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La disponibilità di specifiche terapie enzimatiche per alcune patologie rare ha aumentato l’aspettativa e la qualità di vita
di alcuni pazienti. I costi elevati di tali terapie e la mancanza di Registri di monitoraggio nazionali per l’appropriatezza
d’uso hanno reso necessaria la definizione di strategie di governance per assicurare la loro sostenibilità. Per la malattia di
Fabry, ad esempio, sono disponibili tre specifiche terapie ad alto costo sprovviste di Registro, per le quali nel 2018 la
spesa regionale è stati pari a € 7,5 milioni, con un incremento medio anno (considerando l’ultimo triennio 2016-2018)
del 19,5%.

La predisposizione di queste schede ha permesso di uniformare tra i centri prescrittori accreditati regionali:
a) modalità di diagnosi, selezione dei pazienti da sottoporre immediatamente al trattamento (paziente sintomatico e/o

con grave alterazione dell'attività enzimatica alfa-galattosidasi), rispetto a quelli che necessitano di ulteriori indagini
diagnostiche (analisi molecolare per la ricerca delle mutazioni del gene codificante GLA per pazienti asintomatici con
lieve-media alterazione dell'attività enzimatica);

b) valori, condizioni cliniche e tempistiche ritenute fondamentali per il monitoraggio (es. determinazione dei livelli
plasmatici di Lyso-GL3);

c) criteri per l’eventuale sospensione del farmaco.
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Uniformando le modalità di diagnosi, di accesso alle cure e di rivalutazione dei pazienti con malattia di Fabry, è
aumentata l’appropriatezza prescrittiva.
A fronte di tali risultati, la medesima attività sarà svolta anche per le prescrizioni inerenti medicinali ad alto costo per la
malattia di Gaucher e per le mucopolisaccaridosi di tipo I, IVa e VI.

Figura 1. Esempio di «Scheda di eleggibilità» per i farmaci indicati nel trattamento
della malattia di Fabry

Un gruppo regionale di esperti, supportato
dall’Unità di HTA regionale, ha definito per i
farmaci algasidasi alfa, beta e migalastat un
modello di scheda prescrittiva (Figura 1) che
prevede:
a) criteri di eleggibilità sulla base delle

indicazioni terapeutiche, delle condizioni di
rimborsabilità e delle linee guida/consensus
disponibili in letteratura;

b) rilevazione dei dati clinici al baseline e
monitoraggio periodico del paziente sulle
base delle più recenti evidenze.
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