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COMITATO RISTRETTO

Mercoledi 12 febbraio 2020.

Norme per il sostegno della ricerca e della produ-
zione dei farmaci orfani e della cura delle malattie
rare.

C. 164 Paolo Russo, C. 1317 Bologna, C. 1666 De
Filippo, C. 1907 Bellucci e C. 2272 Panizzut.

N

Il Comitato ristretto si &
14.30 alle 14.50.

riunito dalle

SEDE REFERENTE

Mercoledi 12 febbraio 2020. — Presi-
denza della presidente Marialucia LORE-
FICE. — Interviene la sottosegretaria di
Stato per la salute, Sandra Zampa.

La seduta comincia alle 14.50.

Norme per il sostegno della ricerca e della produ-
zione dei farmaci orfani e della cura delle malattie
rare.

C. 164 Paolo Russo, C. 1317 Bologna, C. 1666 De
Filippo, C. 1907 Bellucci e C. 2272 Panizzut.

(Seguito dell'esame e rinvio — Adozione del
testo base).

La Commissione prosegue l'esame delle
proposte di legge, rinviato, da ultimo, nella
seduta del 10 dicembre 2019.

Marialucia LOREFICE, presidente, fa
presente che il Comitato ristretto, nella
seduta appena conclusa, ha terminato i
propri lavori, elaborando un testo unifi-
cato che ¢ all’esame della Commissione
per essere adottato come testo base.

Da, quindi, la parola alla relatrice,
deputata Bologna, affinché riferisca alla
Commissione sugli esiti delle riunioni del
Comitato ristretto.

Fabiola BOLOGNA (M5S), relatrice, rin-
grazia tutti i componenti del Comitato
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ristretto per il loro apporto, che ha con-
sentito di svolgere in maniera approfon-
dita un compito difficile, considerato che il
testo unificato che & stato elaborato rap-
presenta una sintesi dei contenuti delle
varie proposte di legge presentate dai
diversi gruppi parlamentari.

Evidenzia, poi, come, attraverso tale
testo, si cerchi di dare una risposta alle
richieste, provenienti sia dalle societa
scientifiche che dalle associazioni di pa-
zienti, relative a un riordino della disci-
plina degli interventi per la cura delle
malattie rare. Auspica, quindi, che le so-
luzioni individuate possano essere accolte
favorevolmente anche a livello regionale.

La sottosegretaria Sandra ZAMPA
esprime la propria soddisfazione, osser-
vando che l'adozione come testo base di
un testo unificato che include aspetti ri-
levanti delle diverse proposte di legge
rappresenta un importante segnale di con-
vergenza all’interno della Commissione ri-
spetto a un tema di indubbia rilevanza. Si

riserva, quindi, di interloquire con la Com-
missione in relazione ad aspetti specifici
del provvedimento nel prosieguo dell’iter
parlamentare.

Nessun altro chiedendo di intervenire,
la Commissione delibera all’'unanimita di
adottare come testo base per il prosieguo
dell’esame la proposta di testo unificato
elaborato dal Comitato ristretto (vedi al-
legato).

Marialucia LOREFICE, presidente, pro-
pone di fissare il termine per la presen-
tazione degli emendamenti alle ore 13 di
mercoledi 19 febbraio 2020.

La Commissione concorda.

Marialucia LOREFICE, presidente, rin-
via il seguito dell’esame del provvedimento
ad altra seduta.

La seduta termina alle 15.
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ALLEGATO

Norme per il sostegno della ricerca e della produzione dei farmaci
orfani e della cura delle malattie rare. C. 164 Paolo Russo, C. 1317
Bologna, C. 1666 De Filippo, C. 1907 Bellucci e C. 2272 Panizzut.

TESTO UNIFICATO ELABORATO DAL COMITATO RISTRETTO
ADOTTATO COME TESTO BASE DALLA COMMISSIONE

Caro 1
FINALITA E AMBITO DI APPLICAZIONE

Art. 1.
(Finalita)

1. La presente legge ha la finalita di
tutelare il diritto alla salute delle persone
affette da malattie rare, attraverso misure
volte a garantire:

a) l'uniformita della erogazione nel
territorio nazionale delle prestazioni e dei
medicinali, inclusi quelli orfani;

b) l'aggiornamento periodico dei li-
velli essenziali di assistenza e dell’elenco
delle malattie rare;

¢) il coordinamento, il riordino e il
potenziamento della Rete nazionale, com-
prensiva dei centri che fanno parte delle
Reti di Riferimento Europee (ERN), per la
prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e
la terapia delle malattie rare;

d) il sostegno alla ricerca.

Art. 2.

(Definizione di malattie rare)

1. In conformita al Regolamento (CE)
n. 141/2000 del Parlamento europeo e del
Consiglio, del 16 dicembre 1999, sono
definite rare le malattie, comprese quelle
di origine genetica, che presentano una
bassa prevalenza.

2. Ai fini della presente legge, per bassa
prevalenza delle malattie rare si intende
una prevalenza inferiore a cinque indivi-
dui su diecimila. Nell’ambito delle malattie
rare sono comprese anche le malattie ultra
rare, caratterizzate, ai sensi di quanto
previsto dal regolamento (UE) 536/2014
del Parlamento europeo e del Consiglio,
del 16 aprile 2014, da una prevalenza
inferiore a un individuo su cinquantamila.

3. I tumori rari, la cui identificazione
deriva dal criterio d’incidenza, in confor-
mita ai criteri internazionali e concordati
a livello europeo, rientrano tra le malattie
rare come disciplinate dalla presente

legge.

Art. 3.

(Definizione di farmaco orfano)

1. In conformita ai criteri stabiliti dal-
I'articolo 3 del regolamento (CE) n. 141/
2000 del Parlamento europeo e del Con-
siglio, del 16 dicembre 1999, un farmaco &
definito orfano se:

a) é destinato alla diagnosi, alla pro-
filassi o alla terapia di un’affezione che
comporta una minaccia per la vita o la
debilitazione cronica e che colpisce non
pitt di cinque individui su diecimila nel
momento in cui ¢ presentata la domanda
di assegnazione della qualifica di farmaco
orfano, oppure se é destinato alla diagnosi,
alla profilassi o alla terapia di un’affezione
che comporta una minaccia per la vita, di
un’affezione seriamente debilitante, o di
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un’affezione grave e cronica, ed & poco
probabile che, in mancanza di incentivi, la
commercializzazione di tale farmaco sia
cosi redditizia da giustificare I'investi-
mento necessario;

b) non esistono metodi soddisfacenti
di diagnosi, di profilassi o di terapia delle
affezioni di cui alla lettera a) autorizzati o,
se tali metodi esistono, il farmaco ha
effetti benefici significativi per le persone
colpite da tali affezioni.

Caro 1II

PRESTAZIONI E BENEFICI PER LE PER-
SONE AFFETTE DA MALATTIE RARE

Art. 4.

(Piano assistenziale personalizzato e livelli
essenziali di assistenza per le malattie rare)

1. 11 centro di riferimento di cui all’ar-
ticolo 13 definisce il piano assistenziale,
compresi i trattamenti e i monitoraggi di
cui la persona affetta da una malattia rara
necessita. Il piano € sottoposto alla valu-
tazione dei servizi della rete di assistenza,
che hanno il compito di attivarlo, dopo
averlo condiviso con i familiari del pa-
ziente. Qualora siano richieste particolari
competenze & ipotizzabile un periodo di
formazione del personale coinvolto nell’as-
sistenza domiciliare presso il centro di
riferimento.

2. Qualora il carico familiare risulti
particolarmente gravoso, il piano di cui al
comma 1 & integrato da un piano di
supporto ai familiari, elaborato con Ila
collaborazione dei pazienti stessi e delle
associazioni delle persone affette da una
malattia rara e dei loro familiari.

3. Tutti i trattamenti compresi nel
piano assistenziale personalizzato e indi-
cati come essenziali sono a totale carico
del Servizio sanitario nazionale.

4. Sono compresi nei LEA:

a) le prestazioni rese nell’ambito del
percorso diagnostico a seguito di sospetto

di malattia rara espresso da un medico del
Servizio sanitario nazionale, compresi gli
accertamenti diagnostici genetici sui fami-
liari utili per la formulazione della dia-
gnosi, anche in caso di diagnosi non con-
fermata;

b) gli eventuali accertamenti da ese-
guire sul cadavere o su campioni biologici
di esso, qualora il paziente sia deceduto
senza aver potuto completare il percorso
diagnostico e qualora la formulazione di
una corretta diagnosi post-mortem possa
essere di utilita per i familiari;

¢) le prestazioni correlate al monito-
raggio clinico;

d) i trattamenti essenziali, comprese
le terapie farmacologiche, anche innova-
tive, i prodotti dietetici, le formulazioni
galeniche, magistrali e officinali, 'acquisto
dei farmaci di cui all’articolo 8, comma 10,
lettera ¢), della legge 24 dicembre 1993,
n. 537, necessari per il trattamento delle
malattie rare, nonché i trattamenti consi-
derati non farmacologici, quali alimenti,
integratori alimentari, dispositivi medici e
presidi sanitari;

e) le cure palliative e la fruizione di
prestazioni di riabilitazione motoria, logo-
pedica, respiratoria, vescicale, neuropsico-
logica e cognitiva, di terapia occupazio-
nale, di trattamenti nutrizionali nonché di
interventi di supporto e di sostegno per il
paziente.

5. Nel caso di acquisto di dispositivi
medici o di presidi sanitari, I’esenzione dal
pagamento & estesa anche alla manuten-
zione ordinaria e straordinaria degli stessi.
La dotazione di presidi, di protesi e di
ausili inclusi nei piani assistenziali perso-
nalizzati deve essere resa gratuitamente
disponibile in tempi utili per un tempe-
stivo sostegno al malato. La dotazione
comprende tutte le procedure e le attivita
per il rilascio e per l'eventuale addestra-
mento all’'uso.

6. Qualora condizioni cliniche indivi-
duali comportino l'utilizzo di farmaci, pro-
dotti dietetici, formulazioni galeniche e
dispositivi medici non compresi nei piani
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personalizzati, il centro di riferimento &
tenuto a redigere una relazione tecnica
contenente le motivazioni che supportano
la prescrizione e in base ad essa l'azienda
sanitaria locale di residenza della persona
affetta da malattia rara provvede all’ero-
gazione di quanto previsto.

7. Al fine di privilegiare il permanere
della persona affetta da una malattia rara
all’interno del suo nucleo familiare, ¢
garantita l'assistenza domiciliare, anche di
elevata intensita assistenziale, ogni volta
che il paziente e i suoi familiari ne fanno
richiesta tramite il medico che ha in cura
il paziente.

8. Qualora la procedura di aggiorna-
mento dei livelli essenziali di assistenza di
cui all’articolo 1, commi 554 e 559, della
legge 28 dicembre 2015, n. 208, non con-
senta di aggiornare tempestivamente le
malattie rare individuate, sulla base della
classificazione orphan code presente sul
portale Orphanet, dal Centro Nazionale
Malattie Rare (CNMR) dell’'Istituto Supe-
riore di Sanita (ISS) e da inserire nell’e-
lenco di cui all’allegato 7 del decreto del
Presidente del Consiglio dei ministri 12
gennaio 2017, pubblicato nel supplemento
ordinario alla Gazzetta Ufficiale n. 65 del
18 marzo 2017, nonché le prestazioni
necessarie al trattamento delle malattie
rare, il Ministro della salute, di concerto
con il Ministro dell’economia e delle fi-
nanze, provvede, annualmente, con pro-
prio decreto, a stabilire, in via transitoria,
i criteri per il riconoscimento delle ulte-
riori malattie rare e per assicurare le
risorse per l'erogazione delle relative pre-
stazioni.

9. L’aggiornamento dei LEA di cui al
presente articolo ¢ effettuato assicurando
che le malattie siano individuate per
gruppi aperti, in modo da garantire che
tutte le malattie rare afferenti a un de-
terminato gruppo, ancorché non espressa-
mente menzionate e senza specifica dia-
gnosi, siano considerate comprese ai fini
del riconoscimento ai pazienti del diritto
all’esenzione dalla partecipazione alla
spesa sanitaria e degli altri benefici pre-
visti dalla normativa vigente.

Art. 5.

(Assistenza farmaceutica e disposizioni per
assicurare l'immediata disponibilita dei far-
maci orfani)

1. I farmaci prescritti nell’ambito della
Rete di assistenza per le malattie rare ai
pazienti affetti da una malattia rara sono
erogati dai seguenti soggetti:

a) le farmacie dei presidi sanitari,
anche nel caso di somministrazione am-
bulatoriale del farmaco;

b) le aziende territoriali di apparte-
nenza del paziente, anche qualora la ma-
lattia rara sia stata diagnosticata in una
regione diversa da quella di residenza, nel
caso di farmaci necessari al trattamento
dei pazienti inseriti nei programmi di
assistenza domiciliare e nel caso di far-
maci di classe H, non registrati in Italia o
compresi nell’elenco dell’Agenzia italiana
del farmaco (AIFA) per le terapie domi-
ciliari;

¢) le farmacie o la ASL di apparte-
nenza del paziente, nel caso dei farmaci di
classe A e C, dei farmaci inseriti nell’e-
lenco di cui all’articolo 1, comma 4, del
decreto-legge 21 ottobre 1996, n. 536, con-
vertito dalla legge 23 dicembre 1996,
n. 648, e dei farmaci registrati all’estero o
inseriti in protocolli clinici di sperimenta-
zione di cui ¢ documentata l'esigenza te-
rapeutica per le specifiche malattie rare;

d) le farmacie pubbliche e private
convenzionate con il SSN nei comuni con
meno di 5.000 abitanti, con le modalita e
alle condizioni stabilite dagli accordi re-
gionali stipulati ai sensi di quanto previsto
dall’articolo 8, comma 1, lettera a), del
decreto-legge 18 settembre 2001, n. 347,
convertito, con modificazioni, dalla legge
16 novembre 2001, n. 405. Con le mede-
sime modalita, nei predetti comuni, sono
erogati anche i prodotti di cui all’articolo
4, comma 4, lettera d), della presente

legge.

2. In deroga alle disposizioni in materia
di prescrizioni farmaceutiche di cui all’ar-
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ticolo 9 della legge 23 dicembre 1994,
n. 724, per le prescrizioni relative a una
malattia rara il numero di pezzi prescri-
vibili per ricetta puo essere superiore a tre
previa adeguata motivazione da parte del
medico prescrittore.

3. L’AIFA, recepite le indicazioni del
Comitato nazionale per le malattie rare di
cui all’articolo 8 della presente legge, prov-
vede all’istituzione, all’interno dell’elenco
delle specialita medicinali erogabili a ca-
rico del Servizio sanitario nazionale di cui
all’articolo 1, comma 4, del decreto-legge
21 ottobre 1996, n. 536, convertito dalla
legge 23 dicembre 1996, n. 648, di un’ap-
posita sezione dedicata alle malattie rare
recante l'elenco dei farmaci e dei tratta-
menti non farmacologici di cui all’articolo
4. La sezione ¢ aggiornata dall’Agenzia
italiana del farmaco, con la medesima
procedura, con cadenza annuale. I medi-
cinali inseriti dall’ATFA nella sezione de-
dicata alle malattie rare di cui al presente
comma sono resi disponibili dalle regioni
indipendentemente dal loro inserimento
nei prontuari terapeutici ospedalieri o in
altri analoghi elenchi predisposti dalle
competenti autorita regionali o locali.

4. Restano ferme le disposizioni in
materia di classificazione dei farmaci pre-
viste dall’articolo 12, comma 5-bis, del
decreto-legge 13 settembre 2012, n. 158,
convertito, con modificazioni, dalla legge 8
novembre 2012, n. 189.

5. Al fine di garantire il rispetto dei
livelli essenziali di assistenza in tutto il
territorio nazionale, le regioni sono tenute
ad assicurare 'immediata disponibilita dei
medicinali erogati a carico del Servizio
sanitario nazionale che possono essere
qualificati come medicinali orfani ai sensi
dell’articolo 3 del regolamento (CE)
n. 141/2000, anche se approvati prima
della data di entrata in vigore del citato
regolamento.

6. Le disposizioni del presente articolo
sono applicabili nelle regioni a statuto
speciale e nelle province autonome di
Trento e di Bolzano compatibilmente con
i rispettivi statuti e le relative norme di
attuazione.

7. Per l'attuazione degli articoli 4 e 5,
il Fondo sanitario nazionale & incremen-
tato di 5 milioni di euro annui a decorrere
dal 2021. Ai relativi oneri si provvede ai

sensi dell’articolo 21.

Art. 6.

(Istituzione del Fondo di solidarieta per le
persone dffette da malattie rare)

1. Nello stato di previsione del Mini-
stero della salute é istituito il Fondo di
solidarieta per le persone affette da ma-
lattie rare, destinato al finanziamento
delle misure per il sostegno del lavoro di
cura e assistenza delle persone affette da
malattie rare, con una percentuale di
invalidita pari al 100 per cento, con con-
notazione di gravita ai sensi dell’articolo 3,
comma 3, della legge 5 febbraio 1992,
n. 104, e per la quale necessita di assi-
stenza continua ai sensi di quanto previsto
dalla tabella di cui al decreto del Ministro
della sanita 5 febbraio 1992, pubblicato
nel supplemento ordinario alla Gazzetta
Ufficiale n. 47 del 26 febbraio 1992.

2. A decorrere dal 2021, il Fondo di
solidarieta di cui al comma 1 é finanziato
da una quota fissa di un milione di euro
derivante dalle scelte non espresse relati-
vamente alla destinazione della quota del
5 per mille dell'imposta sul reddito delle
persone fisiche, nonché da donazioni e da
lasciti da chiunque effettuati, deducibili ai
sensi del testo unico delle imposte sui
redditi, di cui al decreto del Presidente
della Repubblica 22 dicembre 1986,
n. 917.

3. Con decreto del Ministro del lavoro
e delle politiche sociali, di concerto con il
Ministro della salute e con il Ministro
dell’economia e delle finanze, sentito l'I-
stituto nazionale della previdenza sociale,
entro tre mesi dalla data di entrata in
vigore della presente legge, ai sensi del-
I'articolo 17, comma 3, della legge 23
agosto 1988, n. 400, ¢ adottato il regola-
mento di attuazione del presente articolo.

4. Con il regolamento di attuazione di
cui al comma 3, al fine di assicurare
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interventi per favorire l'inserimento e la
permanenza delle persone affette da ma-
lattie rare nei diversi ambienti di vita e di
lavoro, sono disciplinate nei limiti delle
risorse del Fondo le misure finalizzate a:

a) riconoscere alle famiglie e ai ca-
regiver delle persone affette da malattie
rare benefici e contributi per il sostegno e
la cura delle persone affette da malattie
rare;

b) garantire il diritto all’educazione e
alla formazione delle persone affette da
malattie rare, nelle scuole di ogni ordine e
grado, assicurando che il piano terapeu-
tico sia effettuato anche in ambiente sco-
lastico, con il supporto del personale della
scuola appositamente formato, degli ope-
ratori delle reti territoriali di assistenza ed
eventualmente dei familiari o del caregiver
della persona affetta da una malattia rara;

¢) assicurare l'inserimento lavorativo
della persona affetta da una malattia rara,
garantendo la possibilita di mantenere una
condizione lavorativa autonoma il piu a
lungo possibile nel corso della malattia.

Caro III

CENTRO NAZIONALE, COMITATO NA-
ZIONALE E RETE DI ASSISTENZA PER
LE MALATTIE RARE

Art. 7.

(Centro nazionale per le malattie rare)

1. II Centro nazionale per le malattie
rare, con sede presso I'ISS, di seguito
denominato « Centro nazionale », svolge le
seguenti funzioni:

a) svolge attivita di ricerca sulle ma-
lattie rare, sia direttamente sia coordi-
nando le attivita di altri enti, e promuove
I'aggiornamento dei dati presso i medici e
gli operatori sanitari e la pubblicazione in
via telematica dei medesimi dati;

b) provvede all’aggiornamento seme-
strale del Registro nazionale delle malattie

rare, istituito dall’articolo 3 del regola-
mento di cui al decreto del Ministro della
sanita 18 maggio 2001, n. 279, sulla base
del flusso dei dati epidemiologici inviati
dalle regioni secondo le medesime moda-
lita di cui alla legge 22 marzo 2019, n. 29
e, in base a tali dati, aggiorna I’elenco delle
malattie rare riconosciute;

¢) provvede all’istituzione di un Cen-
tro di documentazione sulle malattie rare
e sui farmaci orfani;

d) predispone listruttoria tecnica di
supporto al Comitato di cui all’articolo 8
per la redazione della relazione annuale
sulla situazione epidemiologica delle ma-
lattie rare in Italia;

e) partecipa con un proprio rappre-
sentante ai lavori del Comitato;

f) predispone e partecipa a ricerche
nazionali e internazionali in materia di
malattie rare;

g) predispone e partecipa alle azioni
di formazione e di informazione sulle
malattie rare.

2. Il Centro nazionale, mediante il col-
legamento con la rete dei centri di coor-
dinamento, dei presidi specialistici a essi
afferenti e con i coordinatori dei centri
che fanno parte delle ERN, svolge altresi
le seguenti funzioni:

a) verifica l'applicazione, all'interno
dei centri di coordinamento, di strumenti
di diagnosi, sia di laboratorio che stru-
mentali, e di cura, compresi i farmaci
orfani, relativi a terapie sia intensive che
subintensive, per le malattie rare ad esor-
dio o ad andamento acuto;

b) promuove la presenza di strutture
qualificate di assistenza e di settori dedi-
cati specificatamente all’attivita neuro-ri-
abilitativa per le patologie ad andamento
lentamente progressivo o cronico;

¢) raccoglie e fornisce informazioni
aggiornate sulle strutture e sui servizi
diagnostici e assistenziali, a livello nazio-
nale e internazionale, avvalendosi anche
della collaborazione delle associazioni na-
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zionali e internazionali di pazienti affetti
da malattie rare, con le quali intrattiene
rapporti periodici;

d) promuove attivita di formazione
per medici e per operatori sanitari per la
prevenzione, la diagnosi, il trattamento e
I'assistenza socio-sanitaria, anche di tipo
domiciliare, delle malattie rare e organizza
annualmente corsi specifici finalizzati alla
preparazione e all’aggiornamento degli
operatori della rete di assistenza per le
malattie rare;

e) promuove attivita di comunica-
zione e di informazione sulle malattie rare
e sui farmaci orfani rivolte ai cittadini;

f) definisce i parametri e i criteri per
I'elaborazione di linee guida e di protocolli
diagnostici e terapeutici, promuovendone
la diffusione e assicurandone I’elabora-
zione per singole malattie rare o per
gruppi di malattie rare, nonché i parame-
tri e i criteri per garantire e per verificare
la qualita delle attivita diagnostiche sulle
malattie rare;

g) definisce, d’intesa con i coordina-
tori dei centri che fanno parte delle ERN,
i modelli per lintegrazione delle attivita
dei medesimi centri ERN nell’ambito del
Servizio sanitario nazionale.

3. Il Centro nazionale & composto:

a) dal presidente, nella figura del
presidente dell’ISS;

b) dal direttore generale, scelto dal
presidente tra il personale di ruolo del-
I'ISS;

¢) dal dirigente amministrativo, scelto
dal presidente tra il personale di ruolo
dell’ISS;

d) dal comitato d’indirizzo, composto
da venti membri e dura in carica 5 anni.

4. Con decreto del Ministro della salute,
di concerto con il Ministro dell’'universita
e della ricerca, d’intesa con la Conferenza
permanente per i rapporti tra lo Stato, le
regioni e le province autonome di Trento
e di Bolzano, sono designati i componenti

del comitato d’indirizzo di cui al comma 3,
lettera d), individuati tra esperti della
materia, rappresentati delle associazioni
dei pazienti affetti da una malattia rara e
tra i coordinatori dei centri che fanno
parte delle ERN. II numero dei rappre-
sentati delle associazioni dei pazienti non
pud essere inferiore a tre. Sono compo-
nenti di diritto del comitato il presidente
dell'ISS e il direttore generale del Centro
nazionale. Ai componenti del Comitato
d’indirizzo non spettano gettoni di pre-
senza, compensi, indennita ed emolumenti
comunque denominati, ad eccezione del
rimborso delle spese effettivamente soste-
nute previste dalla normativa vigente.

5. Per lo svolgimento delle sue funzioni
il Centro nazionale si avvale del personale
dell'ISS e della collaborazione dell’Agenzia
sanitaria per i servizi regionali (Agenas) e
dell’AIFA.

6. Per le finalita dei commi 3 e 4 ¢
autorizzata la spesa di 400.000 euro annui
a decorrere dal 2021.

Art. 8.

(Istituzione del Comitato nazionale
per le malattie rare)

1. Entro sessanta giorni dalla data di
entrata in vigore della presente legge, con
decreto del Presidente del Consiglio dei
ministri, € istituito presso il Ministero
della salute il Comitato nazionale per le
malattie rare, di seguito denominato « Co-
mitato ».

2. La composizione del Comitato assi-
cura la rappresentanza di tutti i soggetti
portatori di interesse del settore e, in
particolare, del Ministero della salute, del
Ministero dell’istruzione, dell’'universita e
della ricerca, del Ministero dello sviluppo
economico, di ciascuna regione e provincia
autonoma, dell’AIFA, dell'ISS, dell’Agenas,
delle societa scientifiche e delle associa-
zioni dei pazienti affetti da una malattia
rara.

3. Il Comitato ¢ l'organo di vertice della
Rete nazionale e svolge funzioni di indi-
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rizzo e di coordinamento, definendo le
linee strategiche delle politiche nazionali e
regionali in materia di malattie rare.

4. Ai componenti del Comitato non
spettano gettoni di presenza, compensi,
indennitd ed emolumenti comunque deno-
minati, ad eccezione del rimborso delle
spese effettivamente sostenute previste
dalla normativa vigente. Le attivita di
supporto al tavolo tecnico sono svolte dalle
strutture ministeriali competenti nell’am-
bito delle risorse umane, finanziarie e
strumentali disponibili a legislazione vi-
gente senza nuovi O maggiori oneri a
carico della finanza pubblica.

Art. 9.

(Compiti del Comitato)

1. II Comitato ha il compito di:

a) adottare linee guida, predisposte
dal Centro nazionale delle malattie rare e
redatte. in conformita con quelle europee,
per la predisposizione di percorsi diagno-
stici, terapeutici e assistenziali per interi
gruppi di malattie rare o singole malattie
rare, al fine di favorire una progressiva
omogeneizzazione basata sulle evidenze
scientifiche, anche per quanto riguarda
I'accesso ai benefici e alle prestazioni;

b) selezionare, con procedure ad evi-
denza pubblica, sentito il Centro nazionale
per le malattie rare, i progetti di ricerca da
finanziare attraverso gli stanziamenti del
Fondo di cui all’articolo 17;

¢) redigere la relazione annuale sulla
condizione delle persone affette da malat-
tie rare in Italia e sul funzionamento della
Rete nazionale;

d) adottare linee guida per le cam-
pagne di informazione e per i progetti di
formazione e di aggiornamento del perso-
nale sanitario in materia di malattie rare;

e) formulare pareri sui bisogni for-
mativi in materia di malattie rare per gli
ordinamenti dei corsi universitari delle
facolta di riferimento.

2. Per lo svolgimento dei propri com-
piti, il Comitato si avvale della collabora-
zione del personale dell’'ISS, puo organiz-
zarsi in gruppi di lavoro e puo ricorrere,
per i relativi processi di istruttoria tecnica,
all’apporto di esperti esterni.

Art. 10.

(Piano nazionale per le malattie rare)

1. Con accordo in sede di Conferenza
permanente per i rapporti tra lo Stato, le
regioni e le province autonome di Trento
e di Bolzano, sentiti il Comitato e il Centro
nazionale per le malattie rare, & approvato
ogni tre anni il Piano nazionale per le
malattie rare, con il quale sono definiti gli
obiettivi e gli interventi pertinenti nel
settore delle malattie rare.

2. In sede di prima attuazione della
presente legge, il Piano nazionale per le
malattie rare é adottato entro tre mesi
dalla data di entrata in vigore della legge
medesima, con la procedura di cui al
comma 1, mediante aggiornamento del
Piano nazionale per le malattie rare 2013-
2016 di cui all’accordo sancito dalla Con-
ferenza permanente per i rapporti tra lo
Stato, le regioni e le province autonome di
Trento e di Bolzano n. 140/CSR del 16
ottobre 2014.

3. La calendarizzazione degli interventi,
l'organizzazione delle attivita e la pianifi-
cazione delle strutture e delle risorse ne-
cessarie per lattivazione della presente
legge sono definite dal Piano nazionale per
le malattie rare.

Art. 11.

(Reti di assistenza per le malattie rare)

1. Le regioni, in conformita al Piano
nazionale di cui all’articolo 10, definiscono
nei propri piani sanitari o socio-sanitari o
in altri atti di programmazione l'organiz-
zazione della rete di assistenza per le
malattie rare. La Rete nazionale di assi-
stenza per le malattie rare & articolata
nelle varie reti regionali e interregionali,
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integrate dai centri che fanno parte delle
ERN.

2. Sono consentiti e incentivati accordi,
convenzioni o protocolli di collaborazione
tra pitl regioni, al fine di istituire comuni
reti di assistenza, che definiscano bacini di
utenza sufficientemente ampi, per garan-
tire l'alta qualita della prestazione erogata
e positive economie di scala allo scopo di
ammortizzare gli investimenti tecnologici e
infrastrutturali richiesti.

3. Gli accordi, convenzioni o protocolli
di cui al comma 2 possono essere estesi
anche ad aree transfrontaliere e ad altri
Stati europei.

Art. 12.

(Elementi componenti le reti di assistenza
per le malattie rare)

1. Le reti di assistenza per le malattie
rare comprendono:

a) la rete verticale composta dai cen-
tri di riferimento, individuati e accreditati
dalle regioni in base a criteri di esperienza
e di competenza oggettivamente compro-
vate e dai centri ERN afferenti alle reti
ERN;

b) le reti orizzontali attive vicino al
luogo di vita della persona affetta da una
malattia rara, composte dagli ospedali lo-
cali e dalle reti territoriali di cure prima-
rie dei distretti sanitari, comprendenti me-
dici di medicina generale, pediatri di li-
bera scelta, specialisti, professionisti sani-
tari e sociali nonché educatori.

2. Ciascuna regione o gruppo di esse
individua un centro di coordinamento re-
gionale o interregionale della rete di as-
sistenza.

Art. 13.

(Compiti delle reti verticali
per le malattie rare)

1. Nell’ambito delle reti verticali, i cen-
tri di riferimento hanno il compito di:

a) formulare la diagnosi di una spe-
cifica malattia rara per ciascun paziente,
compresa, ove necessaria, ’eventuale dia-
gnosi molecolare. Qualora quest’ultima
non sia disponibile nel presidio della rete
regionale o interregionale, essa puo essere
attuata da qualsiasi altro presidio compe-
tente che fa parte della Rete nazionale o,
eventualmente, seguendo le procedure pre-
viste dalla normativa vigente, anche da un
presidio competente straniero, senza alcun
onere per il paziente e per i suoi familiari;

b) redigere il certificato di diagnosi di
malattia rara e rilascia l'attestato di esen-
zione;

¢) definire il danno attuale ed evo-
lutivo, nonché i profili delle funzioni e
delle attivita indispensabili per formulare
il bisogno assistenziale del paziente;

d) predisporre il piano assistenziale
personalizzato, a partire dal profilo dei
bisogni assistenziali, e¢ il suo aggiorna-
mento nel tempo, che costituisce la base
per la presa in carico della persona affetta
da una malattia rara, garantendo anche
un percorso strutturato nella transizione
dall’eta pediatrica all’eta adulta;

e) attuare direttamente cure e inter-
venti di particolare complessita, qualora
essi si rendano necessari;

f) redigere relazioni cliniche, certifi-
cazioni e quanto altro sia utile per faci-
litare e per orientare azioni e interventi di
presa in carico delle persone affette da
una malattia rara, di ottenimento di diritti
e di benefici, nonché di inserimento nei
diversi luoghi di vita e di lavoro della
medesima persona;

g) supervisionare e offrire eventuale
consulenza sia a distanza che in loco ai
servizi e alle strutture attivi nella presa in
carico della persona affetta da una ma-
lattia rara;

h) collabora alla stesura di protocolli
e di linee guida sulle specifiche malattie
rare trattate, in collaborazione con gli altri
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centri di riferimento delle reti regionali o
interregionali e con i centri di coordina-
mento regionali o interregionali;

i) partecipare a progetti di ricerca di
base, molecolare e traslazionale nonché a
programmi di formazione e di aggiorna-
mento professionali e di informazione al-
l'utenza e all’opinione pubblica;

[) attivare e tenere un rapporto sta-
bile con le associazioni delle persone af-
fette da una malattia rara e dei loro
familiari.

2. La certificazione di malattia rara,
effettuata ai sensi del comma 1, assicura,
con durata illimitata e per tutto il terri-
torio nazionale, I'erogazione, a totale ca-
rico del Servizio sanitario nazionale, di
tutte le prestazioni incluse nei LEA di cui
al decreto del Presidente del Consiglio dei
ministri 12 gennaio 2017, pubblicato nel
supplemento ordinario alla Gazzetta Uffi-
ciale n. 65 del 18 marzo 2017.

Art. 14.

(Compiti delle reti orizzontali di assistenza
per le malattie rare)

1. Le reti orizzontali, attive nel luogo di
residenza o di domicilio dell’assistito e
costituite dalle strutture territoriali sani-
tarie, sociosanitarie e sociali, pubbliche o
convenzionate hanno il compito, ciascuna
per le proprie competenze, di:

a) prendere in carico la persona
affetta da una malattia rara, in base a
quanto predisposto dal centro di riferi-
mento nel piano assistenziale personaliz-
zato, realizzando gli interventi e i tratta-
menti previsti eventualmente anche a li-
vello domiciliare;

b) effettuare il monitoraggio clinico
secondo le indicazioni date dal centro di
riferimento e rispondere alle richieste ur-
genti ed emergenti;

¢) interagire con gli altri servizi e
istituzioni della comunita, facilitando e
favorendo l'inserimento e lintegrazione

della persona affetta da una malattia rara
nella scuola, nel lavoro, nelle attivita del
tempo libero, dello sport e dell’aggrega-
zione;

d) fornire assistenza legale alla per-
sona affetta da una malattia rara per
facilitare l'ottenimento di quanto previsto
dai diritti ad essa riconosciuti, orientando
la stessa persona e i suoi familiari tra i
servizi e le istituzioni preposti al ricono-
scimento di tali diritti;

e) garantire il supporto psicologico e
organizzativo alla persona affetta da una
malattia rara e ai suoi familiari, nonché
I'informazione e la comunicazione ade-
guate alle situazioni e alle evoluzioni cli-
niche ipotizzate e alle circostanze vissute
dal nucleo familiare, anche attraverso il
coinvolgimento delle associazioni delle
persone affette da una malattia rara e dei
loro familiari, nelle forme e nei limiti
previsti dalla legge.

Art. 15.

(Compiti dei centri regionali e interregionali
di coordinamento)

1. T centri regionali o interregionali di
coordinamento hanno il compito di:

a) coordinare la rete di assistenza per
malattie rare, anche attivando azioni di
facilitazione dei rapporti tra centri di
riferimento e reti orizzontali di presa in
carico, di supporto e di orientamento alle
attivita di valutazione diagnostica e di
realizzazione del percorso assistenziale di
ciascun paziente;

b) predisporre, in collaborazione con
i centri di riferimento, compresi i centri
ERN, i protocolli diagnostico e terapeutici
per le malattie rare;

c) gestire e coordinare il flusso in-
formativo per la parte di competenza
regionale o interregionale, anche attra-
verso l'attivazione del registro regionale o
interregionale delle malattie rare, assicu-
rando il trasferimento dei dati nel Registro
nazionale;
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d) fornire supporto alla programma-
zione regionale o interregionale in tema di
malattie rare;

e) garantire l'informazione alle per-
sone affette da malattie rare, ai loro
familiari e all’opinione pubblica nonché
collaborare nei programmi di formazione
e di aggiornamento per i professionisti
sanitari, sociali e per gli educatori in
materia di malattie rare;

f) partecipare a eventuali attivita di
ricerca epidemiologica, clinica e traslazio-
nale, nonché ai processi di innovazione
tecnologica e organizzativa in materia di
malattie rare;

g) garantire rapporti costanti con le
persone affette da malattie rare e con le
associazioni delle persone affette da una
malattia rara e dei loro familiari al fine di
orientare, monitorare e valutare le strate-
gie predisposte in materia di malattie rare;

h) monitorare le attivita svolte dalla
rete, con una valutazione biennale circa il
mantenimento dei requisiti da parte delle
strutture presenti nella rete.

Art. 16.

(Flussi informativi delle reti di assistenza
per le malattie rare)

1. Al fine di produrre nuove cono-
scenze sulle storie naturali delle malattie
rare, monitorare lattivita e l'uso delle
risorse nonché per valutare la qualita
complessiva delle prese in carico dei pa-
zienti e attuare un monitoraggio epide-
miologico anche al fine di orientare e
supportare la programmazione nazionale
in tema di malattie rare e le azioni di
controllo e di verifica del Comitato nazio-
nale per le malattie rare, le regioni assi-
curano, attraverso i Centri regionali e
interregionali di coordinamento, il flusso
informativo delle reti di assistenza per le
malattie rare al Centro nazionale delle
malattie rare di cui all’articolo 7.

2. Puo essere incentivata, con i fondi
per l'innovazione tecnologica e per l'infor-

matizzazione della pubblica amministra-
zione e della sanitd, la realizzazione di
infrastrutture informatiche che facilitino
la connessione tra centri di riferimento e
reti orizzontali di cure primarie attraverso
I'uso di cartelle cliniche condivise, attivita
di consulenza a distanza e supervisione
degli interventi attivati anche in sede do-
miciliare. Tali supporti permettono la
messa in comune dell'informazione tra
tutti gli attori coinvolti nella presa in
carico della persona affetta da malattia
rara e consentono alla stessa di avere a
disposizione la propria informazione cli-
nica essenziale al momento dell’accesso a
nuove strutture, anche in condizioni di
urgenza ed emergenza.

3. Puo essere incentivato 'utilizzo della
piattaforma Clinical Patient Management
System (CPMS) per la condivisione di dati
sensibili predisposta dalla Commissione
Europea ad uso dei centri ERN.

Caro IV

RICERCA, FORMAZIONE E INFORMA-
ZIONE IN MATERIA DI MALATTIE
RARE

Art. 17.

(Istituzione del Fondo mnazionale per la
ricerca sulle malattie rare e sullo sviluppo
dei farmaci orfani)

1. Ai sensi dell’articolo 9 del regola-
mento (CE) n. 141/2000 del Parlamento
europeo e del Consiglio, del 16 dicembre
1999, nello stato di previsione del Mini-
stero della salute ¢ istituito il Fondo
nazionale per la ricerca sulle malattie rare
e sullo sviluppo dei farmaci orfani, di
seguito denominato « Fondo ».

2. Su parere del Comitato nazionale di
cui all’articolo 8, sentito il Centro nazio-
nale per le malattie rare, il Fondo, nel
limite delle risorse disponibili, ¢ destinato
alle seguenti attivita:

a) studi preclinici e clinici promossi
nel settore delle malattie rare;
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b) studi osservazionali e registri di
uso compassionevole di farmaci non an-
cora commercializzati in Italia;

¢) programmi di sorveglianza su far-
maci orfani e su altri trattamenti innova-
tivi immessi in commercio sulla base di
ipotesi biologiche e di evidenze iniziali di
efficacia, ma privi di conoscenze certe
sulla efficacia e sulla sicurezza del loro
uso a medio e a lungo termine.

3. 1l Fondo ¢ finanziato con un incre-
mento pari al 2 per cento delle quote
versate dalle industrie farmaceutiche per
le procedure di registrazione e di varia-
zione dei prodotti medicinali e con even-
tuali contributi di soggetti, singoli o col-
lettivi, pubblici o privati. Nel Fondo con-
fluiscono altresi le risorse di cui all’arti-
colo 48, comma 19, lettera a), del decreto-
legge 30 settembre 2003, n. 269, convertito
con modificazioni dalla legge 24 novembre
2003, n. 326. Con decreto del Ministro
della salute, di concerto con il Ministro
dell’economia e delle finanze, da adottare
entro quattro mesi dalla data di entrata in
vigore della presente legge, sono stabiliti le
modalita e i criteri di accesso e finanzia-
mento del Fondo nonché le modalita di
valutazione e verifica dei risultati delle
ricerche, fatto salvo quanto disposto al-
l'articolo 9, comma 1, lettera b).

Art. 18.

(Incentivi fiscali)

1. Al fine di favorire la ricerca finaliz-
zata allo sviluppo di protocolli terapeutici
o alla produzione dei farmaci orfani ai
soggetti pubblici o privati che svolgono tali
attivita di ricerca o che finanziano progetti
di ricerca sulle malattie rare o sui farmaci
orfani svolti da enti di ricerca pubblici o
privati si applica un sistema di incentivi
fiscali sotto forma di credito d’imposta
pari al 65 per cento delle spese sostenute
per l'avvio e per la realizzazione di tali
progetti. Il credito d’imposta & ricono-
sciuto fino ad un importo massimo an-
nuale di euro 200.000 per ciascun bene-

ficiario, nel limite massimo complessivo di
10 milioni di euro annui a decorrere dal
2021.

2. 1 soggetti di cui al comma 1, al fine
di usufruire degli incentivi fiscali di cui al
medesimo comma, inviano, entro il 31
marzo di ogni anno, al Ministero dell’e-
conomia e delle finanze il protocollo re-
lativo alla ricerca sulle malattie rare.

3. Il Ministro dell’economia e delle
finanze, di concerto con il Ministro della
salute e con il Ministro dell’istruzione,
dell’universita e della ricerca, entro sei
mesi dalla data di entrata in vigore della
presente legge, con regolamento adottato
ai sensi dell’articolo 17, comma 3, della
legge 23 agosto 1988, n. 400, stabilisce i
criteri e le modalita di attuazione del
presente articolo, anche al fine di assicu-
rare l'osservanza dei limiti di spesa annui.

4. 1l credito d’imposta ¢ indicato nella
dichiarazione dei redditi relativa al pe-
riodo d'imposta di riconoscimento del cre-
dito. Esso non concorre alla formazione
del reddito né della base imponibile del-
I'imposta regionale sulle attivita produttive
e non rileva ai fini del rapporto di cui agli
articoli 61 e 109, comma 5, del testo unico
delle imposte sui redditi, di cui al decreto
del Presidente della Repubblica 22 dicem-
bre 1986, n. 917. 1l credito d’imposta ¢
utilizzabile esclusivamente in compensa-
zione ai sensi dell’articolo 17 del decreto
legislativo 9 luglio 1997, n. 241, ¢ non ¢&
soggetto al limite di cui al comma 53
dell’articolo 1 della legge 24 dicembre
2007, n. 244. 1l credito ¢é utilizzabile a
decorrere dal 1° gennaio del periodo d’'im-
posta successivo a quello in cui sono state
effettuate le spese. Ai fini della fruizione
del credito d’imposta, il modello F24 ¢
presentato esclusivamente attraverso i ser-
vizi telematici messi a disposizione dall’A-
genzia delle entrate, pena il rifiuto dell’o-
perazione di versamento. I fondi occor-
renti per la regolazione contabile delle
compensazioni esercitate ai sensi del pre-
sente comma sono stanziati su apposito
capitolo di spesa dello stato di previsione
del Ministero dell’economia e delle fi-
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nanze, per il successivo trasferimento alla
contabilita speciale « Agenzia delle entrate
— Fondi di bilancio ».

5. Le imprese farmaceutiche e biotec-
nologiche che intendono svolgere studi
finalizzati alla scoperta o alla registrazione
e alla produzione di farmaci orfani o di
altri trattamenti altamente innovativi pos-
sono accedere agli incentivi stabiliti dal
decreto del Ministro dell’'universita e della
ricerca scientifica e tecnologica 8 agosto
2000, pubblicato nel supplemento ordina-
rio alla Gazzetta Ufficiale n. 14 del 18
gennaio 2001. Le richieste sono approvate
dal Ministro dell’istruzione, dell’universita
e della ricerca entro sei mesi dalla data
della loro presentazione. L’ammissione
agli incentivi previsti o l'eventuale esclu-
sione sono comunicati ai soggetti richie-
denti, entro sei mesi dalla data di presen-
tazione della relativa richiesta, in forma
scritta. In caso di esclusione, la comuni-
cazione contiene in dettaglio le motiva-
zioni. Lo stesso progetto di ricerca, op-
portunamente modificato, pud comunque
essere ripresentato.

6. Entro sei mesi dalla data di entrata
in vigore della presente legge, il Ministro
dell'istruzione, dell’'universita e della ri-
cerca stabilisce, con proprio decreto, che
per ciascuna delle tipologie delle attivita di
cui al comma 21 dell’articolo 5 del decreto
del Ministro dell'universita e della ricerca
scientifica e tecnologica 8 agosto 2000,
pubblicato nel supplemento ordinario alla
Gazzetta Ufficiale n. 14 del 18 gennaio
2001, siano concesse eventuali ulteriori
agevolazioni, nell’ambito delle risorse di-
sponibili a legislazione vigente.

Art. 19.

(Accesso ai finanziamenti pubblici
per la ricerca)

1. II Ministero della salute, il Ministero
dell’istruzione, dell’'universita e della ri-
cerca e le regioni provvedono a introdurre
la materia delle malattie rare nei rispettivi
bandi di concorso per la ricerca.

2. In ciascun bando di concorso per la
ricerca di cui al comma 1, alla materia
delle malattie rare & riservato un finan-
ziamento non inferiore al 15 per cento
della somma totale.

3. Le ricerche finanziate ai sensi del
presente articolo sono equamente distri-
buite tra ricerca di base e molecolare,
ricerca clinica e ricerca traslazionale.

Art. 20.

(Formazione e informazione
sulle malattie rare)

1. II Ministero della salute, nell’ambito
delle attivitd informative e comunicative
previste a legislazione vigente, promuove
azioni utili per:

a) assicurare un’adeguata formazione
dei professionisti sanitari, dei pazienti
coinvolti e delle loro famiglie;

b) dare un’informazione tempestiva e
corretta ai pazienti e ai loro familiari;

¢) sensibilizzare l’opinione pubblica
sulle malattie rare.

2. I centri di coordinamento regionali e
interregionali, entro sei mesi dalla data di
entrata in vigore della presente legge, si
dotano di strumenti adeguati, preferibil-
mente linee telefoniche dedicate, siti web e
sistemi di dialogo via e-mail, al fine di
fornire le informazioni necessarie per ac-
cedere e per utilizzare in modo ottimale le
reti regionali e interregionali di assistenza
per le malattie rare da loro coordinate e
per orientare le persone affette da tali
malattie anche rispetto alle offerte assi-
stenziali organizzate da regioni diverse da
quella di rispettiva residenza.

3. II Ministero della salute, sentito il
Comitato nazionale per le malattie rare di
cui all’articolo 8, attua periodiche campa-
gne nazionali di informazione e di sensi-
bilizzazione dell’opinione pubblica sulle
malattie rare nell’ambito delle attivita in-
formative e comunicative previste a legi-
slazione vigente.
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4. Tl Ministero della salute presenta,
entro il 31 dicembre di ciascun anno, alle
competenti commissioni parlamentari, una
relazione sullo stato di attuazione della
presente legge.

Caro V

DISPOSIZIONI FINANZIARIE

Art. 21.

(Disposizioni finanziarie)

1. Per Jlattuazione degli articoli 7,
commi 1, 2 e 5, 9, 11, 12, 13, 14 e 15,
& autorizzata la spesa di 10 milioni di
euro annui a decorrere dal 2021. Con
decreto del Ministro della salute, di con-
certo con il Ministro dell’economia, ac-
quisito il parere delle commissioni par-
lamentari competenti per materia e per i
profili finanziari, le risorse di cui al
primo periodo sono ripartite annual-
mente, sulla base del piano nazionale

delle malattie rare, ove adottato, fra gli
interventi da attuare.

2. Agli oneri derivanti dall’attuazione
degli articoli 4, 5, 6, commi 2 ¢ 7, comma
6, e del comma 1 del presente articolo,
pari a 16,4 milioni di euro annui a de-
correre dal 2021, si provvede mediante
corrispondente riduzione del fondo per le
esigenze indifferibili di cui all’articolo 1,
comma 200, della legge n. 190 del 2014.

3. Agli oneri derivanti dall’attuazione
dell’articolo 18, pari a 10 milioni di euro
annui a decorrere dal 2021, si provvede
mediante corrispondente riduzione dello
stanziamento del fondo speciale di conto
capitale iscritto, ai fini del bilancio trien-
nale 2020-2022, nell’ambito del pro-
gramma « Fondi di riserva speciali » della
missione « Fondi da ripartire » dello stato
di previsione del Ministero dell’economia e
delle finanze per I'anno 2020, allo scopo
parzialmente  utilizzando l’accantona-
mento relativo al medesimo Ministero.

4. T Ministro dell’economia e delle
finanze €& autorizzato ad apportare, con
propri decreti, le occorrenti variazioni di
bilancio.



