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Restano le difficoltà per i pazienti di ricevere diagnosi corrette o in tempi rapidi, di raggiungere i centri
competenti e di accedere alle terapie. Risultati positivi, invece, dagli sviluppi recenti di test di Next-
Generation Sequencing

 

Roma, 28 gennaio 2022 - È trascorso più di un anno dalla presentazione del Quaderno “Tumori Rari:
quale futuro per la Rete”, frutto del lavoro congiunto di clinici, società scientifiche, associazioni di
pazienti e principali stakeholder del settore, coordinato dall’Osservatorio Malattie Rare, ma ad oggi,
nonostante l’impegno assunto dal Ministero della Salute, con l’approvazione di ordini del giorno e
mozioni, la Rete Nazionale Tumori Rari (RNTR) non è ancora stata istituzionalizzata.

“Ad oggi, l’esperienza di rete sul territorio nazionale è unicamente quella tecnico-professionale costituita
da esperti sanitari operanti nel settore dei tumori rari, che condividono casi clinici di pazienti con tumore
raro”, ha affermato Paolo G. Casali, Fondazione I.R.C.C.S. Istituto Nazionale dei Tumori di Milano, in
apertura dell’evento istituzionale online organizzato da OMaR per fare il punto sul tema della Rete
Nazionale Tumori Rari e discutere dei passi fino ad ora compiuti e delle azioni necessarie per il settore.

Con l’articolo 2 della Intesa Stato-Regioni del 21 settembre 2017 e con il successivo decreto del Ministro
della Salute del 1° febbraio 2018, è stato istituito presso l’Agenzia Nazionale per i Servizi Sanitari
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Regionali (appunto, AGENAS) il “Coordinamento funzionale della Rete Nazionale di Tumori Rari” con
l’obiettivo di garantire il funzionamento della Rete e di favorirne lo sviluppo, anche attraverso la
partecipazione delle associazioni di pazienti e delle società scientifiche di riferimento.

Il Coordinamento ha condotto, nel corso del 2019, una rilevazione nazionale volta ad acquisire elementi
descrittivi sull’assetto organizzativo di ciascuna rete regionale per tumori rari, definire i PDTA e
identificare i Centri User e Provider delle diverse Regioni e Province autonome, per tre famiglie di tumori
rari (tumori rari solidi dell’adulto, tumori ematologici e tumori pediatrici). Successivamente a ciò, però,
non sono stati raggiunti gli ulteriori obiettivi prefissati e di fatto l’avvio veloce della Rete Nazionale
Tumori Rari e il relativo finanziamento non sono avvenuti.

“Proprio come sottolineato già nel 2020, noi pensiamo che si potrebbe partire rapidamente con la nuova
Rete ‘istituzionale’, facendo inizialmente affidamento sui Centri che sono già stati formalmente
riconosciuti come membri delle 3 European Reference Network (ERN) oncologiche, che, per l'Intesa
Stato-Regioni del 2017, sono di diritto membri anche della stessa Rete Nazionale Tumori Rari”, ha
aggiunto Casali.

In Europa si definiscono “rari” i tumori con una incidenza pari o inferiore a 6 casi su 100.000 all’anno
nella popolazione: sono 198 le patologie oncologiche che hanno avuto questa classificazione grazie al
progetto RARECAREnet, supportato dalla Commissione europea e coordinato dall'Istituto Nazionale dei
Tumori di Milano.

In Italia rappresentano il 24% di tutte le nuove diagnosi di tumore: questo significa 89.000 nuovi pazienti
ogni anno e circa 900.000 persone complessivamente. Un tumore raro non è necessariamente incurabile
anche se, secondo i dati AIRTUM, le neoplasie rare sono generalmente legate a peggiori tassi di
sopravvivenza rispetto ai tumori “frequenti”: la sopravvivenza dopo 5 anni dalla diagnosi è circa del 68%
per i tumori comuni e solo del 55% circa per quelli rari.

Ulteriore passo in avanti, e in particolare in tema di diagnosi, è stato fatto in Legge di Bilancio 2022 con
l’approvazione di un emendamento che istituisce, presso il Ministero della Salute, un fondo per i test di
Next-Generation Sequencing-NGS con una dotazione pari a 5 milioni di euro per ciascuno degli anni
2022 e 2023 destinato al potenziamento di test di profanazione genomica dei tumori dei quali è
riconosciuta evidenza e appropriatezza.
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“La profilazione genica rappresenta una delle più importanti innovazioni per la personalizzazione delle
terapie per i pazienti oncologici - ha dichiarato la sen. Maria Domenica Castellone, Commissione XII
‘Igiene e Sanità’, Senato della Repubblica - Oltre a una diagnosi più veloce e certa, infatti, consente di
offrire al paziente cure più mirate e appropriate. Con l’emendamento approvato in Legge di Bilancio si è
voluto sottolineare l’importanza di questi test attraverso l’istituzione di un fondo con risorse dedicate,
che dovrà essere costantemente incrementato per consentire un uso esteso e frequente di questo strumento
diagnostico”.  

“La conoscenza del profilo genomico dei pazienti con tumori offre la possibilità di un intervento
terapeutico con agenti target-based. Le tecnologie di sequenziamento di nuova generazione (NGS) si
stanno rivelando un potente strumento per valutare il profilo genomico del tumore dei pazienti,
permettendoci di studiare l'eterogeneità delle mutazioni e la loro frequenza in modo dinamico. Questa
tecnologia consente anche il monitoraggio della risposta alla terapia e l'identificazione precoce dei
meccanismi di resistenza. L’implementazione di questa tecnica nella pratica clinica migliorerà le
procedure diagnostiche mirate e le terapie personalizzate nei pazienti con tumori diversi”, ha concluso
Giuseppe Novelli, Professore Ordinario di Genetica Medica già Rettore dell’Università degli Studi di
Roma “Tor Vergata”.
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