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IL CONSUMO E LA SPESA PER FARMACI ORFANI IN ITALIA
Il 2014 ha registrato il record di medicinali orfani a uso umano autorizzati a livello centralizzato (EMA): 82 in tutto, di cui almeno la metà a base di molecole di nuova entità chimica e ben 17 per il trattamento di malattie rare. E’ stata approvata la prima cura per la distrofia muscolare di Duchenne e la prima per la protoporfiria eritropoietica, una malattia genetica rara che comporta intolleranza alla luce.  In Italia, degli 81 farmaci orfani autorizzati da EMA, ne sono stati approvati e autorizzati da AIFA 63 (78%). Dei restanti 18 non ancora disponibili sul territorio nazionale, 7 non hanno concluso l’iter di approvazione, per 6 non sono state presentate le relative domande di negoziazione della rimborsabilità e del prezzo da parte delle rispettive aziende farmaceutiche, 5 sono comunque accessibili tramite ulteriori canali che l’Agenzia Italiana del Farmaco mette a disposizione dei pazienti.

In riferimento alla nuova classificazione approvata dal Consiglio di Ammnistrazione (CdA) dell’AIFA (delibera n. 10 del 27 febbraio 2014), i farmaci orfani commercializzati in Italia al 31 dicembre 2014 sono 70, per un totale di 127 confezioni – AIC.

Circa l’85% è registrato in classe di rimborsabilità a carico del Servizio Sanitario Nazionale (classe A e H), mentre il residuale 15%, seppur classificato in fascia C-Cnn, viene per la quasi totalità erogato ai pazienti attraverso il canale delle Strutture sanitarie pubbliche e pertanto sempre a carico del SSN. 

I dati di spesa e consumo dei farmaci orfani dell'anno 2014, come per il 2013, sono stati elaborati sulla base di una nuova classificazione approvata dal CdA dell’AIFA (delibera n. 10 del 27 febbraio 2014). Pertanto, dallo scorso anno, la spesa e i consumi sono comprensivi sia dell’acquisto da parte delle strutture sanitarie pubbliche, sia dell’erogazione convenzionale attraverso il canale delle farmacie territoriali. La spesa dei farmaci orfani è stata nell’anno 2014 oltre 1 miliardo di euro, corrispondente al 5,3% della spesa farmaceutica totale. 

Comparativamente il consumo di questi farmaci, misurati in dosi giornaliere (Daily Defined Dose), corrisponde a 8,5 milioni di DDD. Rispetto all’anno 2013, i farmaci orfani registrano una crescita sia in termini di spesa (+15,6%) sia in termini di consumi (+13,3%). 
Entrando nel merito delle categorie terapeutiche il 47% della spesa ha riguardato gli agenti antineoplastici e gli immuno-modulatori, seguito dai farmaci dell’apparato gastro-intestinale e metabolismo (21%) e del sistema cardiovascolare (10%). Il 42 % del consumo di questi farmaci è assorbito dagli agenti antineoplastici e gli immunomodulatori, seguito dai farmaci del sistema cardiovascolare (14%) e farmaci del sistema genito-urinario (10%).

Inoltre, i primi cinque principi attivi con maggiore impatto di spesa sono: la lenalidomide (14,0%) un immunosoppressore indicato per il mieloma multiplo, il bosentan (9%) un cardiovascolare indicato per l’ipertensione arteriosa polmonare, l’eculizumab (7%) un immunosoppressore per l'emoglobinuria parossistica notturna, il deferasirox (6%) un chelante del ferro utilizzato per la talassemia, e il nilotinib (6,0%) un antineoplastico adoperato contro la leucemia mieloide cronica, che complessivamente rappresentano il 41,2% della spesa totale dei farmaci orfani. Mentre per quanto riguarda i consumi, quasi la metà (48,6%) delle DDD erogate è rappresentato dell’insieme dei seguenti principi attivi: bosentan (13%), lenalidomide (11%), sildenafil (10%) indicato nell’ipertensione arteriosa polmonare, deferasirox (9%) e anagrelide (6%) un antineoplastico per la trombocitemia.

Italia e modalità di accesso ai farmaci orfani
L’Italia mostra, a differenza di altri Paesi Europei, una certa sensibilità istituzionale, consentendo l’accesso al trattamento farmacologico per un paziente affetto da malattia rara, non soltanto attraverso l’autorizzazione centralizzata, ma altresì con ulteriori strumenti legislativi. 

Nello specifico, la procedura di autorizzazione centralizzata, con modalità standard o condizionata, rappresenta la principale regola di accesso; in alternativa, per mancanza dell’autorizzazione all’immissione in commercio di un farmaco orfano indicato per una malattia rara, un paziente può accedere al farmaco attraverso una delle seguenti procedure: la Legge 648 del 1996, che consente l’utilizzo di un farmaco su base nazionale; la Legge 326 del 2003, art.48 (fondo AIFA), il D.M. 8 maggio 2003 (uso compassionevole) e la Legge 94 del 1998 (ex Legge Di Bella) che, differentemente dalla Legge 648, disciplinano la prescrizione del farmaco sul singolo paziente, ovverosia su base nominale.
Il problema dell’assistenza ai pazienti affetti da malattia rara è stato sempre considerato un argomento rilevante per l'AIFA, sia garantendo il pieno accesso alla terapia farmacologica con farmaci orfani ai malati rari, sia suggerendo nel mandato tecnico di consulenza al Governo la particolare attenzione alle aziende produttrici di questi farmaci. Infatti, nel corso del 2013 sono state emanate alcune norme volte a favorire l’accesso ai farmaci orfani.  In particolare, la Legge di Stabilità ha previsto dei meccanismi di tutela di tipo economico per i titolari di medicinali orfani; in caso di superamento del tetto della spesa farmaceutica ospedaliera a livello nazionale, l’AIFA nel procedere al ripiano a carico delle aziende farmaceutiche, esclude i titolari di medicinali orfani, attribuendo tale onere a tutte le altre aziende titolari di medicinali. In applicazione di questa disciplina, il CdA dell’AIFA ha deliberato l’elenco dei medicinali orfani al 31 dicembre 2013 e i criteri utilizzati in attuazione della Legge.

Inoltre, per accelerare la disponibilità dei farmaci orfani sul territorio, la Legge Balduzzi ha stabilito che l’azienda farmaceutica può presentare domanda di prezzo e rimborso all’AIFA non appena venga rilasciato il parere positivo del CHMP (Committe for Medicinal Products for Human use) dell'Agenzia Europea dei Medicinali (EMA) e quindi, prima ancora che la Commissione Europea abbia rilasciato l’autorizzazione comunitaria alla commercializzazione.

Infine, con il Decreto Del Fare, l’AIFA valuta in via prioritaria i farmaci orfani e di eccezionale rilevanza terapeutica ai fini del prezzo e della rimborsabilità, rispetto agli altri procedimenti pendenti, e il termine per la valutazione è ridotto da 180 giorni a 100.
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