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Oggetto: Intesa sullo schema di decreto del Ministro della salute che introduce “condizioni di
erogabilitd” o “indicazioni di appropriatezza prescrittiva” alle prestazioni di assistenza specialistica
ambulatoriale.

Intesa ai sensi dell’articolo 9-quater del decreto legge n. 78 del 19 giugno 2015, convertito, con
maodificazioni, dalla legge n. 125 del 6 agosto 2015.

Con nota in data 13 ottobre 2015, il Ministero della salute ha trasmesso il provvedimento
indicato in oggetto, ai fini del perfezionamento della prescritta intesa.

Nel far presente che la suddetta documentazicne € disponibile sul sito www statoregioni.it
con il codice: 4.10/2015/74, si comunica che un incontro tecnico & convocato per il giorno 29
ottobre p.v., alle ore 11.00, presso la sede di questo Ufficio in Roma, via della Stamperia n. 8, sala
riunioni “A” del piano terra.

Il Djrettore
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L’UFFICIO DI GABINETTO

Oggetto: Schema di intesa sul decreto del
Ministro della salute che introduce “condizioni
di erogabilitd” o “indicazioni di appropriatezza
prescrittiva” alle prestazioni di assistenza
specialistica ambulatoriale, ai sensi dell’anicolo
9-quater del decreto legge n. 78 del 19 giugno
2015, convertito, con modificazioni, dalla legge
n. 125 del 6 agosto 2015,

Ministerc della Salute
GRB
0009023-P-13/10/2015
1.4.¢.a.2/2015/1

AR
Al Direttore della Segreteria della Conferenza
permanente per i rapporti tra lo Stato, le Regioni e
le Province autonome di Trento e di Bolzano
Cons. Antonio Naddeo
Presidenza del Consiglio dei Ministri
Via della Stamperia, n. 8
00187 ROMA
€, p-C.
Alia Direzione generale della programmazione

sanitaria
SEDE

Si trasmette in allegato lo schema di intesa sul decreto in oggetto, con preghiera

di sottoporlo all’esame di codesta Conferenza, nella prossima seduta utile.

Presidenza del Consiglic dei Ministri

CSR 0004383 R-4.23.2.10

del 14/10/2015

74105
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11 Capo di Gabinetto

{Cons. Giusege Ching)
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DIREZIONE GENERALE DELLA PROGRAMMAZIONE SANITARIA
UFFICIO I

Ministero della Salute
DGPROGS
0229087-P-12/10/2015

LMY E

167719287
OGGETTO: Bozza di Intesa in sede di Conferenza Stato-Regicni sul decreto del Ministro della salute che
introduce “condizioni di erogabilitd” o “indicazioni di appropriatezza prescrittiva” alle prestazioni di
assistenza specialistica ambulatoriale ai sensi dell'articolo 9-quater del decreto legge n. 78 del 19 giugno
2015, convertito, con modificazioni, dalla legge n. 125 del 6 agosto 2015.

APPUNTO AL SIGNCR MINISTRO

L'articolo 9-quater del decreto iegge n. 78 del 19 giugno 2015, convertito, con modificazioni,
dalla legge, n. 125 del 6 agostc 2015, prevede che: “Con decreto del Ministro della salute, da adottare
entro 30 giorni dalla data di entrata in vigore della legge di conversione del presente decreto, previa
intesa in sede di Conferenza permanente per i'rapporti tra lo Stato, le regioni e le province autonome di
Trento e di Bolzano, sono individuate le condizioni di erogabilita e le indicazioni di appropriatezza
prescrittiva delle prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale, di cui al decreto del Ministro delia
sanita 22 luglio 1996, pubblicato nella Gazzetta Ufficiale n. 216 del 14 settembre 1996, e successive
modificazioni”.

In attuazione della disposizione citata questa Direzione generale ha predisposto il decreto
ministeriale allegato che si sottopone alla Conferenza Stato-Regioni per Facquisizione della prevista
Intesa.

Il provvedimento & costituito dal testo del decreto e da tre allegati.

Il decreto contiene le definizioni dei principali termini utilizzati e la descrizione del contenuto
degli allegati. .

L'allegato 1 riporta le prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale di cui al decreto
ministeriale 22 luglio 1996, cui sono associate condizioni di erogabilita o indicazioni di appropriatezza
prescrittiva.

Lallegato 2 riporta, nella colonna A, le patologie diagnosticabili con le prestazioni di genetica
medica, nella colonna B, le patclogie e condizioni per le guali & appropriata I'esecuzione di prestazioni di




citogenetica, nella colonna C, le patologie e condizioni oncoematologiche per le quali & indicata
l'indagine genetica e/o citogenetica e nella colonna D, le patologie e condizioni per le quali &
appropriata I'esecuzione di prestazioni di immunogenetica.

L'allegato 3 indica i criteri in base ai quali sono state identificate le condizioni di erogabilita delle
prestazioni di odontoiatria, secondo quanto previsto dall’articolo 9, comma 5, del decreto legislativo 30
dicembre 1992, n. 502, e successive modificazioni, e dall’allegato 2B del decreto del Presidente del
Consiglio dei Ministri 29 novembre 2001 recante “Definizione dei livelli essenziali di assistenza”.

La proposta prende le mosse dai lavori preparatori di aggiornamento dell’elenco delle prestazioni di
assistenza specialistica ambulatoriale, condotti ai fini della revisione del dPCM 29 novembre 2001 di
“Definizione dei livelli essenziali di assistenza”. Tali lavori si sono svolti in pil fasi:

- Negli anni 2003 - 2007 un Gruppo di lavoro composto da rappresentanti del Ministero della
salute e delle Regioni ha raccolto e analizzato le proposte delle Societa scientifiche interessate ed
ha prodotto una proposta di aggiornamento a seguito di confronti diretti con rappresentanti
delle Societa scientifiche stesse;

- Nel corso del 2014 ha operato un Gruppo di lavoro che, per adempiere allimpegno di
aggiornamento dei Livelli essenziali di assistenza, assunto con il Patto per la salute 2014-2016, ha
provveduto ad aggiornare le prestazioni incluse nelle aree a maggior tasso di evoluzione
scientifica e tecnologica, in collaborazione con esperti regionali;

- Nel corso del 2015, le condizioni di erogabilita e le indicazioni di appropriatezza prescrittiva, gia
individuate dai Gruppi di lavoro sopra citati per le prestazioni incluse nel “nuovo” Nomenclatore,
sono state riferite, ove possibile, alle prestazioni incluse nel vigente nomenciatore {dm. 22 luglio
1996}, al fine di contribuire al recupero di appropriatezza prescrittiva previsto dalla manovra di
contenimento della spesa sanitaria per il 2015.

- Nel mese di agosto 2015, I'elenco @ stato sottoposto al Consiglio Superiore di sanitd che ha
espresso il proprio parere nelle sedute del 14 settembre 25 settembre.

Si trasmette il provvedimento in oggetto, ai finl della trasmissione alla Conferenza Stato-Regioni, per
I'acquisizione della prevista Intesa.

VISTO 51 PASSINO GLI ATTI
ALLA CONFERENZA STATO-REGION!
ILAMINISTRO

[ 3%



INTESA Al SENSI DELL’ARTICOLO 8, COMMA 6, DELLA LEGGE 5 GIUGNO 2003, N.
131, TRA IL GOVERNO, LE REGIONI E LE PROVINCE AUTONOME DI TRENTO E DI
BOLZANO SUL DECRETO DEL MINISTRO DELLA SALUTE IN MATERIA DI
APPROPRIATEZZA PRESCRITTIVA Al SENSI DELL'ARTICOLO 9-QUATER DEL DECRETO
LEGGE 19 GIUGNO 2015, N. 78, CONVERTITO, CON MODIFICAZIONI, DALLA LEGGE
6 AGOSTO 2015, n. 125.

LA CONFERENZA PERMANENTE PER | RAPPORTI TRA LO STATO, LE REGIONI E LE PROVINCE
AUTONOME DI TRENTO E BOLZANO

Nell'odierna seduta deil.........;

VISTO larticolo 8, comma 6, della legge 5 giugno 2003, n. 131, il quale prevede che il Governo pud
promuovere la stipula di intese in sede di Conferenza Stato-Regioni, dirette a favorire
I'armonizzazione delle rispettive legislazioni o il raggiungimento di posizioni unitarie o il
conseguimento di obiettivi comuni;

VISTO !articolo 15-decies, del decreto legislative 23 dicembre 1992, n. 502, e successive
modificazioni, che prevede per | medici ospedalieri e delle altre strutture di ricovero e cura del
Servizio sanitario nazionale, pubbliche o accreditate, nonché per i medici specialisti che abbiano
titolo per prescrivere medicinali e-accertamenti diagnostici a pazienti, ali'atto della dimissione o in
occasione di visite ambulateriali, I'obbligo di specificare i farmaci e le prestazioni erogabili con
onere a carico del Servizio sanitario nazionale;

VISTO il decreto del Ministro della sanita 22 luglio 1996, pubblicato nella Gazzetta Ufficiale n. 216
del 14 settembre 19986, e successive modificazioni, recante “Prestazioni di assistenza specialistica
ambulatoriale erogabili nell’ambito del Servizio sanitario nazionale e relative tariffe”;

VISTA l'intesa sancita in sede di Conferanza permanente per i rapporti tra lo Stato, le regioni e le
province autonome di Trento e di Bolzano, nella seduta del 2 luglio 2015 e, in particolare, il punto
B.1. “Riduzione delle prestazioni inappropriate di assistenza specialistica ambulatoriale”;

VISTO il decreto legge 19 giugno 2015, n. 78, convertito, con modificazioni, dalla legge 6 agosto
2015, n. 125, recante «Disposizioni urgenti in materia di enti territoriali. Disposizioni per garantire
la continuita dei dispositivi di sicurezza e di controllo def territorio. Razionalizzazione delle spese del
Servizio sanitario nazionale nonché norme in materia di rifiuti e di emissioni industriali,»,

VISTO, in particolare, l'articolo 9-quater del citato decreto legge n. 78 del 2015, con cui, in
attuazione della predetta intesa del 2 luglio 2015, si prevede che con decreto del Ministro della
salute sono individuate le condizioni di erogabkilita e le indicazioni di appropriatezza prescrittiva
delle prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale erogabili nell’ambito del Servizio
sanitaric nazionale ai sensi del decreto ministeriale 22 luglio 1996, disponendo, altresi, che le
prestazioni erogate al di fuori delle condizioni di erogabilita previste dal decreto ministeriale sono
a totale carico dell'assistito, nonché I'obbiigo dei medici di conformare il proprio comportamento
prescrittivo alle condizioni ed indicazioni di cui al medesimo decreto ministeriale; '




VISTO if parere del Consiglio superiore di sanita espresso nelle sedute del 14 settembre 2015 e del
25 settembre 2015 sulle condizioni di erogabilitad e le indicazioni di appropriatezza prescrittiva
delle prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale erogabili nell’ambito del. Servizio
sanitario nazionale, ai sensi del predetto decreto ministeriale 22 luglio 1996;

ACQUISITO, nel corso deli’odierna seduta e come risulta dal verbale della seduta medesima,
I'assenso del Governo e delle Regioni e delle Province autonome di Trento e di Bolzano;

SANCISCE INTESA

tra il Governo, le Regioni e le Province autonome di Trento e di Bolzano sullo schema di decreto
del Ministro della salute, con i relativi allegati 1, 2 e 3, che ne costituiscono parte integrante, di
attuazione dell'articolo 9-quater del decreto legge 19 giugno 2015, n. 78, convertito, con
modificazioni, dalla legge 6 agosto 2015, n. 125, e si conviene:

1. che gli enti del Servizio sanitario nazionale attivino iniziative formative e informative,
forniscano strumenti e definiscano procedure per favorire la prescrizione appropriata delle
prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale.

2. che con successivo accordo sancito in sede di Conferenza permanente per i rapporti tra lo
Stato, le Regicni e le Province autonome di Trento e di Bolzano, sono individuati i criteri e
le modalita per verificare che il comportamento prescrittivo dei medici sia conforme alle
condizioni e delle indicazioni di appropriatezza di cui allo schema di decreto del Ministro
della salute oggetto delia presente intesa.
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IL MINISTRO DELLA SALUTE

VISTC larticolo 15-decies, del decreto legislativo 23 dicembre 1992, n. 502, e successive
modificazioni, che prevede per i medici ospedalieri e delle altre strutture di ricovero e cura del
Servizio sanitario nazionale, pubbliche o accreditate, nonché per i medici specialisti che abbiana
titolo per prescrivere medicinali e accertamenti diagnostici a pazienti, all'atto della dimissione o in
occasione di visite ambulatoriali, I'obbligo di specificare i farmaci e le prestazioni erogabili con
onere a carico del Servizio sanitario nazionale;

VISTO il decreto del Ministro della sanity 22 luglio 1996, pubblicato nella Gazzetta Ufficiale n. 216
del 14 settembre 1996, e successive modificazioni, recante “Prestazioni di assistenza specialistico
ambulatoriale erogabili nell’ambito del Servizio sanitario nazionale e relative tariffe”;

VISTA l'intesa sancita in sede di Conferenza permanente per i rapporti tra lo Stato, le regioni e le
province autonome di Trento e di Bolzano, nella seduta del 2 luglio 2015 e, in particolare, il punto
B.1. “Riduzione delle prestazioni inappropriate di assistenza specialistica ambulatoriale”;

VISTO il decreto legge 19 giugno 2015, n. 78, convertito, con modificazioni, dalla legge 6 agosto
2015, n. 125, recante «Disposizioni urgenti in materia di enti territoriali. Disposizioni per garantire
la continuita dei dispositivi di sicurezza e di controilo del territorio, Razionalizzazione delle spese del
Servizio sanitario nozionale nonché norme in materia di rifiuti e di emissioni industriali. »;

VISTO, in particolare, I'articolo 9-quater del citato decreto legge n. 78 del 2015, con cui, in
attuazione della predetta intesa del 2 luglio 2015, si prevede che con decreto del Ministro della
salute sono individuate le condizioni di erogabilitd e le indicazioni di appropriatezza prescrittiva
delle prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale erogabili nell'ambito del Servizio
sanitario nazionale ai sensi del decreto ministeriale 22 luglio 1996, disponendo, altresi, che le
prestazioni erogate al di fuori delle condizioni di erogabilita previste dal decreto ministeriale sono
a totale carico dell'assistito, nonché I'obbligo dei medici di conformare il proprio comportamento
prescrittivo alle condizioni ed indicazioni di cui al medesimo decreto ministeriale;

VISTO il parere det Consiglio superiore di sanita espresso nelle sedute del 14 settembre e del 25
settembre 2015 sulle condizioni di erogabilitad e le indicazioni di appropriatezza prescrittiva delle
Prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale erogabili nelllambito del Servizio sanitario
nazionale, ai sensi del predetto decreto ministeriale 22 luglio 1996;
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VISTA lintesa sancita daila Conferenza permanente per i rapporti tra lo Stato, le regioni e le
province autonome di Trento e di Bolzano nelia seduta del.......

DECRETA:

Art. 1
{Oggetto)

1. Il presente decreto individua fe condizioni di erogabilita e le indicazioni di appropriatezza
prescrittiva delle prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale erogabili nell'ambito del
Servizio sanitario nazionale di cui al decreto ministeriale 22 luglio 1996.

Art. 2
(Definizioni)

1. Aifini del presente decreto, siintende per:

a) “condizioni di erogabilita” le specifiche circostanze riferite allo stato clinico 0 personale del
destinatario, alla particolare finalits della prestazione {diagnostica, prognostica o di
monitoraggio di patologie o condizioni), al medico prescrittore, all’esito di procedure o
accertamenti pregressi in assenza delle quali la prestazione specialistica risuita
inappropriata e non pud essere erogata nell'ambito e a carico del Servizio sanitario
nazionale;

b} “indicazionj di appropriatezza prescrittiva” le specifiche circostanze riferite allo stato clinico
0 personale del destinatario, alla particolare finalitd della prestazione (diagnostica,
prognostica o di monitoraggio di patologie o condizioni), al medico prescrittore, all’esito di
procedure o accertamenti pregressi o alla coerenza con le indicazioni di enti regolatori
nazionali o internazionali specificate nell’allegato 1, in assenza delle quali la prestazione,
comunque erogabile nell’ambito e a carico del Servizio sanitario nazionale, risulta ad alto
rischio di inappropriatezza;

¢} “specialista” il medico che, in relazione al rapporto di lavoro in essere, ha titolo per erogare
le prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale per conto del Servizio sanitario
nazionale.

2. Ai fini dell'applicazione delle condizioni di erogability nella prescrizione delle prestazioni di

radiologia diagnostica di cui al presente decreto, per la definizione del “sospetto oncologico” di
cui all'allegato 1, note n. 32, 34, 36, 38 e 40 devono essere considerati i seguenti fattori: 1)
anamnesi positiva per tumori: 2) perdita di peso; 3) assenza di miglioramento con la terapia
dopo 4-6 settimane; 4) eta sopra 50 e sotto 18 anni; 5) dolore ingravescente, continuo anche a
riposo e con persistenza notturna,

3. Ai fini dell'applicazione delle condizioni di erogabilitd nella prescrizione deile prestazioni di

odontoiatria, si intende per:




a) “vulnerabilita sanitaria” la presenza di condizioni cliniche che possono essere gravemente
pregiudicate da una patologia odontoiatrica concomitante;

b} “vulnerabilita sociale” una condizione di svantaggio sociale ed economico correlata di norma
al basso reddito, a condizioni di marginalita o esclusione sociale.

Art. 3
(Allegati)

. Lallegato 1, che costituisce parte integrante del presente decreto, riporta le prestazioni di

assistenza specialistica ambulatoriale di cui al decreto ministeriale 22 luglio 1996, cui sono

associate condizioni di erogabilitd o indicazioni di appropriatezza prescrittiva. Per ciascuna

prestazione sono indicati:

a} il numero progressivo identificativo (NUMERO NOTA) della condizione o indicazione che ii
medico & tenuto a riportare negli appositi spazi della ricetta; -

b} la notazione (R, H) che, ai sensi del decreto ministeriale 22 luglio 1996, individua la tipologia
di ambulatori presso i quali & erogabile la prestazione; la notazione * di cui al medesimo
decreto ministeriale & sostituita dalla condizione di erogabilita o dalla indicazione di
appropriatezza prescrittiva di cui al presente decreto;

¢} il codice numerico identificativo della prestazione ai sensi del decreto ministeriale 22 tuglio
1996;

d) la condizione di erogabilita;

e) lindicazione di appropriatezza prescrittiva.

. L'allegato 2, che costituisce parte integrante del presente decreto, riporta:

a) nella colonna A, le patologie diagnosticabili con le prestazioni di genetica medica,
contrassegnate da un coedice alfanumerico {Pxxx) che il medico & tenuto a riportare nel
campo prescrizione di fianco alla definizione della prestazigne prescritta;

b} nella colonna B, le patologie e condizioni per le quali e appropriata V'esecuzione di
prestazioni di citogenetica, contrassegnate da un codice alfanumerico (Cxxx) che il medico &
tenuto a riportare nel campo prescrizione di fianco alla definizione della prestazione
prescritta; .

c} nella colonna C, le patologie e condizioni oncoematologiche per le quali I'indagine genetica
e/o citogenetica & indicata per confermare la diagnosi efo definire la Prognosi, a seguito a
indagini (biochimiche, ematologiche, morfologiche) e valutazioni specialistiche; le patologie
e condizioni sono contrassegnate da un codice alfanumerico (Exxx) che il medico & tenuto a
riportare nef campo prescrizione di fianco alia definizione della prestazione prescritta;

d) nella colonna D, le patologie e condizioni per le quali & appropriata l'esecuzione di
prestazioni di immunogenetica, a seguitc di indagini (biochimiche, ematologiche,
morfologiche) e valutazioni specialistiche, contrassegnate da un codice alfanumerico (Fxxx)
che il medico & tenuto a riportare nel campo prescrizione di fianco alla definizione della
prestazione prescritta

- L'altegato 3, che costituisce parte integrante del presente decreto, indica i criteri in base ai quali

sono state identificate le condizioni di erogabilita delle prestazioni di odontoiatria, secondo
quanto previsto dall’articolo 9, comma 5, del decreto legislativo 30 dicembre 1992, n. 502, ¢
successive modificazioni, e dall’allegato 2B del decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri
29 novembre 2001 recante “Definizione dei livelli essenziali di assistenza”,

e e b g
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PATCOLOGIA

Aarskog-Scott, Sindrome

Paa2 Aceruloplasminemia

P03 Acidesi ranale tubuiare distale AD

PO Acidosi ranale tupuiars distala AR con sordith

POCS Acidurie Organiche {0}

PODB Acondroplasia

PoO7 Acrodermatite anterica da deficienza i ZN (AEZ)

POOS Atromatapsia

PO Adrenolaucodistrofia X-Linked

PO10 sAgammaglobulinemia AR (AGA-AR)

POYY Apammagiobulinamia X-Linked (AGA-XL]

PQ12 Agenasia dentadia o deft oro-facciale

POT3 Alagilke, Sindrome

PO14 Albinismo oculare

PO15 Albinisma Ceulocutaned

PO1G Alcaptonunia

POT7 Alexander, Malattia

PO1& Alfa Mannosidasi S
PO1S Alport, Sindrome

P20 Alstrom, Sindrome

P21 ARerazioni congenite del metabolisma det ferro - anemia ipccrerica Con sovraccarico di fera
PO22 Allerazion cangenite dal metabolismo dei famo: sindrome 1RIDA
POZ3 Alzheimer familiare

PO24 Amaurssi congenita di Leber

PO25 Asniloideai

PO28 Andarsen-Tawil, Sirdrome

PO27 Anemia di Fanconi tipo A

P0O22 Anemia diseritrapoielica tipo 1

P28 Anemia emolitica da deficienza di pivato chirasi ’

P30 Anaunsmi greditar

Po3t Angelman, Sindrome di

pos2 Anifidia

P033 Ancenalie vitreo (in parficolare vitreopatie essudative)

PO24 Apen, Sindrome di

PU3S Arginosuccinico aciduria. Daficit & anginesuccinica liasi, defick i ASL
PO36 Aritmie ereditarie/canaiopatie/GRVT

Pas7 Arts, Sindrome

PO3% Atassia con deficit della vilamina E

iPO39 Atassia Aprassia Oculomotoria (ADA)

PG40 Atassia con deficit di Coanzima Q

PO41 Atassia di Friedreich

PC42 Atassia spastica AR {ARSACS)

PO43 Atassia gpinocereballare, ritardo mentale e epikessia

PO44 Atassis telangiectasia Lika, disordar

PO45 Alasaia Teleangectasica -
PO46 Atassie episodiche

PO4T Arassie spinocerebellan

PO48 Atelogenesi, Tipo ll

PG Atrofia denlate-rubro-pallido-kiis:ana

PO50 Atrofia muscolare spinale (SMA) con distress

Pas1 Atrofia Muscoiare Spinate (SMN) MWERDNIG-HOFFMANN
PO52 Alrcfia muscolare spinale di Kennedy i
PO53 i Arofia muscalare spinale o Kennedy X-Linked

PO54 iAtmfia ORica Aulasomica Gominanta




POSS Riley- -aba,
POS6 Bardet-Biad) Syndrome
PO57 Barth, Sindrome/ 3-Metiigiutaconico aciduna tipo 1)
POs5a lEamsr, Sindrome
P59 TBec.kwith—W'ledemann. Sindrome
POB( Bit-Hogg-Dube, Sindrome
1utidl Blau, Sindrama
PDEZ Bisfarofimosi
POG3 BLOOM syndrome, WERNER SYNDROME
POBY Cach, Sindroma
Leuvcosncatalopatia con sostanza bianca avanascente (VANISHING WHITE MATTER diseasa)
i -
3 PO&S Cadasi, Sindrome:
086 Caffay, Sindrome
FOB7 Camunati-Engaimann, Malatia
POGE Canavan, Sindrome di
Poes Carasi, Sndrome di
POT0 Garcinoma gastrica familiare & carcinoma fobulare famiiare della mammella
PO71 Carcinama mammang & ovarich ereditaric approfondimerte diegnostco
1
H Po72 Carcinoma mammaric 8 ovarico ereditaric
POT3 Carcinoma midolars e familiars deila tirside/MEN2 (RET)
§ POY4 Cardiofaciociianaa, Sindrome
i POTS Cardiomiopata Dilatativa
i
i POTB Cardiomiopata dilatativa X-iinked {(XLDC)
% paT? Carciomopata Ipertrofica
i
¢ P78 (Cansipmiopatia vantricoiane dasta eritmogena
P79 Camay complex
P80 i carflagine-capali, Displasia anauxetica
PO81 Cacitd congenita notiuma stazionaria
Pog2 Cetaiopolisindattiia d Greig (sirkirami da GLI3)
POB2 Chareot Manie Tooth AD Neuropatia eraditaria con iparsensibilita alla pressione (HNPP)
POB4 Charcot Marig Tooth X-Uinked
P8BS Charge. Sindreme
POBE Chedigk-Higashi
PO87 Citnllinemia
L Poag Cohen, Sindrome
PO8S Colastasi ifliare ir patica prog iva-Tipo |, Tipe I, Tipo i le Tpo IV
Caollage tipo 11
Stickar tipo 2, Sindrame
Stickler tipo 3. Sindrome
POS0 Marshall, Sindrome
Fibrocondrogenesi
Osmed AR
Osrned AD
Calagene tipo 2
Acondrogenasi tipd 2
Ipocondrogenast
SEDC congenita
SEMD Strudwick
P91 Displasia di Kniest
Displasia sporndic parfetica
SED con arlrosi pracoce
SED con brevitd metatarsale
(Displasia Czech)
5. di Stickler 1
Collagena tipc &
Disglasia epifisara multpia (EDM2)
092 Dinsplasia apifisara multpla (EDM3)
Displasia epifisara multipla (EDME)
Stickler Sindrome AR
POZ3 Colobema e anomalie renali
FOS4 C isplasia matafisana/Schmidt
PC95 Condrogisplasia purkata X-Linked
[50:= ] Contrattura cengenite letali, Sindrome
POO? GConvulsicni benigne infarilConvutsioni infantli @ corecatstosi oarnssistica
POSS Caorea familiare baragna

LT



F099 Coematig de Lange, Sindrome

P00 Corpicigrernia

P11 Costallo, Sindroma

P102 Cowden, Sindrome

P03 Craniofrontonasala, Sindrome

P104 Cranigsinostlasi isolate, Sindromi comuni

P105 Crigler Najiar, Sindrome

P108 Crouzon, Sindrome

P07 Curraring, Sindrome

P1ice Cutis Laxa AR Tipo DA- (ARCLZA)

P109 Danon, Malatta di

P110 Darier, malattia

i Deficienza di GLUT 1, Sindrome

P112 Dsficit ALFA-1 Aritripsing

P13 Deficit coenzima 10

P14 Defict Congenito Fattore VIl

P11% Deficit Congenito Fattore X

P118 Deficit Congenito Fattore X1

P17 Defich d: Cresting sintesi

P11E Dficil di Creatina Trasporta

P119 Deficil di 17 a¥a idrossilasii 17,20 Hasi

P120 Deficit di 17 beta ldressilasi

P124 Deficit di 3-arossiatil-CoA deidrogenasi a catersa lunga, defict ci tCHAD
P122 Deficit di 3-metilglutaconico, aciduria

P123 Defich di 5 alfa Reduttasi

P124 Deficit di Aci-CaA Deidrogenasi a catana cona (SCAD)
P125 Deficit di Acil-Coa Daidroganasi a catena lunga {VLCAD)
P126 Deficit di Acil-CoA Daidregenrasi a catena media (MCAD}
P27 Deficit di adenina daaminasi (ADA-3CID}

P128 Deficit di Adenina Fosfofibasil Transferas:

129 Deficit & Ammoaciiasi di tipa 1

P130 Daficit di Arginasi

P13 Daficit di Biotinidast

P13z Oaficit di camitina palmitel transfanasi

P133 Dsficit di citocroma p450 ossidoreduttasi

P34 Deficit di Gluctisio 6 fosfato deidrogenasi

P135 IDeﬁ:il 8i HMG-CaA Liasi, 3-id-ossi-3-metighutarico aciduria
P18 Deficit di Idrossilasi Amminoacidl aromatic

137 Deficit ¢i Mavalcnato Chinasi (MKD)

P48 Deticit di N-acetigiutlammate sintetasi (NAGS)

Pia3g Daficit di Clocarbossilas Sintetasi (HLCS)

P40 Daficil di Smitina Aminotransferasi

P41 Deficit di Cmitina Transcarbarrilasi

P142 Deficit di prosapasine SAP A, Malatlia d- Krabbe

P143 Deficit di prosapasina SAP B, Leucodistroia Metacromatica
Plsd Daficit di prosaposina SAP C, Malattia di Gaucher

P145 Deficit di trasporio Foiati

P145 Deficit ireBettivo & microcetake

P147 Deficit isotato Cmone della Crescila

P48 Defick mulliple di carbossilasi

P49 Dafick prima teppa dal ciclo del'urea

P150 Depenarazione maculane sanfe

P15% Damenza Frontotemporale

P152 Damanza Frontotemporale con malatiia del motoneurone
P153 Dentinogenes! imparfetta

P1534 Denys-Drash, Sindrome i

P155 Dermopatia Restnitiva Letals (LRD)

156 Di George, Sinaroma di
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PIST Diabeta Insipido Centrale
P158 jDiabete ingipido nefrogenicc (NDI} avtosem
P59 Diabeta insipido nefrogenico (NDI) x-linked
P18 Disbate Mody
161 Difetti defip aviluppo seasuaie {DSS) (48 XX)
P162 Difatt dalio svilippo sassuale [DSS) (46, XY - 48, XX gonaci;
P63 Cifatti dallo sviluppo sessuale (DSS) {46, XY anomalie nalla siniesi o neilezione dagli androgeni]
P84 Difetti dello sviluppo sessua e {0SS) (46, XY gonadic)
P65 Qifets dello sviluppo {DSS) con ip i palmoplantare
P16a Discromalosi simmetrica ereditaria 1 {DSH) e Acami Goutieres
P67 Displasia craniomatafisasia
P168 Displasia Ectodemica
P1ED Dispiasia Ectogermica Anidratica con immunadaficienza A T-ce | (EDA-ID)
P170 Dispiasia Ectodemica ipoidratica X-Linkec
P171 Displasia Ectodermica ipoidrotica/Clousion, Sindreme: {HEDZ)
P72 Displasia ectadermica, Anchiloblafaron, Patatoschiss
P173 {ispiasia Epifisaria Mulipla
P174 Displasia Metatropica s sindromi asscciate
P175 Cisplasia oculodentoossea
P176 Displasia ossea sciensanta
7T Displasia spondi ia con joni ancondromatase (spondloarcondrodisplasia)
P17 Displasia tanatafora
P79 Distonia Dopa sensibile da deficit di Sestarina Reduttasi
P180 Distonia mioclkonica
P184 Distonie (da torsione idiopatica, DOPA sensibile, miocionical
P182 Distrafia comea retinica del cnstafiina di Siath
P183 Distrefia dei coni
#184 Distrofia dei conbbastonceld
P135 Distrofia facioscapolomerale
P168 Distrofia Miotonica
P87 Distrofia mLscolare congertita di Lilnch & Miopaba di Balhlem
P188 Distrofia Muscolare dei Cingoli 28 (LGMD2B) e miopatia di Myoshi
P4RE Trstrafia Muscolare dei Cngali
P90 Distrofia Muscolare di Duchenna-Backer
P19 Distrofia Muscolare ¢i Emey Dreifuss
P192 Distrofia cculofaningas
P193 Distrofia ratinica erecitaria con fundus atbipunctatus
—_
P94 Distrofia vilelifarme delradulto/patiam: dystraphy
£195 Distrofie comeal
P98 Disturbi della migrazone reurdnake
P97 Disturbe del linguaggia/disprassia verbale
Cravet, Sindrome
£198 inchsso: Epilessia Mioclonica Severa dafintanzia (SMEJ), Epiessia Genarglizzata con Lrisi Febbrili Plus|
{GEFS+), Epilessia con Assenze dellinfanzia
F18g Ehiers-Danlos e Sindromi Marfanoidi (DD d, JHS/EDS-HT & sindromi comuri) e varianti rare
P200 Ellis-Van Creve's, sincrome
P201 Emicrania Emiplegica Altemants/ ia Akemants dai'infanzia
P202 E£motromatosi Ereditans
pP2c3 Emofilia A
F204 Emofilia B
P205 Emagiebinopatia Gamma
P208 Encetalomiopalia etimalonica
P207 Encafalopatia epilattica
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P28 Ercefalopatia epiletica precace
PZO% Encafalapatia neurcgastroi i Mitocondriale (MNGIE), Sindrome
PZi0 Epidermolisi bolfosa distrofica
P21 Epuarmolisi boliosa giunzionale da deficit <i lamining-332
P212 Epidermalisi bollosa semglice basele
P213 Epidemolisi boliosa semplice da deficit ai plectin
P214 Eptessia del Labo Temporale Laterale (ADLTE) Epiiessia Parziale con Sintoms Auditivi (ADLTE)
P215 Epilessia Frontake Ni AL ice Domi {(ADNFLE}
P28 Epilessia infantile familiare banigna
P27 Egilessia Mioclonica Giovanile (JME)
P218 Epilessia piridossal fosfato-cipendente
P218 prog i i
P220 b focali e idi iche genarall
P2 Eritrocheratodermia variabilis
P22z Esostost Muliple Ereditarne
|Eterctopia Padiventrcelare X-dinked
Sindrome Oto-Palato-Crigitele Tipo 1 & B
p223 Sindrome di Meinick-Nesedles
Displasia Fronto-Matafisake
Etgrotopia Pafivamricolare
&> Elimalonico aciduria
P225 Fabry, Malaltia
P228 Fehbme Mediterranea Famiiare (FMF)
P22T Fani ia o io ninamiafdefcit di fanriialaning idrossilasi
PZ28 Feccromotitoma ¢ Paraganglioma secemente (sPGL}
P29 Fi P li
P230 Fivrosi Cistica
PE31 Fibresi poimonara
P22 Feramina panatalia
P233 Frasier, Sindrome
P234 Fraxe, sindrome
235 Freeman Shekon
P38 Galattosemia
r2ar7 Gi ialidosi, Deficit t belp idasiNeuramincas.
P23 Gangl i GM1, Deficit beta-g
P238 GaLcher, Malatia/Deficit di beta-Glucosidasi
P240 Gilbert, Sindrome
P24 Claucoma farvliare
P242 Clicogenosi
243 Georlin, Sindrome
P44 Granulomatosi cronica X-linkad
P245 Greanbarg, displasia scneletrica
P246 Haley-Hailey, Malattia
o7 Hajdu Cheney, Smarome i
P248 Hallerverden-Spatz, Sindrome di
P249 Holt-Cram, Sindroma di
P250 Huntington, Malattia i
F251 ILZRA deficienza
P252 immunedeficienza combinata grave T-B-Omenn Sindrome di (SCD T-B)
P52 jmmunodeficienza combinata severa X-Linked {XSCID)
P254 Immunogeficienza comune variabile (CVID)
P255 nfertita maschile CATSPER-Relala
P56 Insansibilita agl Androgeni, Sindmrme (AIS)
P257 Insansibllita al dolora
P2sg Intotiaranza Ereditaria o Fruttosio (HFI), gaficit di Aldelasi B
P259 Intolleranza enedilaria @i lattosic
P260 lper IgE, Sindnome
P261 lper IgM, Sindrome

S —
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262 Iperargininamia

P263 Ipercalcenia infantie idicpatica

P264 Ipercolesterciemia AD

P285 Ipercolesterolemia AR

P266 Iparcolesterolemia AR TIPC 3

7 Iparq:laslnro.lomia Familiare TIPQ 2, Deficit di
Apolipoproteina B

Pze8 Ipercalesterclemia Famiian

P268 ipertanilalaninemia’/OHPR

P270 iperfemitinama-cataratia, Sindrame B29%

P27 |perparaticidismo familiare isolato

272 Iperparatiroidismo neonatale severd

P273 ypecplasia Sumenaa Congenita (1SC)

P274 pertarmia Makigna

P275 Ipstiroidisma non autoimmuna

P278 Ipartrigheeridemie

P277 Ipartrigliceridemia: difetto combinate di Lipasi

P78 |Ippacusie Neurosensoriaie nan sindromica Mitacondriale

P27 Ipoacusis ereditarie non sindromiche

P280 ipoalfa Lipoprotainemial Malattia di Tangier e Deficianza familiare di HDL

P281 Jpobeta Lipoproteinemia Abetalipoproteinemia (ABIL)

P282 Ipobeta Lipoproteinemia familiare {FHBL)

P282 Ipocaliemica, paralisi

Pz84 ipocondrogiasia

P285 |pofostatemia X-inked

P285 Ipogonadisme (pegenacairopo

Pza? pop ismu

P2&B ta Surenale & Ipogonathsmo ;pogonadairopo

Paag p v it

P280 JRIDA (Iran Refractory Iron Defidiancy Anemia-IRIDA) Sindrome:

P81 Itiosi ite auiasormicie

P92 tioai epidermolitica

P293 Hios: epidermolitica superficiale

P2%9s Hiiosi X-linked

P295 Jodbaert. Sindrome di

P293 Kabuki, sendrome di

P27 Kakmann, Sindrome di

P23a KBG, Sindrore

P28a Kearns-Sayre, Sindrome di

F300 Kautel, sindrome di

7301 KID, Sindrome

F302 Kindler, Sindrame di

P303 Keatmann, Sindrome di

P304 Krabbe, Malatta di

P05 Laron, sindrome di /insensibitila al 5H

Pa0& Lagius, Sindrema di

P307 Leigh, Malatiia i

Paoe Lecpard, Sindrome di

P209 Lani-Wail, Sindrama di foassa stalura non sindromica

P210 Lasch-Nyhan, Sindroma di

P11 Leucodistrofia metacromatica

P32 Leucoencefalopatia 8 epikessia (deficit di MTHFR)

P313 Liddie, Sindrome i

P34 Li-Fraument, Sindrome

P315 Linfaistiocligs emofagocitica famigiiara (FHL2)

P30 Linfoproliferativa X-Linked2, Sindrome (XLF2)

P37 Linfeprolifarativa Autoimmune Sindrome Tipa D, 1A, 1A-8M, 1B [ALPS)

P318 Linfoprolifarativa X-Linked, Sindrome (XLF)

P319 Lipodlistrafia congenita di Barardineli Sep




Pazo Lipod con di ig mandi le bipd B
Paz1 Lissancafalia ¢§ Miller-Digker, da delezione 17p13.2
P322 ansce_l‘alia istiata
Eterotopia a Banda sottocortcale
Paz3 Lissencefalia poimicroginia sterotopia
Lissencefalia X-linked con Genitali Ambigui
razd S!ndmme oggli Spasmi infantli Xinked
Sindrome di West
Epilessia Mioclonica X-linked con spasticita o Ritarde Mentale
P25 Lowa, Sindrome di
Pazs Lynch, Sindrome di
Pa27 Macrocefaiia e Autisma
Paz2a Maculopatia di Best
Paze Malattia da accumulo degli ssteri del oolesiale
330 Malattia de mutazione del gene MYHS
P31 Malettia de ritenzione dei Chilomicroni
P332 {Malattin di Dent 2
P333 Malattia dei gangli basai responsive alia biotina
F334 Malatiia & Pompa, Deficil di Maltasi Adica, Deficit i alfa-glucosidasi
P35 Malattie da fi -Ossidazions
P336 Malattia genetica da Disomia unip
P37 {Malattia midollare cistica renale
Faza {Melattis midocondriali da deficit di DNA poirnerasi gamma
P33s Malorco geiduna, deficit di Malonil-CoA decarbossias:
Pa4n Malformazioni cerebrall cavemase (COAY
P341 Mancosidosi tipo (|
342 Marfan, Sindrome 8 malgitie comrelate
P343 MeCune-Albright, Sindrome di
P3aq Malanoma ereditario
Sindrome del nave dsplastico
45 M‘elamma ereditario _ !
Sindrome del pevo displastico seconda livelia
P34g MELAS, Sindrome {miopatia mitstondriale, encafalopatia acidosi iatica ed episodi stroke-ke)
Melorestosi
P37 Osteopoichilosi
Burschkeoliendor, Sindroma
P48 MERFF, Sindrame {apilessis miaclanica con fbre msse afiacciale)
[<tl] Matimalonico aciduria
P350 Mati o aciduria con omegietinuria
P351 Matilmalonico aciduria Mul deficit di Methyimalanyl CoA mutase Jlino MUT)
P35z Microceialia (AR)
P353 IMicroftalmia Ancftaimia
P54 {Microhalmia isolata con cataratta 2 [MCOPCT2}
Pass Miller, Sindrome di
P3ss Miopatia Central Core:
P357 Miopatia cantronucieare
pPasa Miopatia Destning Relala
Paso Miopatia di Brady 1
P360 sMiopatia di Miyoshi
P3a1 Miopatia miaclonica
Pas2 {Miopatia Micfibnliare Cryab Relata
P3E3 Miopatia Miofibrilars da Miotiina
P34 Miopatia Miafibrilara SEPNY Relata
P365 Micpatia ZASF Relata 1
P386 Micpatie congenite
PasT Migtonia cengenita di Thomsen/Backer
P3se Momuio, MPSIV, Defici N-acatil-galattasamina 6-solfatasi, Defict di Bala Galattosidasi
P3ss Mawat-Wilson, Sindrome di
P370 Mucolipidosi
P71 idarsi | pl ware afe analisi biochimiche per la conferma diagnastica)
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P3t2 Muanke. Sindrome di

P373 Nager, Sindrome di /Disostes) Acrotaceiale di tipe |
P374 Mail-Patalla, Sindrome di

Pats Tipo 4

P38 ia Gi e lperur ica Tipe 2 (MNFJ2)
P37 Necplasia andedrina multipla di tipo t

P378 Menplasia endocrina multipla di tipo 2 (MEN2A E 28)
P379 Neoplasia endocring multpla di tipo 4 (MEN4)
Pasat Natharton, Sindroma di

P3g% Neurafibromatosi ipo 1

P32 WNeurafibromatosi fipo 2

Pag3 Neuropatia atassia retinke pigmentesa, Sindrome (NARP)
P84 Neuropatia distale molaria

Pags Neurcpatia Ottica Ereditaria di Laber

Pass Naurcpatis di tipo sensitivo @ disautonomizse

Paar7 Nowropatie perfanche

P388 Neutropania ciclica

P38a Neutropenia congersita

380 Neutropania congenita grave

P Nicolaides-Baraitser Sindrame di }CoMin-Sirs, sindrome di
P3gz Nigmann Pick tipo C, Malattie di

P393 Nijmagan Breakage, Sindrome di

Pag4 Noonan, Sindreme @ sindromi cormre:ate

P295 on la esterna progresaiva (CPEQ)

P398 Offaknoplagia astemna progressiva (CPEQ] mitocondrala
Pag? Okihirg, sindrome & variant

£398 Qligo-azoospemia

P359 Oloprosencafalia

P400 Opitz, Sindrome X-Linked

P40t Opitz-Kavegpia @ Lujan-Fryns Sindromea di

[P402 Csteogenesi imperfecia

P403 Pachionichia congenita

P404 Paget giovanig AR, morbo di

P40s Paget, marba ¢i

P406 Pancreatite cronica familiare

P47 Panipogituitarisme

P408 Panipopituitari @ Displasia

P400 Parag

Pa10 Paralisi ipsrcaliemica

P414 P

Pa12 Parki eraditanc, Malattia o

Pd12 Pandred, Sindrome di

Pa1d Perrault, Sindrome o

P415 Persistenzs eraditaria di gmoglobina fetals-deta 1al
P416 Ptaifter, Sincrome di

Pat7 Piastrinopate eraditane

P418 Pitt-Hopkins, Sindroma

P419 Poliendoarinopatia auteimmuna tipg * {APS1 o APECELD)
P420 Poliglucosano Adutto BODY

Pa21 Polimicrogiria Bilaterale Fronto-Parigtale

P422 Palimicrogitia Bilaterale Parisiiviana

P423 Palinﬂum_patia o

Cardinpatica Amiloidatica Familizra

P24 Palipcei Adanomatcsa Famitare

P425 Parfitia acuta intermittente
iPaz8 Pracer-Willi, Sindreme di

P427 Progetia & Hutchinsan-Gilford di

P4z Resosondplasia

Displasia spifisaria multipla
Pd2g Peoudodaficlanza arisulfatasi A




FIR

P430 Pseudoipaakiosteronisme
P431 Pseudoipoparatiroigismo
P43z Pseudoxantoma slastca
P433 Pterigro Multipio, Sindrome letale
Pa34 Pubsrtd Precocs
pd3s Rachitisma ipofosfatemico
P43§ Rachitisma vitamina D dipendanta tipo | & tipo |l
Pa37 |RASopatie
F438 Rene policistice AD
P43g Rena paolicistica AR
P440 Retiniti pigrmentoss AD
Pdd1 Reliniti pigmentose AR
Pa42 Ratinoblastema
P443 Retinoschisi X-Linked
Padd Rakt, Sindrome e varianti
P445 Ritardo mentafe affa-laiassemia X-linked e autasomico
Pasg Rommund-Thm Sindroma,» :
Baller-Garoid Siyndrome, Rapalino Sindroma
Fa47 Rubinstein Taybi, sindrome di
P48 Sasthra-Chozen. Sindroma Scafoencefatia
P449 Schapf-Schulz-Passarge, Sindroma Agenasia dentaria
Pa50 Schwennomatosi {neurcfibroatasi tipo 3)
Pas1 ‘Sciarost Lateraie Amiotrofica
P452 Sclarnsi laterale emictrofica giovania
P453 Sclemsi Tuberosa
Pdsd Senior-Loken, Sindrome di
P455 Sialidosi
P45& Silver Russel, Sindroma di
P457 Simpson-Golabi-Behme!, Sindroma di
P45Q Sindrema associata a mutazioni del Aecettore 1A del TNF-alfa (TRAPS)
P459 Sindrome branchio-oto-renale (BOR)
F480 Sindrome ca eceessa/deficienza di Aromatasi
P4g1 Sindrome da ealoliazions acrale {acral pesling skinsyndrame)
Pasz Sindrome da persistenza dott di Mullar (PMDS)
P4E3 Sindrome AT-iunge familiare
P464 Sjsgren-Larszon, Sindrome di
P48%S Smith Lamk Opitz, Sindroma &
PaB6 Smith Magenis, Sindreme (non deleto)
P4BT ‘Sordita non sindromica
Pags Sotos, Sindrome oi
P4ge Stargarct, Malattia di
P4T0 Stuve Wisaemann (LIFR), Sindrome of
P471 Swyer, Sindrome/ Pseucoemmatioditismi maschily Sex revarsal (SRY;
P472 Talassemia alfa
P473 Telassemia bata
P474 Talassemia gamma
P475 Talassamia sd Emoglobinopatie gamma
P475 Tiroainemia tipa |
P477 Townes Brokes, Sindrome e varant
P478 Traacher Collins, Sindrome di
P479 Trigonocefala
P480 h( i@ ocitica tongenits (CAMT)
P481 Trombocitopenia ereditaia da anomale di numamc‘hﬂa piasiring
Pa32 Yrombocitepenia GATA X-Linkad
P48l Trambofilie
F4is Tutner, sindrome d;
P485 Ushar. Sindrome di
ol ] Van der Woude, Sindcame di
P487 Vitraopatie scecitarie
F4g8 Von Hippel Lindan, Sindrome &




PaBg Waardenburg tipa |l, Sindrome di

P43C Weaver, Sindrome di

P481 Whim Sindrame di (wvarts,H gt remia, , Mielakathasis)
Pag2 Wilms, Tumora di

P483 Wilson, Malatta ¢i

P454 'Wolfram, Sindrome di

P495 X Fragile/FXTAS/POF

P46 Xantomatosi Cerebro Terdinea (CTX}




e

cooi

Sindrome associata ad anomalia cromosomica

coo02 Sindrome da instabilita cromosomica

c003 Difetti congeniti‘quadri malformativi

Co04 Disabilita intellettiva

Co05 Ritardo di accrescimento/sviluppo

€006 Amenorrea/menopausa precoce

coo7 Genitali ambigui

coo8 Sterilita, infertilita, poliabortivitd

coos Consanguinei di portatori di anomalia cromosomica

c0 Genitori a sequite di riscontro di anomalia cromosomica fetale

co11 Rischio di anomalia cromosomica. Genitori di soggetti (deceduti senza POSTNATALE
diagnosi) maiformati o con sospetta anomalia cromasomica

Co12 Anomalia cromosomica sospettata in base a risultati di precedenti analisi
genetiche

o3 Sindrome nota associata a micro-delezioni/duplicazioni

co14 Conferma di mosaicismo cromosomico

C029 Coppie con abortivita spontanea ripetuta

Co16 Neoplasie ematologiche all'esordio e ai follow-up

coi7 Singola anomalia cromosomica acquisita in neoplasie oncoematologiche

co18 Anomalie cromosomiche acquisite in neoplasie onccematalogiche

co19 Altre condizioni emerse in sede di consulenza genetica

. Anomalia crarmosomica sospéﬁata in base a risuftati di précedenli analist

coz0 .
genetiche

coz1 Conferma ¢i mosaicismo cromosomico {prenatale)

co22 Etd materna avanzata

co23 Frecedente gravidanza con anomalia cromosomica fetale

Co024 Genitore portatore di anomalia cromosomica

coz2s Anomazlie fetall e segni predittivi evidenziali ecograficamente

c026 Indagini biochimiche sul siero matemo suggestive di un aumento del rischio
di patoiogia cromosomica nel feto PRENATALE
Conferma di aneuploidie riscontrate nel DNA fetale sul sangue matermo

027 {Per le aneuploidie validate da Linee Guida e Societa' Scientifche Nazionali
ed Internazionali) )

coz28 Allre condizioni emerse in sede di consulenza genetica prenatale

co3¢ Diagnosi prenatale rapida di aneuploidie

cox Sindrome nota associata a micro-delezioni/duplicazioni {prenatale)

C032 Anomalie delle regioni sublelomeriche

Co33 Malattia da Disomia uniparentale




CODICE PATOLOGIA/CONDIZIONE GEN! DI RIFERIMENTO/REGIONE CROMOSOMICA DA INDAGARE
E001 Eritrocitosi JAK2, JAK2VB17F, EPO-R, LNK, VHL
E002 ipereosinofilia FIP1L1/PDGFRA, ¢KIT D816V, PDGFRB, JAK2V61T7F

PML-RAR-alpha, NPM1, RUNX1-RUNX1T1, CBFbeta-MYH11, FLT-3 ITD, BCR-ABL, MLL-

EOQ3 Leucemia mieloide acuta AF1, MLL-AF4, MLL-AF&, MLL-AF9, MLL-AF 10, DEX-CAN,CBFA2T3-GLIS2, OTT-MAL, MOZ-
CRP, cKIT.
Linfoma/leucemia cell beta: traslocazioni
)
004 1GH/BCL1; IGH/BCL2 gH/BCL1 gene igH/BCL2
£005 Leucernia I'mfatlca crgnlca: (GHV, TP53, ATM
ipermutazione sormatica 1gHY
EQ06 Mastocitosl cKIT D816V, IAK2VE1TF
€007 Mielodisplasie (inclusa la leucemia TP53, ASXL1, EZH2, TETZ, SF3B1, SRSF2, ETVE, SETBF1, IDH2, DNMT3A, U2AFL, RUNX1,
mielomonacitica giavanile) 5q-, PTPN-11, C8L, K-RAS, N-RAS, GATAZ
EOO8 Mielofibrosi JAKZVE17F, IMPL, ASXL1, E2H2, IDH1 / IDH2, SRSF2, CALR
EQOS Piastrinopenie familiar: GATA-1 {ESDNI 2,3,4,5,5), c-Mpi, REMS8A, HOXA-11, MYH9, WAS, DEB test
EQ10 Policiternia vera JAK2VB17F, LMK, CALR
EOL1 Trombocitemia essenziale JAK2V517F, clonalita-HUMARA, CALR
. AF " ~ - BT " -
EO12 Leucernia linfoblastica acuta BCR-ABL, MLL-AF4, TEL-AMLL, E2A-PBX1, IKZF1, SIL-TAL, clonalita TCR, riarrangiamento
gene IgH
E013 Altre sindromi mieloproliferative (MPN)  |CALR, JAKZ, JAK2VG17F
Ed14 Linfomi non-Hodgkin 1GH, ALK, C-MYC, BL2, BL6
EQ15 Leucemia linfatica cronica IGHV, TP53, ATM
EO16 Leucemia mieloide cronica BCR-ABL
£017 Mieloma multiplo e gammopatie 13q14, 17q13, IGH, t [4;14), t{6;14}, 4{8;14), t(11;14), t (16;14),t (14;20), TP53, 13q14,

monaclonali

1p/lq

OIS S




GENE DI RIFERIMENTO DA

1
CODICE PATOLOGIA/CONBIZIONE INDAGARE CONDIZION| DI EROGABILITA'
FOOt Artrite Gicvanile B27
Foo2 Artrite in corgo di malaitie croniche intestinali B27
FOO3 Artrite psoriasica B27
FOo4 Artrite reattiva B27
Per 'accertamento deila natura genetica della
FOOS Artrite Reumatoide HLA-DRB1 patologia nel soggetto affetto; eseguibile anche nei
familiari di | grado
F006 Bechet, Malattia di HLA-B51 e HLA-B27
007 Caorioretinapatia tipo Birdshot HLA-A29
Per taccetamento della natura genetica defla
Fo08 Diabete Mellito Tipo 1 :ﬁjgggl e HLA-DAATe | ilogia nel soggetto affetto, esequibile anche nei
familiani di | grado
Previa visita specialistica in caso di elevato
. I sospetto clinico con indagini sierologiche di | livello
Fo0s Malatia Celiachia HLA-DQAT e HLA-DQBT |1 irimenti; eseguibile anche nei familiari di |
grado di affetto
FO10 Narcolessia HLA-DQB1*06.02
FO11 Reiter, Sindrome di B27
FM2 Sacroilelte B27
Per laccertamento della natura genetica della
FO13 Sclerosi multipla HLA-CRB1 patologia nel soggetto affelto; aseguibile anche nei
familiari di | grado
FO14 Spondllite Anchilosante HLA-B27
FO18 Uveite B27

g




ALLEGATO 3

CRITERI PER LA DEFINIZIONE DELLE CONDIZIONI DI EROGABILITA’ DELLE
PRESTAZIONI ODONTOIATRICHE

1. PREMESSA

La normativa nazionale in materia di assistenza odontoiatrica & costituita principalmente dal d.Igs.
n. 502/1992 e succ.mod. che definisce i criteri per la determinazione dei livelli essenziali di
assistenza (LEA) e disciplina il funzionamento dei Fondi integrativi de! SSN, e dal dpem 29.11.2001
“Definizione dei livelli essenziali di assistenza”. Tali disposizioni nazionali prevedono che
I'assistenza odontoiatrica a carico del SSN sia limitata a:

a] programmi di tutela della salute odontoiatrica nell’eta evolutiva;
b) assistenza odontoiatrica e protesica a determinate categorie di seggetti in condizioni di
particolare vuinerabilita.

2. PROGRAMMI DI TUTELA DELLA SALUTE ODONTOIATRICA IN ETA EVOLUTIVA {0-14 ANNI)

Premesso che la prevenzione attiva anche in tema di salute odontoiatrica ricade nella assistenza
sanitaria collettiva, la prevenzione in campo odontoiatrico richiede anzitutto specifici programmi a
favore della popolazione in eta evolutiva. La disamina degli interventi gia posti in essere a livello
regionale, fanno ritenere efficace prevedere per i soggetti interessati (0-14 anni) I'attivazione di
programmi che prevedano:

a) il monitoraggic della carie e delle malocclusioni;’

b) il trattamento della patologia cariosa;

¢) la correzione delle patologie ortognatodontiche a maggior rischio {gradi 4° e 5° dell'indice
IOTNY,

3

Detti interventi, tramite |'offerta attiva da parte del SSN, dovranno consentire di giungere alla
diagnosi precoce delle patologie, con particolare attenzione ai bambini provenienti da contesti
socio-economici problematici, segnalati come soggetti che presentano maggiori problemi di
accesso alle cure necessarie (vedi di seguito vulnerabilita sociale).

' *Indice di Necessita di Trattamento Ortodontico {(TOTN), ideato per stadiare 1a necessitd di un trattamento ortodontico
in funzione della presenza o meno di alterazioni nella disposizione dentale, associate 0 meno ad alterazioni funzionali.
E’ raccomandato dalla British Orthodontic Society (come strumento per discriminare I’erogabilitd ¢ la priorita di
trattamento ortodontico che avvenga con onere a carico del NHS), e prevede S classi di gravitd: grado |1 — nessuna
necessitd di trattamento; grade 2 — insufficiente necessita di trattamento; grado 3 — casi border line; gradi 4/5 — necessita
di trattamento




o Destinatari delle prestazioni: i soggetti in eta evolutiva (0-14 anni).

o Prestazioni {le specifiche prestazioni erogabili sono quelle, riportate nell’allegato 1, cui é
associata la condizione di erogabilita “0-14 anni”):

a) visita odontoiatrica: a tutti i soggetti in eta evolutiva, {nella visita sono comprese la radiografia
endorale e "'eventuale rimozione di corpo estraneo)

b} altre prestazioni riguardanti: estrazioni, chirurgia parodontale, chirurgia orale ricostruttiva,
ablazione del tartaro, incappucciamento indirettc della polpa, trattamenti ortodontici in
patologie ortognatodontiche a maggior rischio (gradi 4° e 5° dell’indice IOTN) che versano in
condizioni di vulnerabilita sanitaria e/o sociale, ecc.

3. ASSISTENZA ODONTOIATRICA E PROTESICA A DETERMINATE CATEGORIE DI S50GGETTI IN
CONDIZIONI DI PARTICOLARE VULNERABILITA.

Considerato che il dpem 29.11.2001 fa generico riferimento a “condiziont di vulnerabilita”, cccorre
individuare le condizioni cliniche per le quali & necessario effettuare le cure odontoiatriche ed
anche le condizioni socio-economiche che di fatto impediscono 'accesso alle cure odontoiatriche
helle strutture private.

Possono pertanto essere individuate due distinte tipologie di vulnerabilita:

- Vulnerabilitd sanitaria: condizioni di tipo sanitario che rendono Indispensabili o necessarie le
cure odontoiatriche;

- Vulnerabilitd sociale: condizioni di svantaggio sociale ed economico (correlate di norma al
basso reddito e/o a condizioni di marginalita e/o esclusione sociale) che impediscono I'accesso
alle cure edontoiatriche a pagamento per gli elevati costi presenti nelle strutture private.

LA VULNERABILITA’ SANITARIA

Per definire le condizioni di vulnerakilita sanitaria, vale g dire le malattie o le condizioni per le quali
sono necessarie cure odontoiatriche, possono essere adottati due differenti criteri:

¢ il primo criterio (criterio “ascendente”} prende in considerazione le malattie e le condizioni alle
quali sono frequentemente o sempre associate complicanze di natura odontoiatrica (ad
esempio: labiopalatoschisi e altre malformazioni congenite, alcune malattie rare,
tossicodipendenza, ecc.)

» il secondo criterio (criterio “discendente”] prende in considerazione le malgttie e le condizioni
nelle quali le condizioni di salute potrebbero risultare aggravate o pregiudicate da potologie
odontoiatriche concomitanti.

Le discipline regionali intervenute su questa materia associano, in genere, entrambi i criteri,
identificando platee pill 0 meno ampie di destinatari.




Cid premesso, la vulnerabilita sanitaria deve essere riconosciuta almeno ai soggetti affetti da gravi
patologie, le cui condizioni di salute possano essere grovemente pregiudicate da una patologia
odontoigtrica concomitante [criterio “discendente”), ol punto che il mancato accesso alle cure
odontoiatriche possa mettere a repentaglio la prognosi “quoad vitam” del soggetto.

« Destinatari: in tale ottica, sono individuabili almeno le seguenti condizioni:

pazienti in attesa di trapianto e post- trapianto (escluso trapiante di cornea);

pazienti con stati di immunodeficienza grave;

pazienti con cardiopatie congenite cianogene;

pazienti con patologie oncologiche ed ematologiche in eta evolutiva e adulta in trattamento

con radioterapia o chemioterapia o comunque a rischio di severe complicanze infettive;

5. pazienti con emofilia grave o altre gravi patologie dell’emocoagulazione congenite, acquisite o
iatrogene; :

6. pazienti con disabilita severe o altre situazioni che non trovano risposta ai loro bisogni di salute

orale nel servizio odontoiatrico privato, in ragione della loro non facile gestione.

el e

| soggetti affetti da altre patologie o condizioni alle quali sono frequentemente o sempre associate
complicanze di natura odontoiatrica (criterio “ascendente”), potranno accedere alle cure
odontoiatriche solo se la condizione patologica stessa risulta associata ad una concomitante
condizione di vulnerabilita sociale.

Occorrera comungue definire pil in dettaglio, le caratteristiche e gli attributi che identificano la
patologia stessa ed il periodo di concessione del beneficio les. durata dell’assistenza post-
trapianto). Inoltre, occorrera definire in modo puntuale le modalita ed i percorsi attraverso i quali
tali soggetti possano essere individuati.

¢ Prestazioni (le specifiche prestazioni erogabili sono quelle riportate nell’allegato 1, cui &

Loa

associata la condizione di erogabilita “vulnerabilita sanitaria”)

Date le premesse e la gravitad delle patologie stesse, ai soggetti cosi definiti in condizioni di
vulnerabilitd sanitaria, devono essere garantite tutte fe prestazioni odontoiatriche incluse nel
nomenciatore dell’assistenza specialistica ambulatoriale, con I'esclusione del manufatti protesici e
degli interventi di tipo estetico.

LA VULNERABILITA’ SOCIALE

Pub essere definita come quelia condizione di svantaggio sociale ed economico, carrelata di norma
a condizioni di marginalita efo esclusione sociale, che impedisce di fatto I'accesso alie cure
odontoiatriche oltre che per una scarsa sensibilita ai problemi di prevenzione e cura, anche e
soprattutto per gli elevati costi da sostenere presso le strutture odontoiatriche private.

in particolare, 'elevato costo delle cure presso gli erogatori privati, unica alternativa oggt per la
grande maggioranza della popolazione, & motivo di ridotto accesso alie cure stesse soprattutto per
le famiglie a reddito medio/basso; cio, di fatto, limita 'accesso alle cure odontoiatriche di ampie




fasce di popolazione o impone elevati sacrifici economici qualera siano indispensabiii determinati
intervent.

Pertanto, tra le condizioni di vulnerabilita sociale si possono individuare tre distinte situazieni nelle
guali 'accesso alle cure & ostacolato o impedito:

a) situazioni di esclusione sociale (indigenza)
b) situazioni di poverta
¢) situazioni di reddito medio/basso

¢ Destinatari

E’ demandata alle Regioni ed alle Province autonome la scelta degli strumenti atti a valutare la
condizione socio-economica (ad esempio indicatore ISEE o altri) e dei criteri per selezionare le
fasce di popolazione in condizione di vulnerabilita sociale da individuare come destinatarie delle
specifiche prestazioni odontoiatriche indicate nel nomenclatore.

Analogamente, pud essere demandata alle Regioni 'adozione di criteri pill articolati (ad esempio,
la previsione di determinate condizioni socioeconomiche per | soggetti affetti da patologie —
croniche o rare - non incluse tra quelle che determinano la “vulnerabilita sanitaria”, owero per
altre categorie socialmente protette), in considerazione delle specifiche caratteristiche
demografiche e socio-economiche della popolazione interessata e delle risorse da destinare a
questo settore.

L'indicatore socio-economico potrebbe essere utilizzato, inoltre, per identificare “clusters” di
soggetti in condizioni di vulnerabilita sociale e socio-sanitaria cui garantire alcune prestazioni
gratuite ed altre erogabili con una compartecipazione crescente in funzione del reddito,

s Prestazioni (le specifiche prestazioni erogabili sono quelle riportate nell’atiegato 1, cui &
associata la condizione di erogabilita “vulnerabilita sociale”)

Stanti le considerazioni precedentemente esposte circa I'impiego di risorse e la platea dei
destinatari, a tutti i soggetti riconosciuti in condizieni di vulnerabilita sociale deveno essere
almeno garantite:

visita cdontoiatrica

estrazioni dentarie

ptturazioni e terapie canalari

ablazione del tartaro

applicazione di protesi rimovibili (escluso il manufatto protesico)

applicazione di apparecchi ortodontici ai soggetti 0-14 anni con indice IOTN = 4° 0 5° (escluso il
costo del manufatto)

7. apicificazione ai soggetti 0-14 anni

S s W

4. LA POPOLAZIONE GENERALE.
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A tutti i cittadini, inclusi quelli che non rientrano nelia categorie di protezione indicate (tutela eta
evolutiva e condizioni di vulnerabilitd), devono essere comungque garantite |le prestazioni riportate
nell'allegato 1, cui & associata la condizione di erogabilita “popolazione generale” e, in particolare,
le seguenti;

1. visita odontoiatrica: anche al fine della diagnosi precoce di patologie neoplastiche del cavo
orale;

2. trattamento immediato delle urgenze odontostomatologiche {con accesso diretto): per il
trattamento delle infezioni acute, emorragie, dolore acuto, {compresa pulpotomia,
molaggio di irregolarita smalto-dentinali conseguente a frattura).




