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Registro è «un’attività continuativa e 
sistematica di rilevazione nel tempo…»

Un registro è, di solito, disegnato per 
supportare specifiche osservazioni alla base di 
uno studio ma, nel tempo, le sue finalità 
possono cambiare, ad esempio, per supportare 
nuove ipotesi.

!

!



REGISTRI STUDI OSSERVAZIONALI

Molteplici obiettivi Numero limitato di obiettivi di ricerca/valutazione 

Raccolta continuativa nel tempo (anni) Raccolta limitata nel tempo (durata di un progetto)

Raccolta di dati in base a specifici criteri di inclusione Raccolta di dati in base alla specificità dello studio (ad hoc)

Spesso molte informazioni collezionate non sono di immediato 
impiego/utilità 

Auspicabile che tutti i dati raccolti siano impiegati/utili allo 
studio

Alimentano o facilitano uno o più studi osservazionali Prevedono un protocollo di ricerca con un piano statistico

Costa G. Tassonomia e definizione dei registri clinici. Recent Prog Med 2015;

Registri vs Studi osservazionali



When registries collect accurate clinical data over time, they can act as fundamental 
support structures for patients and their families and powerful cost-effective 
instruments to support clinical trials and translational research to improve quality of 
care, quality of life and survival.

[…] call for action to the research and clinical community to prioritize RD data 
collection and develop an integrated RD Registry strategy […] 

[…] (i) bring together existing RD registries; (ii) establish National RD Registry 
Standards to support interoperability and cohesion across registries; (iii) develop 
strategies to attract sustainable funding from government and other sources to 
maximise the utility of existing RD registries and support the development of new 
RD registries. 

1. Supporto alle persone con MR 
2. Strumenti di valutazione/previsione costi 
3. Supporto alla clinica e alla ricerca

1. Raccolta dati
2. Integrazione dati

Finalità (di un registro)

Strategia da adottare

Prospettiva finale
1. Interoperabilità dati
2. Standard qualità
3. Sostenibilità 

Internal Medicine Journal 47 (2017) 1075–1079

Contesto internazionale & nazionale 



Set of common data elements for RD 
registration:
European Platform on RD registration

! Pseudonimizzazione dati
! Informazioni demografiche
! Stato del paziente
! Data di diagnosi
! Storia della patologia
! Diagnosi (genetica)
! Consenso informato / accordi di 

collaborazione

https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements_en

It contains 16 data elements to be registered by each RD 
registry across Europe, which are considered to be essential for 
further research. 

https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements_en


Il Piano attuale affronta i medesimi ambiti di sanità pubblica e di ricerca del piano
precedente 2013-2016, attorno ai quali si svilupperà la pianificazione nazionale nei prossimi
anni. È strutturato in capitoli verticali che includono azioni specifiche e capitoli orizzontali
che includono azioni che contribuiscono trasversalmente a integrare tutti gli ambiti
principali:
- Capitoli verticali: Prevenzione Primaria; Diagnosi; Percorsi assistenziali; Trattamenti
farmacologici; Trattamenti non farmacologici, Ricerca;
- Capitoli orizzontali: Formazione; Informazione, Registri e monitoraggio della Rete
nazionale delle malattie rare.



Adeguare il sistema di monitoraggio per le malattie rare esistente in Italia in modo da realizzare un flusso
informativo delle reti regionali/interregionali per le malattie rare al fine di:

1. Produrre nuove conoscenze scientifiche sulle malattie rare;
2. Supportare la rete di assistenza per i malati rari e facilitare le attività cliniche e di presa in carico
realizzate e contemporaneamente permettere la valutazione di quanto realmente attivato dai servizi;
3. Promuovere l’integrazione a livello regionale e nazionale con i flussi informativi correnti, con il nucleo
minimo del Fascicolo Sanitario Elettronico e con il profilo Sanitario Sintetico (PSS) o carta d’identità
sanitaria dell’assistito;
4. Favorire l’accesso ai dati aggregati raccolti nel RNMR ai decisori (sia a livello nazione che regionale),
ai ricercatori ed alle associazioni di pazienti;
5. Garantire l’integrazione con altri flussi e basi di dati provenienti da realtà europee, quali ad esempio i
registri degli ERN e registri di patologia internazionali, attraverso l’impiego di linguaggi per
l’inserimento dati sempre più standardizzati ed univoci (es. Human Phenotype Ontology) seguendo
l’approccio FAIR.

Obiettivi PNMR (2023 – 26)



Aumento di qualità del dato nel 
registro passa attraverso 
l’impiego di regole nuove
e più stringenti

Riassumendo…

N=2.189N=1

Publications on «registry of pathology» (N) / year



! Il RIFC è uno dei primi registri nazionali per la FC: istituito nel 1988.
! Dal 2004 è gestito presso l’Istituto Superiore di Sanità (ISS, Centro Nazionale Malattie Rare)
! Si basa su collaborazione clinico-scientifica fra le principali parti coinvolte nella FC:

" Istituto Superiore di Sanità (ISS, Centro Nazionale Malattie Rare) (Coordinatore)

" Centri Regionali di Riferimento (CRR) per FC
" Centri Regionali di Supporto (SS) per FC
" Ospedale Pediatrico Bambin Gesù (OPBG)
" Lega Italiana Fibrosi Cistica (LIFC) Da sempre partner del RIFC
" Società Italiana Fibrosi Cistica (SIFC)

! 29 Centri di Riferimento e Supporto FC (legge 548/93) inviano i dati direttamente al RIFC
! Condivisione dei dati nazionali a livello europeo con il Registro Europeo Fibrosi Cistica
! Invio dati al Ministero della Salute per ripartizione fondi assegnati ai Centri FC

Registro Italiano Fibrosi Cistica (RIFC)





Volume 11 Numero 3 Settembre - Dicembre 2014

«Siamo fermamente convinti che il rilancio 
del RIFC non possa più prescindere dalla 
adozione di un nuovo software che
soddisfi in pieno le esigenze esclusive di un 
registro epidemiologico. Un software 
dedicato ed efficiente dovrebbe permettere
la raccolta di un numero ristretto di variabili 
utili agli scopi di un registro e non 
estrapolazioni, a volte confondenti, di dati
da una cartella clinica». 

[…] «Appare evidente l’entropia che si crea 
quando non esiste una standardizzazione e 
regole condivise chiare per l’inserimento». 

[…] «Molti dati mancanti e molti dati 
incoerenti hanno reso difficile il lavoro 
successivo, se non addirittura impossibile».







https://epiprev.it/pubblicazioni/registro-italiano-fibrosi-cistica-rifc-rapporto-2021-2022





2022 2010 2023

Pazienti con diagnosi di FC (n) 6077 4159 6127

Età mediana dei pazienti (anni) 23.7 17 24,1

Età alla diagnosi
Mediana, mesi

3.96 5 3.84 

Pazienti di età !18 anni, n (%) 3860 (63.5) 2034 (48,9) 3927 (64.1)

Pazienti con almeno una mutazione
[delta]F508 su un allele

4131 (67.9) 2799 4140 (67.6)

Nuove diagnosi, n (%) 121 (2.0) 169 103 (1.7)

Età mediana alla diagnosi, mesi 2.5 5 2.8

Pazienti deceduti, n (%) 19 (0.31) 34 19 (0.31)

Età mediana al decesso, anni 42.5 35 43.0

Età mediana al decesso esclusi i 
pazienti trapiantati, anni

46.0 - 48.3

News!



Pazienti FC per classi di età
- Classe maggiormente rappresentata è la 18-35
- Aumento popolazione adulta (>36 anni) dovuto a

maggior sopravvivenza dei pazienti,
miglioramento della sensibilità diagnostica da
parte dei medici dell’adulto e ai nuovi farmaci
modulatori

- Popolazione in sesta e settima decade vita

2022



Genetica 2022: frequenza allelica
(N = 6077)



Pazienti con FC in trattamento con farmaci modulatori
2021: 38,35% (2.292/5.977) 
2022: 52,29% (3.178/6.077)



«European CF patients registry: 
Pharmacovigilance (PMV) studies on CFTR modulator»

(study period 2018-2029)

- To confirm that the data entered is of the highest quality and that it accurately reflects the original
medical record.

- To better understand if there are limitations



Addendum Consenso informato



Nota Esplicativa da far firmare al paziente

Documenti scaricabili dal sito del RIFC:
https://www.registroitalianofibrosicistica.it/

https://www.registroitalianofibrosicistica.it/


Persone con FC
Comitato Scientifico

Comitato Tecnico 
Centri Riferimento e Supporto FC




