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disturbi psichici piu frequenti, come la

depressione e le diverse forme di ansia.
Per I’eta evolutiva occorre in particolare:
m individuare e diffondere programmi di
prevenzione primaria dei disturbi menta-
li e di promozione della salute mentale ri-
volti ai giovani, e specificamente agli stu-
denti a cominciare dalle scuole materne
ed elementari, prevedendo anche il diret-
to coinvolgimento delle famiglie;
analizzare e affrontare il tema delle emer-
genze/urgenze relative ai disturbi psichi-
ci in eta adolescenziale;
attuare politiche di miglioramento della
qualita dei servizi mediante la diffusione
di interventi basati il pin possibile sulle
prove scientifiche di efficacia;
favorire 1l raccordo e il coordinamento
tra i servizi di neuropsichiatria infantile,
i DSM e la rete complessiva della pedia-
tria (ospedaliera e di libera scelta), soste-
nendo la crescita di percorsi di continui-
ta tra i servizi di neuropsichiatria infan-
tile e quelli di psichiatria dell’adulto, ac-
crescendo le competenze dei DSM e po-
tenziando gli ambiti comuni di lavoro;
m promuovere la formazione integrata, in

2.9, Malattie rare

prima istanza di PLS, neuropsichiatri in-
fantili, psicologi e operatori della riabili-
tazione, anche al fine di garantire la pre-
sa in carico tempestiva ¢ la continuita
delle cure;

u prevedere una revisione dei LEA nel cam-
po della salute mentale dell’eta evolutiva,
introducendo indicatori specifici.
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2.9.1. Introduzionc

Le malattie rare comprendono numerose
patologie  (~6.000-8.000) estremamente
eterogenee, per eziologia, meccanismi pato-
genetici e sintomi clinici, accomunate dalla
bassa prevalenza nella popolazione genera-
le (5 soggetti colpiti su 10.000 secondo la
definizione dell’lUE). Spesso si associano a
mortalitd precoce {in circa il 30% le attese
di vita non superano i § anni), ma possono
avere un decorso cronico ¢on esiti gravi, in
termini di disabilita e di qualita di vita.

Un ulteriore elemento ¢ la complessita della
gestione clinica di molte di queste malattie
che, nella maggior parte dei casi, richiedo-
no competenze mediche esperte e una qua-
lificata rete integrata di servizi sanitari e

socio-assistenziali. Si calcola che media-
mente un malato raro necessiti di 9-10 spe-
cialisti nel corso della vita.,

Le maggiori difficolta sperimentate dai ma-
lati con patologie rare riguardano il percor-
so diagnostico che, per la scarsa conoscen-
za delle singole malattie da parte dei pro-
fessionisti medici, spesso si svolge con ripe-
tuti accessi a diversi servizi della rete sani-
taria, ritardi nella diagnosi e avvio di tera-
pie inappropriate.

Le malattie rare, inoltre, sono quasi sempre
caratterizzate da un importante impatto
sanitario e, spesso, anche socioeconomico.
Al fine di assicurare specifiche forme di tu-
tela alle persone con malattie rare, il DM
279 del 18 maggio 2001 ha disegnato un
modello di rete delle strutture sanitarie
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competenti {Rete nazionale delle malattie
rare) e ha istituito lo strumento di rileva-
zione nazionale del Registro all’ISS.

3

2.9.2. Rappresentazione dei dati

La rete dei servizi dedicati alle persone
con malattie rare. 1 percorsi di diagnosi ¢
cura delle persone con malattie coinvolgo-
no le strutture ¢ i servizi che costituiscono
gia parte integrante dei diversi assetti orga-
nizzativt regionali dell’assistenza sanitaria.
w I Presidi sono appositamente individuati
dalle Regioni attraverso propri atti nor-
mativi come strutture di riferimento del-
la Rete nazionale delle malattie rare, isti-
tuita dal DM 279/2001. Tali presidi, spe-
cifict per le malattie o i gruppt di malat-
tie rare incluse nell’allegato 1 allo stesso
decreto, svolgono attivita di prevenzio-
ne, sorveglianza, diagnosi, nell'ambito
della Rete nazionale delle malattie rare.
I requisiti fondamentali dei presidi per le
malattie rare identificati dalle Regioni
sono indicati dal DM 279/2001:
documentata esperienza in attivita dia-
gnostica o terapeutica specifica per le
malattie o per 1 gruppi di malattie rare;
idonea dotazione di strutture di suppor-
to e di servizi complementari, ivi inclusi,
per le malattie che lo richiedono, servizi
per 'emergenza e per la diagnosi biochi-
mica e genetico-molecolare.

Assistenza distrettuale

La rete delle cure primarie, costituita
dalla medicina di base e dalla pediatria
di libera scelta, & coinvolta nelle diverse
tappe del percorso assistenziale, dalla
formulazione del sospetto diagnostico fi-
no alla fase in cui sia eventualmente ne-
cessario erogare cure palliative. La medi-
cina di base e la pediatria di libera scelta
svolgono il ruolo di indirizzo a un centro
specialistico, al primo sospetto, ¢ fungo-
no da tramite fra il paziente ¢ i servizi di
garanzia della continuita assistenziale.

1 servizi sanitari territoriali rappresenta-
no spesso una prima interfaccia per le ri-
chieste del cittadino affetto da malattia
rara, sia per quanto attiene gli aspetti re-

lativi ai suoi diritti, come la possibilita di
usufruire di esenzioni, sia per gli aspetti
di elevata complessita assistenziale, come
la necessita di attivare un programma di
assistenza domiciliare anche a un livello
multidisciplinare.

LU'Area dell’assistenza sociosanitaria, alla
quale fanno capo tipologie di assistenza
con diversi livelli di complessita e di im-
pegno assistenziale, interviene in tutti I
casl in cul sia necessaria l'erogazione con-
giunta di prestazioni a valenza sanitaria e
a valenza sociale, realizzando la presa in
carico globale del paziente. Infatti, nella
cura delle persone affette da malattie rare
¢ spesso necessario coinvolgere molee al-
tre figure professionali (assistenti sociali,
psicologi, terapisti, insegnanti) e servizi
non strettamente sanitari, attivando con-
temporaneamente le reti di aiuto, costi-
tuite dagli aleri familiari e dai volontari.
In questo ambito, 246 Associazioni dei
pazienti svolgono un ruolo essenziale, sia
nel diffondere informazioni sulle malat-
tie rare e sui diritti dei malati, sia nel sup-
portare il paziente e la sua famigha all’in-
terno del sistema sanitario. Un centinaio
di tali Associazioni sono federate in
UNIAMO, un conserzio di Associazioni
di pazienti che € membro di EURORDIS,
il consorzio europeo dei malati rari.
Allarea dei servizi territoriali afferiscono
sia lassistenza domiciliare integrata ai
malati non autosufficienti e le cure domi-
ciliari a elevata intensita, sia Iassistenza
residenziale, resa in strutture diversificate
in funzione delle specifiche necessita di
trattamento {specialistici “di supporto al-
le funzioni vitali”, trattamenti “estensivi”
di cura, recupero e mantenimento funzio-
nale, trattamenti estensivi riabilitativi o
trattamenti di lungo assistenza).

2.9.3. Esposizione ¢ valutazione critica

der dan

Registro Nazionale Malattie Rare istitui-
to dal DM 279/2001 (Art. 3). 1l Registro

Nazionale Malattie Rare (RNMR) & lo
strumento scientifico fondamentale per ac-
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quisire informazioni sulle dimensioni epi-
demiologiche del fenomeno riguardante le
malattie rare e di supporto alla program-
mazione nazionale e regionale ed & alimen-
tato dai dati epidemiologici provenienti da
registri regionali (htep://fwww.iss.it/cnmr/).
Il valore aggiunto del RNMR, di cui sono
qui presentati alcuni dati, risiede nel fatto
che ¢ costruito con la collaborazione delle
strutture sanitarie che formano parte inte-
grante della rete dei servizi assistenziali,
Fino al 31 marzo 2010, al RNMR sono sta-
ti segnalati 94.185 casi € 485 condizioni ra-
re.

Nella Tubella 2.9 viene riportato il numero
delle condizioni rare segnalate al RNMR
per categoria di appartenenza 1CD-9 CM.
Come si evince dalla Tabella 2.9, la classe
di patologie maggiormente segnalate su
scala nazionale & quella delle malattie del
sistema nervoso e degli organi di senso, con
una percentuale del 21,05%. Seguono le
malattie del sangue ¢ degh organi emato-
poietici (20,6%), le malattie delle ghiando-
le endocrine, della nutrizione, del metaboli-
smo e 1 difetti immunitari (18,95%) e le
malformazioni congenite (15,04%). Infine,
con pil basse percentuali seguono le dia-
gnosi delle malattie dell’apparato genitou-

rinario {0,59%) e le malattie infettive e pa-
rassitarie (0,6%), le condizioni premorbose
di origine perinatale (0,24%) e la categoria
delle condizioni con sintomi, segni e stati
morbosi mal definiti (0,01%, ovvero solo 9
casi).

Considerando che le condizioni rare attual-
mente sorvegliate comprendono sia gruppi
sia singole patologie, "analisi evidenzia che
i gruppi delle patologie maggiormente se-
gnalati sono i difetti ereditari della coagu-
lazione (7.799 casi), le connettiviti indiffe-
renziate {5.631 casi}, le anemie ereditarie
(5.128 casi). Per quanto riguarda le singole
patologie, le pii segnalate risultano il che-
ratocono (3.837 casi) e la sclerosi laterale
amiotrofica (3.292 casi).

A turtoggi il RNMR contiene dati molto
parziali, per una serie di ragioni. In primo
luogo, non tutti i registri regionali sono at-
tivi; un altro fattore importante che contri-
buisce alla sottostima dei casi registrati & il
ritardo nella diagnosi, che implica una se-
gnalazione tardiva del caso e conseguente-
mente influenza la stima dell’incidenza e/o
prevalenza. Il RNMR adotta la nomencla-
tura e la codifica utilizzate dall’elenco delle
malattie rare allegato al DM 279/2001 per
fini amministrativi: 16 implica una diffi-

Tabella 2.9, Numero delle condizioni rare segnalate al Registro Nazionale Malattie Rare (RNMR} per

categoria di appartenenza ICD-9 CM

Categoria ICD-9 CM Fraquenza %
Malattie del sistema nervoso e degli organi di senso “ 195352T05
Malattie del sangue e degli organi ematopoietici 19.126 20,6
Malattie delle ghiandole endocr}-ﬁ;}, deila nutrizi“cianﬁ‘e‘,“c‘ﬁrérir‘r;wg{a\'ti)ﬂtruriri%gerai‘fiéttiwirmmunitari " 717‘594 18,95
Malformazioni congenite 13.963 1504
Malattie del sistema osteomuscolare e del tessuto connettivo 8.798 9,48
Tumori ) 1082 | 44
* Malattie del sistema circolaterio 3076 | 428
Malattie della pelle e del tessuto sottocutaneo 3183 3,4; )
Malattie deli'apparato digerente ) 1.229 1,32
Malattie infettive e parassitarie 558 0.6
Malattie dell’apparato genttourinariom 552 0,5¢
A\cunecon“dmom morbose di origigé “;;erinaté_lé-m 219 024 )
Sintomi, segni e stati morbosi mal definiti 9 0,01
Totale 92.824 100

Fonte: Registro Nazionale Malattie Rare, Istituto Superiore di Sanita, 31 marzo 2010.
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colta di rilevazione delle patologie inserite
all’interno dei gruppi o nel caso dei sinoni-
mi utilizzati. E necessario, quindi, che il
RNMR trovi un consenso nelle codifiche
da destinare a sinonimi o alle patologie af-
ferenti ai gruppi. Actualmente, la sorve-
glianza attraverso il RNMR interessa solo
le condizioni rare indicate nell’allegato al
DM 279/2001, che comprende 284 malat-
tie e 47 gruppi. Tale elenco & aperto, nel sen-
so che all’interno dei gruppi sono contenute
numerose malattie rare non esplicitamente
definite, ma di fatto non & esaustivo. Inoltre,
un’ulteriore difficolea deil’attuale elenco ri-
siede nella complicata tassonomia delle ma-
lattie rare, materia soggerta a continue revi-
sioni, dovute in particolare ai risultati della
ricerca, soprattutto nel campo della genetica,
e all’introduzione di nuove entita nosologi-
che o alla riformulazione delle definizioni
adottate. Sono percid necessari la revisione e
Faggiornamento dell’elenco, per consentire la
tutela di tutte le persone con malattie rare.

Il database Orphanet ha recensito in lralia,
nel 2010, 1.715 professionisti dedicati alle
malattie, 640 laboratori diagnostici che
eseguono complessivamente oltre 3.400 ti-
pi di test, 76 registri di pazienti, 44 ret di
malattie rare. La ricerca é attiva, con oltre
750 progetti dedicati, dei quali pil della
meta riguarda studi genetici di base, it 20%
studi chiniet, 11 9% studi preclinici di tera-
pia genica o cellulare, il 6% studi dedicati
allo sviluppo di protocolli diagnostici e, in
percentuali minori, studi rivolti allo svilup-
po di farmaci, allidentificazione di bio-
marcatori ¢ studi epidemiologici. Trenta
aziende italiane hanno in corso di speri-
mentazione 64 molecole, di potenziale inte-
resse per 1 malat rari,

2.94. Indicaziom per la programma-
ziong

I PSN adottati finora raccomandano il po-
tenziamento di turtti 1 sistemi di rete naziona-
li e sovraregionali, allo scopo di semplificare
il percorso assistenziale del paziente evitan-
do laccesso ripetuto a different servizi.

I Ministero della Salute ha indicato con

forza la necessita di coordinamento ¢ di ste-
sura di accordi di cooperazione tra le Re-
gioni, anche attraverso la regolamentazione
di finanziamenti speciali che, a partire dal
2008, sono statl riservati all’attuazione dei
Progetti del PSN in materia di malattie ra-
re, da cofinanziare in specifici programimi
regionali. Cid in coerenza con lo spirito del-
le indicazioni fornite dalla Commissione
Europea negli ultimi atti adottati dalla Co-
municazione della Commissione al Parla-
mento Europeo, al Consiglio e al Comitato
Economico ¢ Sociale ¢ al Comitato delle
Regioni sulle malattie rare: Sfide Europee
del novembre 2008 ¢ la Raccomandazione
del Consiglio (2009/C 151/02) dell’8 giu-
gno 2009.

Si prevede che il RNMR, attraverso la sti-
ma degli indicatori epidemiologici, sara in
grado di monitorare 'attivitd assistenziale
della rete nazionale, fornendo supporto al-
la definizione e all’aggiornamento dei LEA,
delle politiche e della programmazione na-
zionale.

Inoltre, per rendere le malattie rare visibili
nell’ambito del Nuovo Sistema Informativo
Sanitario, per farne uno strumento di go-
verno e di supporto dei flussi informativi
del SSN, per misurare la qualita, efficien-
za, lappropriatezza ¢ il costo, nonché ai fi-
ni dell’erogazione dei LEA, ¢ indispensabile
che i soggettt affetti dalle malattie rare sia-
no inclusi nei flussi sanitari correnti (es.
nelle schede di dimissione ospedaliera).
I flussi correnti sono uno strumento indi-
spensabile per seguire 1 percorsi dei malat
all’interno della rete dei servizi ospedalieri
ed extraospedalieri e costituiscono il punto
di partenza sul quale produrre le statistiche
della morbosita. Alla base della produzione
dt tali informazioni vi ¢ il sistema interna-
zionale di classificazione e codifica delle
malattie (International Classification of
Disease, 1CD), ma dal momento che solo
una parte delle malattie possiede un codice
specifico, la fonte informativa per queste
malattie & ancora oggi carente. Nell’'ambito
del Comitato Europeo di esperti sulle ma-
lattie, a cui partecipa I'lItalia, & in corso una
specifica attivita, volta alla codifica interna-
zionale delle malattie rare, che potra fornire
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un contributo al processo di revisione dei si-
stemi di classificazione svolto dall’OMS.
Dal punto di vista dell’assistenza, non ¢ an-
cora completamente realizzato il collega-
mento fra le strutture competenti € non ap-
pare ancora soddisfacente la circolazione
delle informazioni sulle singole malattie ra-
re, soprattutto tra le figure sanitarie coin-
volte nelle prime fasi del percorso assisten-
ziale. La realizzazione del collegamento fra
le diverse strutture portera a un’ottimizza-
zione del percorso assistenziale del sogget-
to con conseguente miglioramento della
malattia e case management.
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2.10.1. Introduzione

Le malformazioni congenite sono diferti
caratterizzati da anomalie funzionali, strut-
turali e anatomiche che si sviluppano a li-
vello degli organi, dei tessuti o di ampie se-
zioni anatomiche nella vita prenatale. Tali
anomalie insorgono prevalentemente du-
rante 'organogenesi, nella quale si svolgo-
no i processi di differenziazione cellulare
che portano allo sviluppo degli organi e dei
tessuti fetali.

Le anomalie congenite sono errori della
morfogenesi, determinati solo in parte da
fattort genetici (25% dei casi). L'esposizio-
ne della madre e del feto a fattori teratogeni
noti (infettivi, fisici, chimici, patologie ma-
terne) causa circa il 9-10% dei difetti, men-
tre il 65% ha urn’eziologia non nota, forse
correlata a complesse interazioni tra i geni
e Pambiente. In molti di questi difetti, co-
siddetti di origine multifattoriale, le evi-
denze scientifiche suggeriscono un ruolo
critico dell’alimentazione e degli stili di vita
nelle persone geneticamente suscettibili,
come dimostrato, per esempio, dall’effetto
protettivo della supplementazione c¢on aci-
do folico nei confronti dei difetti del tubo

neurale e, in misura minore, di altre mal-

formazioni o, per contro, dalle evidenze di

una correlazione negativa tra certe malfor-

mazioni {es. quelle cardiovascolari e la la-

biopalatoschisi} e il fumo di sigaretta o il

diabete di tipo 2 materno.

Le anomalie anatomiche e funzionali che

caratterizzano le malformazioni congenite

POSSONO essere pill e meno compatibili con

la sopravvivenza del feto. Quelle compatibi-

li con la vita intrauterina e che non vengono

rilevate con la diagnosi prenatale si manife-

stano alla nascita o, in una minoranza di

casl, piu tardivamente {adolescenza o eta

adulta). In base a queste dinamiche i dati di

prevalenza devono tenere in considerazione

sia 1 casi tra i nati vivi (NV), sia gli aborti
indotti per diagnosi in utero di difetti con-
geniti (Al), che le morti fetali (MF).

Relativamente alla prevalenza delle malfor-

mazioni congenite st devono considerare le

difficolta oggettive:

m di rilevare i casi presenti tra gli aborti
spontanei precoci (entro il primo trime-
stre);

® di includere nelle casistiche rilevate an-
che i pazienti diagnosticati dopo il primo
anno di vita.
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Considerando che le anomalie congenite so-
no una delle principali cause di aborto spon-
taneo nel primo trimestre e che una percen-
tuale det cast sfugge alla rilevazione, in
quanto diagnosticata dopo il primo anno di
vita, € necessario premettere che 1 dati illu-
strati in questo documento rappresentano
una sottostima del fenomeno.

2.10.2. Rappresentazione der darn

Le malformazioni congenite, considerate
singolarmente, sono di selito rare, ma la lo-
ro prevalenza alla nascita (diagnosticat en-
tro prima settimana di vita) ¢ circa del 2%
(1:50). La loro frequenza varia da un caso su
circa 150-200 nati per le cardiopatie conge-
nite complessivamente considerate a un caso
ogni circa 11.000-12.000 nati per la gastro-
schisi. Nel loro insieme sono numericamen-
te importanti, interessando circa il 5-6% dei
bambini entro 'anno di vita.

Nei Paesi sviluppati, le malformaziom con-
genite sono responsabili del 25% della na-
timortalita e del 45% della mortalita peri-
natale e sono la prima causa di morte nel
primo anno di vita.

La prevalenza delle malformazioni conge-
nite in Italia ¢ stata calcolata solo sui regi-
stri per i quali era disponibile sul database
del Network Europeo per la sorveglianza
delle malformazioni congenite {(European

Surveillance of Congenital Anomalies, EU-
ROCAT) una serie completa di dati nel pe-
riodo 2004-2007.
I registri presi in esame sono in ordine alfa-
betico:
m Registro Campania (Registro Campania
Difecti Congeniti, RCDC);
» Registro Emilia Romagna (Indagine Mal-
formazioni Emilia Romagna, IMER});
m Registro Toscana (Registro Toscana Di-
ferti Congeniti, RTDC).
Non sono stati considerati il registro della
Regione Sicilia (Indagine Sicilia Malforma-
zioni Congenite, ISMAC) ¢ il registro delle
Regioni Veneto, Friuli Venezia Giulia e Tren-
tino Alro Adige (Registro Nord Est Italia,
NEI), in quanto, pur partecipando al Net-
work EUROCAT, non contengono dati com-
pleti per il periodo 2004-2007.
Allo stesso modo, non sono stati esaminati
i dati degli aleri registri territoriali attivi in
Italia (Registro Regione Lombardia, Regi-
stro ASL Mantova, Registro Piemonte, Re-
gistro Calabria), in quanto non partecipa-
no attualmente alla rete di sorveglianza eu-
ropea delle malformazioni congenite.
Il calcolo dei tassi di prevalenza fanno riferi-
mento alla popolazione sorvegliata (nati vivi
+ nati mortil) nel periodo preso in esame
(2004-2007). Nelle {0clle 2 1vve 211 sono
mostrati i tassi di “prevalenza alla nascita” ¢
i tassi di “prevalenza totale”. La prevalenza
alla nascita considera nel numeratore 1 casi

Tabella 2.10. Malformati totali e tassi di prevalenza (per 10.000 nati)
(RCDC), Emilia Romagna (IMER} e Toscana {RTDC) [Anni 2004-2007)

riferiti ai Registri Campania

faciuse MO
cromosamiche
I Ty moT o g :
Roggistyi } . + 5% B S -
Loow S ooEz | E9EE fR s <
= ) i c s oz RS +
* Q. @ ¢ [T
z | §8) &% & E
Campania (RCDC) . 2004-2007 | Y701 05 . 976 | 2.682 |239704| 77 | 11,89 2.233 93,16
Emilia Romagna 2004-2007 | 2059 15 785 | 2.858 | 154681 | 134,08 | 184,83 2.309 149,27
(IMER) . :
B . R T U SN ASSORPPN NS W SRS SO STV S
Toscana (RTDC) . 2004-2007 | 1.868 29 456 | 2353 |119.482 | 158,77 & 196,93 2.025 169,48
Totaie ‘ 2004-2007 5.628; 49 | 2.217{ 7.894 |513.867 | 110,48 | 153,62 l 6.567 127.8
Al aborto indotto in seguito a diagnosi prenatale di malformazione congenita; MC, malformazioni congenite: MF, nati

mort e morti fetali dopo la 207 settimana di gestazione; NV, nati vivi.
Foute: EUROCAT Website Database: btep:/iwwe bio-medical.co.uk fenrocatlive.
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Tabella 2.11. Distribuzione delle malformazioni congenite per sottogruppi ¢ relativi tassi di prevalenza
{per 10.000 nati} rilevati dai Registri Campania (RCDC), Emilia Romagna {IMER) ¢ Toscana (RTDC)

[Anni 2004-2007]
T‘ . Calcolo delle prevalenze
Malformazioni CONVOME AL | NmEAl | NVAMESAL | NVAME | NVEME |
pon n. n. n. . Prevalenza | n Prevalenza
R . totale alia nascita
L5628 | 49 | 2217 15362 | 5677 1048
99 0 12 2,16 | 29 1,93
| Crecchie, "v-igge‘clol\o 51 0 4 - 55 1_,67 i 51 0,99
A;;pz;;ét;Eéjr:ai‘;\-;gsnco\are 1.936 10 1 “3u64 2.310 44,95 1.946 37.87
ﬁgs‘;")"i‘@?ﬁ?_m 58 0 l 38 g7 1.89 59 1,15
__Schisi orofacciali 373 w;”’i 68u 444 8,64 376 732
Apparatogastromtestlna\e 379 9h 105 493 8,59 388 75!;477
leettl del\a!kparete addominale 51 & O 86 7”7771737 2,67 51 h 099— .
Apparato urinario 698 3 ‘ 242 . 943 i 18,35 701 b 1364
Organ genttali 783 | 1 | 2 | 80 ! 157 788 | 1525
7Arrti 7 9% | b v153 W 135 22,09 982 191—1” o
Apparato muscoloscheletrico 131 ] 4 | 103 238 | 463 135 2,63
 Altre malformazioni 122 3 44 T 169 T 329 125 2,43
Sin(;romi da teratogeni:on malfomazioni 8 1 18 27 053 : 9 0,18
,,E!@fo?mige,“;‘?;h?f microdelezieni 124 0 23777 " 71477’" . 2%;6v b 124 2,41
Malformazioni cromasomiche 349 | 1 | %67 . 1327 | 258 | 360 | 701
Totale malformazioni* 6.350 | 67 | 2.890 9.307 181,12 6.417 124,88

Al aborto indotto in seguito a diagnosi prenatale di malformazione congenita; MF, nati morti e morti fetali dopo la

207 settimana di gestazione; NV, nati vivi.

* [ casi con malformazioni congenite non corrispondono alla somma delle malformazioni tatali, in quanto il 5-6% dei
casi presenia malformazioni multiple a inquadramento nosologico non noto: il rapporto malformazionifmalformati per
i cast multipli & mediamente part a 3 (dato dedotto dal rapprorio 2010 del registro IMER).

Fonte: FEURQCAT Website Database: btipiflwww. bio-medical.co.uk/fenrocatlive.

di malformazioni congenite nei nati vivi e
nelle morti fetali, escludendo gli aborti in-
dotti. La prevalenza totale comprende, inve-
ce, nel numeratore tutti i casi compresi i nati
vivi, le morti fetali e gli aborti indotti suc-
cessivi alla diagnosi di malformazione con-
genita. | denominatori sono in entrambi i
casi tutti i nati sorvegliati dai registri nel pe-
riodo in oggetto.

2.10.3. Esposizione ¢ valutazione critica
der dati

Nel periodo 2004-2007 sono stati registrati
7.894 casi di malformazioni congenite su
513.867 nascite sorvegliate (nati vivi + nati
morti), con una prevalenza totale di 153,62

{per 10.000 abitanti) |vedi Tabella 2.10].

I difetti congeniti rilevati si riferiscono a
5.628 nati vivi, 2.217 aborti indotti e 49
morti fetali (le morti fetali comprendono sia
i nati morti sia le morti fetali successive alla
20" settimana gestazionale). Si pud pertanto
dedurre che 11 28% (2.217/7.894) delle mal-
formazioni registrate sia rappresentato da
aborti indotti. Escludendo questi casi dal
calcolo delle prevalenza, si ottiene una pre-
valenza alla nascita di 110,48 (per 10.000
abitanti). Nel periodo 1996-2003 le malfor-
mazioni riferite agli aborti indotti si attesta-
vano al 16%. Questo incremento ¢ il risulta-
to della combinazione di due fattori: da un
lato, il miglioramento del sistema di rileva-
zione delle interruzioni volontarie della gra-
vidanza da parte dei registri, dall’altro il mi-
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glioramento negli anni delle tecniche di ac-
certamento e di diagnosi precoce neonatale,
con un verosimile maggiore ricorso all’abor-
to indotto, dopo accertamento precoce di
una grave malformazione congenita.

Un altro dato interessante che emerge dalla
Tabella 2.10 fa riferimento alle patologie
cromosomiche. Escludendo dal calcolo del-
la prevalenza totale le anomalie congenite
cromosomiche, la prevalenza scende da
153,62 a 127,8 (per 10.000 abitanti).

La Tabella 2.11 dimostra che, complessiva-
mente, le anomalie cromosomiche (1327)
rappresentano circa il 17% (1.327/7.849)
della casistica complessiva, con una preva-
lenza totale di 25,82 (per 10.000 abitanti).
La patologia cromosomica pia frequente é
la sindrome di Down (prevalenza totale
16,31). Molto piu basse le prevalenze della
trisomia 18 (prevalenza totale 3,07), della
sindrome di Turner ({prevalenza totale
1,26), della trisomia 13 (prevalenza totale
1,11) e della sindrome di Klinefelter (preva-
lenza totale 1,07} [dati non mostrati nella
Tabella 2.11].

Dall’analisi dei casi aggregati, secondo i 14
sottogruppi dei diferti congeniti definin da
EUROCAT (vedi Tabella 2.11), risulta che
le malformazioni dell’apparato cardiova-
scolare sono le pin frequenti (prevalenza to-
tale 44,95), seguite dalle anomalie cromo-
somiche {prevalenza totale 25,82), dai di-
tecti degli arti {prevalenza totale 22,09},
dell’apparato urinario (prevalenza totale
18,35), del sistema nervoso (prevalenza to-
tale 16,81) e dei genitali {prevalenza totale
15,76). Tutti gli altri gruppt hanno preva-
lenze totali inferiori a 10 per 10.000.

Lesame dellimpatto degli aborti indotti
(Al} sulla prevalenza dimostra che le mal-
formazioni congenite per le quali si ricorre
maggiormente all’interruzione volontaria
della gravidanza sono le anomalie cromo-
somiche (il 73% di casi rilevati & rappresen-
tato da Al; la prevalenza riferita ai soli casi
di Al & 18,82) e le malformazioni del siste-
ma nervoso (il 74% dei casi e rappresentato
da Al; la prevalenza riferita ai soli casi di
Al e 12,40).

Meno rilevante, ma non trascurabile, I'im-
patto degli aborti indotti relativi alle mal-
formazioni urinarie (il 26% dei casi & rap-
presentato da Al; la prevalenza riferita at
soli casi di Al & 4,71) e alle malformazioni
dell’apparato cardiovascolare (17% dei casi
¢ rappresentato da Al; la prevalenza riferita
ai soli casi di Al ¢ 7,08).

Dai dati pubblicati sul Rapporto speciale
EUROCAT sui difetti cardiaci in Europa
(2000-2005), prodotto dalla collaborazio-
ne dei Registri Europei delle malformazio-
ni congenite, emerge che le cardiopatie con-
genite rappresentanoc circa un terzo dei casi
delle anomalie congenite maggiori identifi-
cate attraverso la diagnosi prenarale o nella
prima infanzia in Europa. 1 notevoli pro-
gressi raggiunti negli ultimi decenmi nel
trattamento chirurgico ¢ farmacologico
hanno diminuito la mortalita e la morbilita
per questi esiti e il miglioramento delle tec-
niche chirurgiche riparative ha ridotto, di
conseguenza, anche il ricorso all’interru-
zione della gravidanza. Dalla Tubell 2.12
e dalla Iignra 2.7 emerge che nel periodo
1998-2008, in Italia, il rapporto “aborti
indotti/casi totali” per 1 difetti cardiova-

Tabella 2.12. Casi con malformazioni dellapparato cardiovascolare rilevate dai Registri Campania

(RCDC), Emilia Romagna (IMER), Toscana (RTDC) [Anni 1998-2007]

1998 | 1999 | 2000 | 2001 | 2002 . 2003 2004 2005 = 2006 | 2007
Casi total 611 | 696 | 577 | 572 | 546 607 | B4 | 588 | 585 | 493
Nati viv S62 | 642 | 524 | SIS | 47 | 522 | 536 | 483 | 496 | 421
Maorti fetal* ' i 2 0 2 2 o 6 3 0 :
Aborti indotti 28 | v | 53 s | 70 | 85 | o2 | 102 | s | 7
Aborti indotti/casi total; 0,08 0,07 0,09 0,10 0,13 0,14 , 0,16 0,17 0,15 014

* Nati morti ¢ morti ferali dopo la 207 settimana gestazionale.
Fumte: EURCGCAT Website Datahase: http/iwww. bio-medical.co.uklenrocatlive.
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Figura 2.7. Andamento nel periodo 1998-2007 del rapporto “aborti indotti/casi totali” per le anoma-

lie congenite dell’apparato cardiovascolare rilevate dai Registri Campania (RCDC), Emilia Romagna

(IMER}, Toscana (RTDC) [Anni 1998-2007].
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scolari € stato caratterizzato da un trend
crescente sino al 20035, mentre nel 2006 e
nel 2007 si ¢ avuta un’inversione di tenden-
za, con un progressivo decremento. L'anda-
mento crescente nel periodo 1998-2005 di-
pende verosimilmente dal miglioramento
della rete di rilevazione delle interruzioni
volontarie della gravidanza per malforma-
zioni congenite {che ha permesso ai registri
di avere una casistica piu completa) e dallo
sviluppo di tecniche diagnostiche precoci
in utero (che consentono il rilievo di casi in
precedenza non diagnosticati). 1l trend de-
crescente osservato dal 2005 al 2007 po-
trebbe forse essere attribuito proprio all’in-
troduzione nella pratica clinica di nuovi ed
efficaci interventi chirurgici correttivi.

Un altro interessante approfondimento puo
essere fatto per i difetti del tubo neurale.
I difetti del tubo neurale rientrano nel grup-
po dei difetti congeniti del sistema nervoso
¢ sono un gruppo eterogeneo di malforma-
ziom (la spina bifida ¢ "anencefalia sono le
pitl comuni), secondarie a un difetto di
chiusura del tubo neurale. Nella Tubella
2.43 e nella Figura 2.8 ¢ mostrato Panda-
mento della prevalenza dei difetti del tubo
neurale, anencefalia, spina bifida ed ence-
talocele nel periodo 1998-2007, riferiti ai
dati aggregati dei registri Campania, Emi-
lia Romagna e Toscana.

Le prevalenze totali seguono un andamen-
to eterogeneo nel periodo 1998-2004 sia
per i difetti del tubo neurale sia per i singo-
i sottogruppi considerati. Nel periodo
2005-2007 si osserva invece un trend de-
crescente, particolarmente evidente quan-
do si considera il gruppo aggregaro dei di-
fetti del tubo neurale.

Questa inversione di tendenza potrebbe es-
sere legata all’elaborazione e alla diffusione
a partire dal 2004 della “Raccomandazione
ufficiale per la riduzione dei difetti del tubo
neurale attraverso la supplementazione con
acido folico”, con la quale si invitano le
donne che programmano o non escludono
una gravidanza, ad assumere, almeno un
mese prima del concepimento e per tutto il
primo trimestre di gravidanza, 0,4 mg/die
di acido folico per ottenere un’efficace pre-
venzione dei difetti del tubo neurale.
Questa raccomandazione, elaborata e ca-
pillarmente diffusa sul territorio nazionale
dal Network Italiano Promozione Acido
Folico e dal Centro Nazionale Malattie Ra-
re dell’ISS (coordinatore delle attivita del
Network), € stata sostenuta anche a livello
istituzionale nel 2005 attraverso l'inseri-
mento dei formulati di acido folico nel do-
saggio da 0,4 mg tra i farmaci a totale cari-
co del SSN (fascia A},

Risultati a sostegno di questa interpreta-
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Tabela 2.13. Casi con difetti del tubo neuronale (DTN) rilevati dai Registri Campania (RCDC), Emilia

Romagna (IMER),

cana (RTDC) [Anni 1998-2007]

| 1998 | 1999 | 2000 2001 | 2002 | 2003 2004 | 2005 2006 2007 _ Totale
!fettt del tubo nema\e {DTN)

Ea's'{tot—alu'_f_' ol sa I 73w e | 75 95 Lo 5 63 708
T I I L N BT O I B R
Mo fetal 4 |4 2 0 L0 12 033 2 o2
 Abortiindotti 46 | 3 - sS4 38 54 | 60 % | 64 63 52 | 544
 Abortindott/casitotsl | 066 | 0,58 074 073 | 084 | 080 | 080 . 083 084 | 083
Popolazione 979649? 586 101.630 100390, 116.921 | 114.963| 126461  126.568 132.400 128 438|1.143.321
S R TN PR A B R e e T e
cﬁgﬁﬁg;g‘rﬁ;gfse anomalie |\ gg | e 72 s e 4 | 9 77 | 72 ¢ 60 | 687
Er’g"ma(‘ggﬁléﬁf)"ggfaalgoma“e5 674 | 625 708 518 53 . 644 | 7.2 608 544 . 457 | 601
Anencefaha (AN} e smnh 7 . . - - o :_;g
Csitotl 123 26 [ 29 2 3 a0 a9
Nati vivi P2 : ] 2 2 1 23
Mort fetal R S R T
Abortl |ndott| to24 & 15 26 ] B L N 2? _ 33 ) 36 18 ___323 _
Aborti indotifcas totali 083 | 058 | 090 | 095 0% ; 089 ' 093 | 089 . 030 086
Popolezione 97.964 | 97.586 |101.630/100.390 116.921114.963 126.461|126.568 ' 132.400 126.438 . 1.143.321
Prevalenza total |20 | 266 285 199 2w | 313 228 | 2% - 302 164 285
gf}%‘stggfggg)‘”e anomalie | g | g S0 s 3% 28 3 4 2 289
E{gﬁna(‘;gﬁIi‘ﬁ;‘;;‘gfaa‘goma“e 286 | 246 ¢ 28 199 214 313 ‘ 229 | 29 Y302 164 ¢ 2,53
oot o o s T ]
Casitotall 0 6 7 1z a4 w0 | 7
Nativivi 1 ; 2 1 Ty 12
Mort fetalir 0 10 q_:—z— -----
Aborti indotti R ) 9- ) . 9 3 - ”779 a ‘ ;;*V
| Abarti indottifcasi totall | 0, 0:@:6 083 08 | 075 075 090 .
Popolszione S 1126568 132.400 128.438 1.143.321
Prevalenza totale 086 | 0753"7 0557 L 095 . 03 . 078 | 066
ccriﬂn‘é’stgg]fggg)use awomde g g 5 w0 6 L7 w2 o 7
E;g‘;jé‘g’;ﬁé%"{;‘fﬁgOma"e 05 | 072 ©69 05 08 052 | 055 . 09 03 07 | 063
Casi totall 3 |0 | 3 .z 2w 33 | 59 8 31 32 | W
Netwi 17 | 4 | 14 12 7 8 |15 6 6 7
Morti fem"* SRR SV N SO A SO SRR SRR NN NN S S o
Avortiindotti I R B3 | 2 w5
Abortiindottifcasi totall | 049 | 053 | 062 | 056 | 076 | 070 073 | 679 | 077 078
Popolazione 97964 | 97586 | 101630/100390 1 '16921 114.963 126461 126,568 132.400 128.438!1.143.321
Peaenatode | 357 [ 307 36k | 26 248 | 287 | 48 221 234 243 288 |
E;%’;g%fgﬁg)“se momale | 53 | 3 3 7w R s ow w3 326
c"r’g:fgfs’c‘)ﬁ’c(ﬁg)c'ﬁgf‘e”"‘"a""'-‘ 337 | 307 | 354 © 269 231 278 | a3s T o221 211 234 285

* Nati morti e morti fetali dopo la 207 setrimana gestazionale.
Fonte: EUROQCAT Website Database: betp:fhwwe. bio-medical . coask/enrocatlive,
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zione emergono anche da una recente inda-
gine che ha preso in esame i dati dei registri
NEI, RTDC e IMER nel periodo 1992-
2006. Pur osservando disomogeneita degli
andamenti tra i diversi registri, sono stati
osservati andamenti costanti in diminuzio-
ne per i diversi gruppi di malformazioni
sensibili all’azione dell’AF. Dati meno soli-
di, ma che comunque devono essere consi-
derati come evidenze, indicano che la sup-
plementazione periconcezionale con acido
folico pud ridurre del 20-30% anche il ri-
schio di altre malformazioni congenite, co-
me le cardiopatie, i difetti di riduzione de-
gli arti e altri ancora.

2,104, Indicaziont per [a programma-
zione

Le politiche e i piani d’azione per indirizza-
re in modo concreto ed efficace la program-
mazione sanitaria non possono prescindere
da un’attenta valutazione delle priorita di
intervento e dall'identificazione di possibili
strategie d’azione.

In termini di salute riproduttiva le malfor-
mazioni congenite rappresentano una delle

principali priorita sanitarie sulle quali in-
tervenire. Attraverso il lavoro di sorveglian-
za dei registri delle malformazioni, oggi si
sa, infatti, che la prevalenza delle gravidan-
ze che esitano in una diagnosi prenatale o
postnatale di maltormazione congenita ¢
circa 20 casi ogni 1.000 gravidanze.
Questi dati sono in linea con quanto osser-
vato nell’analisi riferita al periodo 2004-
2007 sui tre registri considerati, mediamen-
te 15 casi ogni 1.000 nati. Tra questi 15 ca-
si, mediamente il 71% & rappresentato da
nati vivi (10 casi), i1 28% da aborti indotti (4
casi) e '1% da morti fetali (1 caso).

Le malformazioni congenite rappresentano,
quindi, una quota rilevante della morbosita
nel periodo neonatale, un risultato in sinto-
nia con le analisi delle indicazioni al ricove-
ro ospedaliero nei primi 4 anni di vita, che
dimostrano come le malformazioni conge-
nite siano la terza causa di ospedalizzazio-
ne, rappresentando complessivamente il
5,2% delle cause di ricovero in eta pediatri-
ca, ovvere circa 50.000 ricoveri/anno.
Quando si affronta la questione delle mal-
formazioni congenite in termini di salute
pubblica, non deve essere trascurato I'im-
patto sanitario degli aborti legati a questi
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esiti riproduttivi. Si stima, infatti, che la
maggior parte degli aborti spontanei (circa
1l 70%) sia dovuta proprio a cause ricondu-
cibili ad alterazioni nello sviluppo dei primi
annessi embrionali {in primo luogo il siste-
ma nervoso ¢ quello cardiovascolare) che
impediscono lo sviluppo normale del feto.

Anche il ricorso alle interruzioni volontarie
di gravidanza per malformazioni congenite
€ In progressiva ascesa: la diagnosi di una
malformazione in corso di gravidanza rap-
presenta, infatti, una delle principali cause
che orientano verso la sua interruzione vo-
lontaria. [ dati della letteratura provenienti
dalle reti internazionali per la sorvegiianza
delle malformazioni congenite confermano
che, nei Paesi economicamente piu ricchi,
al 30-40% circa di queste diagnosi fa se-
guito 'interruzione volontaria della gravi-
danza, cio¢ un bambino su tre con diagnosi
in utero di malformazione grave viene abor-
tito. Se si analizzano specifiche malforma-
zioni, per esempio la spina bifida, i dati so-
no ancora pin impressionanti. A Bologna,
dal 1977 al 2004, sono stati diagnosticati
in utero 66 feti affetti da spina bifida isola-
ta che nell’89,3% (59/66) dei casi sono stati
abortiti. Daumento del ricorso all’interru-
zione volontaria della gravidanza per le
malformazioni congenite ¢ soprattutto le-
gato al costante aumento delle diagnosi
precoct in utero: la detection rate per alcu-
ne patologie ¢ infatti estremamente alta e
pud raggiungere per alcune patologie il
100%. In base a uno studio multicentrico
condotto su 17 registri delle malformazioni
congenite in 11 Paesi europei, la percentuale
media di riconoscimento in utero delle mal-
formazioni fetali ¢ del 64% (2.864/4.366).

Attualmente, quindi, lo scenario sanitario-
assistenziale riferito alle malformazioni
congenite, proprio per la crescente capacita
predittiva della diagnosi prenatale, si sta
spostando dal periodo neonatale a quello
prenatale. Dal punto di vista preventivo, la
diagnosi prenatale di un feto affetto da
malformazione congenita (intervento di
prevenzione secondaria} non puo pero esse-
re un approccio sanitario-assistenziale eti-
camente accettabile. Nel campo riprodutti-
vo, la prevenzione “vera” rimane solo quel-

la “primaria”, cioé orientata a tutti quegli
interventi che portano alla nascita di un
bambino sano, che diversamente sarebbe
stato affetto da una qualche patologia. In
questo senso, un intervento di prevenzione
primaria non pud che attuarsi se non nel
periodo periconcezionale, idealmente nella
fase di programmazione della gravidanza.
Sebbene permangano ancora serie lacune
conoscitive sull’eziopatogenesi delle mal-
formazioni congenite multifattoriali, una
strategia per la prevenzione primaria delle
malformazioni congenite vede alcuni punti
basati sull’evidenza:

m la promozione della supplementazione
periconcezionale con acido folico nei mo-
di raccomandati dal Nerwork Italiano
Promozione Actdo Folico;

» la promozione della vaccinazione contro
la rosolia e la prevenzione della toxopla-
smosl in corso di gravidanza (i principali
agenti teratogeni infettivi);

» il corretto impiego di farmaci nella donna
fertile, con particolare riguardo a terapie
antiepilettiche, antitumorali ed endocri-
ne, e la conoscenza, da parte degli opera-
tori del SSN, dei farmaci sostitutivi.

Inoltre, alcune azioni di prevenzione pri-

maria, importanti per la popolazione gene-

rale, hanno uno specifico valore anche nel-
la tutela della salute prenatale:

w la promozione di stili alimentari e di vita
salutari e responsabili, con particolare
attenzione alla prevenzione del fumo di
sigaretta, dell’eccessivoe consumo di alco-
lici, del diabete e dell’obesita;

m la tutela delle condizioni di lavoro, in
particolare in presenza di esposizione a
particolari sostanze tossiche (es. il lavoro
in agricoltura intensiva).

Negli ultimi 20 anni numerose ricerche
scientifiche hanno posto I'attenzione sulla
rilevanza della prevenzione primaria delle
malformazioni congenite e le sue importan-
ti ripercussioni e ricadute positive, in ter-
mini di sanita pubblica,

Questo tema ¢ diventato negli ultimi anni

oggetto di ritlessione da parte della Com-

missione Europea, che ha recentemente av-
viato un’Azione Congiunta sulle malforma-
zionicongenite,coordinatadalPEUROCAT.
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Gli obiettivi di questa azione sono: raffor-
zare la rete di sorveglianza delle malfor-
mazioni congenite, favorire il confronto
tra 1 dati epidemiologici, sviluppare strate-
gie transnazionall per la prevenzione pri-
maria delle malformazioni congenite, de-
finire le proposte per la valutazione dell’ef-
ficacia e dell’impatto dei programmi di
prevenzione.
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vaccino

2111, Introduzione

Le vaccinazioni sono il paradigma della pre-
venzione primaria: proteggono lindividuo
dalle malattie infettive inducendo una rispo-
sta immunitaria specifica, simile a quella
causata dall’infezione naturale, senza pero i
sintomi e 1 danni della malattia.

Esse sono uno degli interventi pin efficaci e
sicuri a disposizione della sanita pubblica.
Inoltre, accanto al beneficio diretto per il
soggetto vaccinato, esse, attraverso il mec-
canismo della berd immunity, inducono un
beneficio indiretto proteggendo anche i sog-
gettl non vaccinati.

I vacecini hanno dato un contributo fonda-
mentale per la riduzione della mortalita e
della morbosita, modificando profonda-
mente U'epidemiologia delle malattie infetti-
ve {eradicazione del vaiolo nel 1980 ed eli-
minazione della poliomielite dalla Regione
Europea dellOMS nel 2002).

In Italia, le vaccinazioni contro difterite,
tetano, poliomielite, epatite B, Haemophi-
{us influenzae tipo b (Hib), pertosse, mor-
billo, rosolia, parotite, insieme alla vacci-
nazione antinfluenzale per i soggetti a ri-
schio, sono incluse nei LEA e offerte attiva-
mente e gratuttamente in tutto il Paese.

Negli ultimi anni sono stati introdotti nuo-
vi vaccini efficaci e sicuri, non ancora in-
clusi nei LEA, per la prevenzione di malat-
tie a decorso spesso grave (contro le infe-
zioni invasive da meningococco C e da
Streptococcus preuwmoniae), o malattie
che, pur decorrendo nella maggior parte
dei casi senza complicanze, hanno un’ele-
vata incidenza (varicella).

Un’altra vaccinazione introdotta recente-
mente ¢ quella contro l'infezione da ceppi
oncogeni del virus del papilloma umano
(human papilloma virus, HPV) per la pre-
venzione delle lesioni precancerose e del tu-
more della cervice uterina, il cui target ¢
rappresentato, nella strategia nazionale,
dalle bambine al 12° anno di vita. Tale vac-
cinazionc ¢ stata introdotta in Italia nel
2007 con tempi di avvio diversl nelle varie
Regioni (due Regioni hanno avviato le atti-
vita vaccinali nel 2007 e tutte le altre nel
2008). Tutte le Regioni offrono attivamen-
te la vaccinazione aile ragazze dodicenni e
alcune Regioni (7 nel 2010) hanno esteso
I'offerta atriva a un’altra coorte di nascita
compresa tra il 15° e il 18° anno di vita.
Una Regione (Basilicata) invita attivamente
alla vaccinazione 4 coorti di nascita (12en-
ni, 15enni, 18enni e 25enni).
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2.11.2. Rappresentazione der dat

La 7ulieliz 20014 mostra le coperture vacci-
nali italiane nei bambini fino a 24 mesi di
vita, dal 2000 al 2009, calcolate sulla base
dei dati forniti da Regioni e PA. La situazio-
ne delle coperture vaccinali per le vaccina-
zioni obbligatorie & sempre stata pit che
soddisfacente e non & mai stata inferiore al
90-95%, arrivando anche a punre del 99%,
seppure con inevitabili differenze tra le Re-
gioni. Anche la copertura vaccinale per Hib
¢ andata progressivamente migliorando e
dal 2006 ¢ stabilmente al di sopra del 95%.
Pin critica resta, invece, la copertura vacci-
nale per morbillo-parotite-rosolia {MPR)
ancora inferiore al 95%, individuata quale
copertura necessaria  per raggiungere
Pobiettivo di eliminazione previsto per il
2015 nella Regione Europea dell’OMS. Nel
2009 la copertura nazionale media per
MPR nei bambini sotto 1 due anni di eta &
stata dell’89,9% (range per Regione 70,8-
93,5%} e solo due Regioni hanno raggiunto
l'obiettivo del 95%. Lindagine [CONA
2008 ha evidenziato che la copertura per
MPR stimata entro i 15 mesi di eta é infe-
riore del 17% rispetto a quella stimata ol-
tre i 15 mesi. E quindi evidente un ritardo
rispetto a quanto previsto dal calendario
vaccinale, che significa inutile esposizione
a un rischio di malattia.

Per quanto riguarda, invece, le vaccinazioni
effettuate dopo i primi due anni di vita, non

sono disponibili dati routinari nazionali.
Tuttavia, I'indagine ICONA 2008 ha col-
mato la mancanza di dati nazionali rilevan-
do le coperture vaccinali negli adolescenti
nel sedicesimo anno di eta (coorte di nasci-
ta 1992), evidenziando che le coperture vac-
cinali per il ciclo primario per 1 vaccini po-
lio, DT e HBV e per il primo richiamo di
polio € DT sono superiori al 96%, ma la
percentuale di adolescenti che ha ricevuto la
quinta dose di DT & pari solo al 52,9% ¢ la
copertura vaccinale per 3 dosi di vaccino
anti-pertosse e parial 45,6% (fubelln 215},
I1 78,1% dei sedicenni ha ricevuto una dose
di vaccino contro il morbtlic (MPR o vacci-
no singolo) e il 53,9% ha ricevuto 2 dosi. La
copertura vaccinale per una dose di vaccino
anti-rosolia (vaccino singolo o MPR) ¢ pari
al 74,9%: esiste, quindi, una percentuale
elevata di ragazze che si avvicinano all’eta
riproduttiva ancora suscettibili alla rosolia.
La copertura per vaccino antiparotite ¢ pari
al 75,0% (Tabeila 2.16).

Relativamente alla vaccinazione contro
PHPV, l'unico dato definitivo a oggi dispo-
nibile & relativo alla coorte di nascita 1997,
la prima coorte invitata attivamente per la
vaccinazione in tutte le Regioni, eccetto
due {Basilicata e Valle d’Aosta, che hanno
iniziato la campagna nel 2007 invitando la
coorte di nascita 1996). La copertura per le
ragazze nate nel 1997 & del 59%, con un
range tra le Regioni del 23-80%.

Infine, per quanto riguarda {a profilassi an-

Tabella 2.14. Coperture vaccinali in Italia dat 2000 al 2009 (%)

POL3 pTP3 DT-DTP3 EpB3 MPR M-MPR1 Hib3
000 | e wra ] esa T Taar T an 74,1 54,7
To01 T Tess 933 | 959 945 76, 76,9 70,2
2002 95,9 92,9 96.8 95,4 79,8 20,8 83.4
2003 96,6 95.8 96.6 954 820 . 839 90,4
2004 96,8 94,0 96,6 %63 851 | 857 93.8
2005 96,5 94,7 95.2 95,7 827 | 873 94,7
2006 36,5 95,2 96,5 %63 882 . 883 95,5
2007 96,7 95,5 96.7 %6.5 896 896 96,0
2008 96.3 96, 1 96,7 96,1 89,7 90,1 95,7
2009 9%.1 | 960 | 952 95,8 86,4 89,9 956

Aggiornamento 8 novembre 20110,

* Gopertura al 24° mese per: cicli completi (3 dosi}) di DT, DTP, Epatite B, Polio, Hib ¢ per una dose di MPR.
Fonte: Flaborazioni del Ministero della Salute. Direzione Prevenzione Sanitaria — Ufficio V — Malattie Infettive.
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Tabella 2.15. Coperture vaccinali % (IC 95%) per gli adolescenti. ICONA 2008, dati nazionali

Copertura vaccinale

dosi : 5 dosi

7-97,9)

polio ©99,0(98,7-99,4)
ot 99,3 (99,0-99,6)
HBY 97,3 {96,7-97,9)

| 529(500-559)

9.7 (96,0-975)

Pertosse 45,6 (23,4-47.8)

26,7 (24,6-28.7) 141 (125-158)

Fonte: Istituto Superiore di Sanita. ICONA 2008 Indagine di COpertura vaccinale NAzionale nei bambini ¢ negli
adolescenti. Gruppo di lavoro ICONA. 2009, viii, 118 p. Rapporti ISTISAN 09/29.

tinfluenzale, la copertura vaccinale negli
ultrassessantacinquenni (riportata nella /-
wira 2.9), soggetti a maggiore rischio di
complicanze gravi in caso di malactia, fa
registrare un progressivo aumento, fino al-
la campagna 2005-2006, cosl come si € re-
gistrata in aumento, nello stesso periodo, la
copertura nella popolazione generale. Le
ultime tre campagne hanno visto, al con-
trario, una lieve flessione delle coperture
vaccinali (che pur si mantengono intorno al
66% negli anziani e al 18-19% nella popo-
lazione generale).

I dati di copertura vaccinale per altre cate-
gorie cui il vaccino & raccomandato sono
ancora scarsi.

Un progetto finanziato dal Centro per il
Controllo delle Malattie del Ministero della
Salute ha recentemente studiato la copertura
vaccinale nei bambini con patologia cronica
che, per le loro condizioni cliniche, hanno
maggiore probabilitd di sviluppare compli-
canze anche gravi in seguito a una malattia
infettiva e sono percit definiti “gruppi a ri-
schio”. Il progetto & stato condotto in tre
Regioni nelle quali sono stati reclutati pa-
zienti affetti da fibrosi cistica, diabete melli-
to, sindrome di Down, infezione da HIV e
patologie neurologiche che compromettono
la funzionalita respiratoria e malattie con-

vulsivanti (escluse le febbrili semplici), di eta
compresa tra 6 mesi e 18 anni.

Le coperture vaccinali nei gruppi conside-
rati sono scarse a 12 mesi e aumentano nel
gruppi di etd successivi, osservazione che
documenta un notevole ritardo. Tra i moti-
vi di mancata o ritardata vaccinazione, la
malattia intercorrente occupa il primo po-
sto, seguita dalla disinformazione delle fa-
miglie.

Per quanto riguarda il vaccino per l'influen-
za stagionale, I'indagine ha rilevato che so-
no stati vaccinati il 96,4% dei bambini con
fibrosi cistica, '81,8% dei bambini con HIV,
il 62,5% dei diabetici, il 48,9% dei bambini
con sindrome di Down e, infine, il 21,1%
dei bambini con patologie neurologiche.

2.11.3. Esposizione ¢ valutazione critica
det dati, con eventuali confronti territo-
riah {regionahi o curopei)

Gl aln livelli di copertura registrati negh
ultimi 10 anni, in maniera piu evidente per
le vaccinazioni obbligatorie, ha comporta-
to un significativo decremento della loro
incidenza che, per alcune di esse, si & tra-
dotto in una situazione di eliminazione.

Nella Figura 2,10 ¢ riportata I'incidenza

Tabella 2.16. Coperture vaccinali % (IC 95%) per gli adolescenti. ICONA 2008, dati nazionali

Copertura vaccinale

1 dose 2 dosi
Morbillo - 78,1 (75,5-80,1) 53,9 (51,4-56,3}
Rosolia
Parotite

Fonte: Istituto Superiore di Sanita. ICONA 2008: Indagine di COpertura vaccinale NAzionale nei bambini ¢ negli
adolescenti. Gruppo di lavore ICONA. 2009, viii, 118 p. Rapporti ISTISAN 09/29.
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Figura 2.9. Profil:
2000 al 2009-2010.
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Fonte: Elaborazione del Ministero della Salute — DG Prevenzione Sanitaria — Ufficio V — Malattie [nfettive ¢ Profilassi

Internazionale.

delle malattie infettive che sono prevenibili
con le vaccinazioni, con I'eccezione di mor-
billo, parotite e rosolia.

Le ripercussioni sulle malattie bersaglio so-
no evidenti e incontrovertibili.

La poliomielite da virus selvaggi e la difte-
rite sono ormai assenti in Italia.

Per quanto riguarda il tetano, negli ultimi
dieci anni si sono registrati mediamente
circa 70 casi, pari a un’incidenza di 1,1 casi
per 1.000.000 di abitanti, con un lieve
trend in diminuzione. Permane immurtata
la situazione che vede maggiormente colpi-
te dal tetano, in Italia, le persone anziane,
soprattutto donne.

Anche il numero di casi di epatite virale B,
segnalati al Sistema Informativo delle Ma-
lattie Infettive, & in continua e progressiva
diminuzione. Considerando tutte le fasce
di eta, il numero totale di notifiche & dimi-
nuito da 2,922 casi nel 1990, pari a un’in-
cidenza di 5,2 casi per 100.000 abitanti, a
714 casi nel 2009, pari a un’incidenza di
1,2 casi per 100.000 abitanti.

Lo stesso trend in diminuzione & osservabi-
le per la pertosse: nel periodo 1998-2009

sono stati segnalati circa 2.100 casi ogni
anno, di cui quasi 7.000 nel 1998 e solo
6035 nel 2008, passando da un’incidenza di
12,1/100.000 a una di 1/100.000.

Infine, per quanto riguarda le infezioni in-
vasive da Haemophilus influenzae b (Hib),
anche in questo caso & evidente l'effetto
delPintroduzione della vaccinazione.

Per quanto riguarda il morbillo, i casi noti-
ficati, attraverso il sistema informativo del-
le malattie infettive e diffusive, sono stati
18.020 nel 2002 e 5.181 nel 2008, per un
tasso di incidenza di 31,6 e 8,7 casi per
100.000 rispettivamente.

Nel 2009 sono stati segnalati al sistema di
sorveglianza speciale 252 casi di morbillo,
mentre nel 2010 i casi segnalati sono stati
2.726. Per quanto riguarda I'andamento
dei casi per mese, nei primi sette mesi del
2009 é stata rilevata un’epidemia di piccole
dimensioni, con picco nel mese di maggio
2009. Da agosto a novembre 2009 sono sta-
ti segnalati solo otto casi, mentre da dicem-
bre 2009 ha avuto inizic una nuova epide-
mia, con un picco di 438 casi nel mese di
giugno 2010.



