNO E ATTIVITA’’ DELDEL

CENTRO NAZIONALE MALATTIE RARECENTRO NAZIONALE MALATTIE RARE

A LIVELLO NAZIONALE ED INTERNAZIONALEA LIVELLO NAZIONALE ED INTERNAZIONALEA LIVELLO NAZIONALE ED INTERNAZIONALE
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PREVENIRE E’ MEGLIO CHE CURARE
Spina Bifida                Anencefalia
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Alcune gravi malformazioni congenite sono prevenibili dalla adeguata assunzione di una 
vitamina: l’acido folico. 

Fino al 2005 in Italia l’uso dell’acido folico era molto limitato

Prospettive: 

ridurre l’incidenza di difetti congeniti

Risultati: 
costituzione e sviluppo un Network 

nazionale (Ministeri, CNR, INRAN, 

Università, IRCCS, Regioni, ASL, 

Società scientifiche, Associazioni 

Pazienti, ecc.) per diffondere il corretto 

uso di acido folico per la prevenzione 

di malformazioni

DISTRIBUZIONE GEOGRAFICA

DELLE ADESIONI AL NETWORK (193)
(Dati aggiornati al 01/10/2008)

La rete per la prevenzione

Network Italiano Promozione Acido Folico

per la Prevenzione Primaria di Difetti Congeniti
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PREVENZIONE 

PRIMARIA

DI ALCUNI DIFETTI 

CONGENITI 

ES. SPINA BIFIDA

MEDIANTE UNA 

VITAMINA:

L’ACIDO FOLICO
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La rete epidemiologica per le 

malformazioni congenite

Prospettive: 
• estendere la sorveglianza delle malformazioni congenite a tutto il territorio nazionale

• valutazione di morbilità e mortalità

• proposte per l’intervento socio-sanitario 

Le malformazioni sono un 

problema che richiede attenzione 

specifica

Coordinamento nazionale dei 

sistemi di registrazione delle  

malformazione congenite
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La rete della ricerca per le Malattie Rare

Risultati ottenuti:

Dalla genetica all’ambito-sociosanitario

- incremento delle conoscenze scientifiche su specifici tumori rari

- nuovi modelli per la formazione e informazione di operatori e pazienti

Finanziamenti:

� Ministero del Lavoro

� Salute e politiche sociali

� AIFA

� Commissione europea

� Convenzione Italia-USA
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Coordinamento di programmi per la rete di ricerca italiana 

(ISS, Università, CNR, IRCCS, Istit. “Mario Negri”)

ed europea

- Bandi per progetti europei nell’ambito del progetto 

E-Rare (Commissione europea)

- Bandi per progetti si ricerca su malattie rare e farmaci orfani 
finanziati nell’ambito dell’accordo bilaterale Italia - USA

Prospettive

Incrementare ulteriormente gli aspetti interdisciplinari e traslazionali

(dal laboratorio al paziente)
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La rete per l’assicurazione di 

qualità dei test genetici

Prospettive:
estensione e rafforzamento del programma 

Progetto nazionale per la standardizzazione e l'assicurazione di

qualità dei test genetici

Livello nazionale
a) dal 2001 il CNMR svolge attività di controllo 

esterno di qualità dei test genetici eseguiti nei 

laboratori pubblici 

b) la valutazione dei risultati ha rilevato un 

significativo miglioramento della qualità dei 

test genetici eseguiti

Livello internazionale
a) partecipazione a progetti europei - Eurogentest

b) partecipazione a organismi internazionali -

OECD, Commissione Europea

Risultati:

Nel 2008 hanno partecipato più di 

85 laboratori
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Una rete per le scelte cliniche e organizzative 

Linee guida per malattie rare

Le linee guida per la gestione clinica di pazienti con malattie rare hanno un ruolo 

fondamentale per garantire appropriatezza e equità nell’assistenza. 

Risultati:
elaborazione delle seguenti linee guida insieme a medici e pazienti: 

• Emiplegia alternante

• Epidermolisi bollose ereditarie

• Esostosi multiple congenite

• Aniridia

• Sindrome di Down

Prospettive: 
produzione di nuove linee guida, diffusione e valutazione dei risultati
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La rete per le informazioni:La rete per le informazioni:

Telefono Verde Malattie RareTelefono Verde Malattie Rare
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Il Telefono Verde Malattie Rare (TVMR) è istituito come 

servizio nazionale, gestito dal Centro Nazionale Malattie Rare

- il servizio è anonimo e gratuito

- con copertura nazionale

- intende valorizzare le risorse presenti sul territorio nazionale

Telefono Verde Malattie Rare Telefono Verde Malattie Rare 

Rete con i centri di diagnosi e cura e le Associazioni
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La rete delle storie di vita:La rete delle storie di vita:

la medicina narrativala medicina narrativa

La narrazione da parte di pazienti, familiari, 

operatori – racconti, pitture, poesie – è un 

diritto e un’opportunità preziosa.

Presso il CNMR è attivo il laboratorio di 

medicina narrativa

Risultati: raccolte numerose “storie di vita” di pazienti, medici, operatori

Prospettive: proposte di formazione e di intervento in sanità pubblica
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Attualmente in corso….
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- Associazioni dei pazienti

- Federazioni (es. Uniamo)

- Pazienti, familiari

- Cittadini

- Consulta Nazionale Malattie Rare

La rete delle La rete delle 

Associazioni / pazienti / familiariAssociazioni / pazienti / familiari
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Consulta Nazionale

Associazioni di Pazienti Malattie Rare
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INFORMAZIONE 

COMUNICAZIONE  

FORMAZIONE
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Corsi, workshop, convegni

• Corsi

dedicati ai Registri Nazionali Malattie Rare e Farmaci Orfani, a gruppi di 
malattie rare, specifiche malattie malattie

• Workshop

specifiche tematiche quali ad es. epidemiologie dei piccoli numeri, test 
genetici, prevenzione primaria, ricerca scientifica (Progetti ISS-USA)

• Convegni e Congressi

organizzazione di almeno 1 Convegno internazionale per anno “Malattie 
rare e farmaci orfani”

Intensa partecipazione con Relatori del CNMR a numerosi Corsi, 
Workshop, Convegni esterni all’ISS
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Attualmente in corso…

Realizzazione del percorso formativo rivolto ad 

operatori sanitari e membri delle associazioni di 

pazienti

Titolo corso  “MALATTIE RARE: COMUNICARE Titolo corso  “MALATTIE RARE: COMUNICARE 

IN MODO EFFICACE PER UN INTERVENTO IN MODO EFFICACE PER UN INTERVENTO 

INTEGRATO”INTEGRATO”

Coinvolgimento di 35/40 partecipanti tra operatori e 
membri delle Associazioni
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Attualmente in corso….
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CNMR: in Europa

COMP – EMEA

Comitato per la designazione dei medicinali 

orfani - Agenzia europea dei medicinali:

Dal 2000 ad oggi rappresenta l’Italia 

EFSA

European Food Safety Authority

dal 2007 ad oggi (Working Group su acido folico)

TFRD 

Task Force Rare Diseases

(istituita dalla Commissione EU)

dal 2004 ad oggi
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CNMR: in Europa

E – RARE
progetto finanziato dalla Commissione EU, cui l’Italia, mediante il 

Centro Nazionale Malattie Rare, partecipa come promotore e attivo 

partner.

Obiettivo principale: superare la frammentazione della ricerca 

scientifica 

Risultati: nel 2007 lanciata “call” trans-nazionale, sono stati finanziati 

13 progetti internazionali cui partecipa anche l’Italia

EUROPLAN 
European Project for Rare Diseases National Plans Development

(EUROPLAN), coordinato dal Centro Nazionale Malattie Rare, è

finanziato dalla Commissione Europea. Iniziato in Aprile 2008, durata 

triennale.  Partecipano 23 Paesi, Eurordis.

Obiettivo: elaborare raccomandazioni europee per la stesura di piani 

nazionali per le malattie rare nei vari Paesi europei

Risultati: Meeting di avvio progetto, Questionario per raccogliere 

opinioni e aspettative; Meeting congiunto con Ministero francese a 

Parigi (18 Nov. 2008)
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