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Malattie RareMalattie Rare
Complesso di Complesso di oltre 5000oltre 5000 patologie, spesso patologie, spesso 

fatali o croniche invalidanti, che fatali o croniche invalidanti, che 
rappresentano il 10% delle patologie che rappresentano il 10% delle patologie che 
affliggono laffliggono l’’umanitumanitàà. . 

La Commissione Europea ha definito rare La Commissione Europea ha definito rare 
quelle patologie la cui incidenza non quelle patologie la cui incidenza non èè
superiore a superiore a 5 su 10.000 abitanti5 su 10.000 abitanti..

In Italia: 1.500.000 di persone. In Europa: In Italia: 1.500.000 di persone. In Europa: 
oltre 25.000.000. oltre 25.000.000. 

LL’’80%80% delle malattie rare, delle malattie rare, circa 4000circa 4000, , èè di di 
origine geneticaorigine genetica, mentre il restante 20% , mentre il restante 20% 
sono acquisite. sono acquisite. 



“tutti gli uomini sono protesi per natura alla conoscenza, indipendentemente dall’utilita’” 
Aristotele





MALATTIE CROMOSOMICHEMALATTIE CROMOSOMICHE

Dallapiccola B Manuale di prevenzione delle malattie genetiche, 1993



MALATTIE GENETICHEMALATTIE GENETICHE



QUANDO E’ POSSIBILE LA DIAGNOSI IN QUANDO E’ POSSIBILE LA DIAGNOSI IN 

EPOCA NEONATALE?EPOCA NEONATALE?

Difetti congeniti maggiori isolati Difetti congeniti maggiori isolati 
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SOSPETTO DI MALATTIA GENETICA SOSPETTO DI MALATTIA GENETICA 
IN IN ETA’ETA’ PEDIATRICAPEDIATRICA

1.1.difetti congenitidifetti congeniti

2.2.problemi di accrescimentoproblemi di accrescimento

3.3.ritardo mentaleritardo mentale



DIAGNOSI DI SINDROME MCA/MRDIAGNOSI DI SINDROME MCA/MR

Dai dati della Letteratura emerge che Dai dati della Letteratura emerge che 
una diagnosi può essere stabilita nel una diagnosi può essere stabilita nel 
4040--50%50% di tutti i pazienti sottoposti di tutti i pazienti sottoposti 
a valutazione genetica. a valutazione genetica. 

Questi dati si riferiscono all’approccio Questi dati si riferiscono all’approccio 
diagnostico in età pediatrica.diagnostico in età pediatrica.



Transposons miRNAsSegmental duplications

Gene number Gene deserts
Alternative promoters

Non-coding RNAs

Overlapping transcriptional units
Conserved non-coding sequences

SNPsIndels

Haplotypes

Matrix attachment regions

Polycistronic clusters

RNA editing

Imprinting Repetitive sequencesAlternative splicing



COMPONENTI DELLA VALUTAZIONE COMPONENTI DELLA VALUTAZIONE 
DISMORFOLOGICADISMORFOLOGICA

SOSPETTO: difetti congeniti, problemi di accrescimento, ritardo SOSPETTO: difetti congeniti, problemi di accrescimento, ritardo 
mentalementale

ANAMNESI: albero genealogico, aborti, gravidanza, ANAMNESI: albero genealogico, aborti, gravidanza, 
movimenti fetali, parto, decorsomovimenti fetali, parto, decorso neonataleneonatale,   sviluppo ,   sviluppo 
psicomotorio, accrescimento, problemi di  salutepsicomotorio, accrescimento, problemi di  salute
PRECEDENTI ESAMI DI LABORATORIO E STUDI PRECEDENTI ESAMI DI LABORATORIO E STUDI 
RADIOLOGICIRADIOLOGICI
ESAME OBIETTIVO DISMORFOLOGICO: regioni ESAME OBIETTIVO DISMORFOLOGICO: regioni 
anatomiche, misure, fotografieanatomiche, misure, fotografie
ESAMI DI LABORATORIOESAMI DI LABORATORIO
STUDI RADIOLOGICISTUDI RADIOLOGICI
DISCUSSIONE DEL CASO CON GENETISTI ESPERTI DISCUSSIONE DEL CASO CON GENETISTI ESPERTI 
(anche via e(anche via e--mail)mail)
VIGILANTE ATTESAVIGILANTE ATTESA



COMPONENTI DELLA VALUTAZIONE COMPONENTI DELLA VALUTAZIONE 
DISMORFOLOGICA: ALBERO FAMILIAREDISMORFOLOGICA: ALBERO FAMILIARE



IMPORTANZA DEL FOLLOWIMPORTANZA DEL FOLLOW--UPUP

ANAMNESI      ANAMNESI                                                                                                         ESAME OBIETTIVO ESAME OBIETTIVO

                                      ASPETTI CARDINE                                          ASPETTI CARDINE                                                                           LETTERATURA LETTERATURA

                                                                                                                                                                                                                                             BANCHE DATI BANCHE DATI

RICONOSCIMENTORICONOSCIMENTO
  DI UN PATTERN                                                           DIAGNOSI  DI UN PATTERN                                                           DIAGNOSI

                         TEST                           DIFFERENZIALE                         TEST                           DIFFERENZIALE
                                            DIAGNOSTICI                                            DIAGNOSTICI
                                                                                                                                          TEMPO                                                                                                                                          TEMPO

                                        DIAGNOSI                        DIAGNOSI                                    ASSENZAASSENZA
                                                                                                                                                               DI UNA DIAGNOSI DI UNA DIAGNOSI



IMPORTANZA DI UNA DIAGNOSI PRECISA IMPORTANZA DI UNA DIAGNOSI PRECISA 

(per il bambino, per la famiglia, per il medico curante)(per il bambino, per la famiglia, per il medico curante)

Esami di laboratorio appropriati      Esami di laboratorio appropriati      
(risparmio di procedure diagnostiche (risparmio di procedure diagnostiche 
invasive, non necessarie e costose )invasive, non necessarie e costose )
Prognosi e storia naturale della malattiaPrognosi e storia naturale della malattia
FollowFollow--up e trattamento up e trattamento -- linee guida linee guida 
assistenzialiassistenziali
Lotta contro la malattiaLotta contro la malattia
Rischio di ricorrenza nella consulenza Rischio di ricorrenza nella consulenza 
geneticagenetica



IMPORTANZA DI UNA DIAGNOSI IMPORTANZA DI UNA DIAGNOSI 
PRECISAPRECISA

(per il bambino, per la famiglia, per il medico (per il bambino, per la famiglia, per il medico 

curante)curante)
•• La valutazione completa di una nuova famiglia presso La valutazione completa di una nuova famiglia presso 

un centro di diagnosi e consulenza genetica è stato un centro di diagnosi e consulenza genetica è stato 
calcolato richieda una media di calcolato richieda una media di 7 ore di tempo7 ore di tempo, se si , se si 
considera il tempo richiesto prima, durante e dopo considera il tempo richiesto prima, durante e dopo 
l’appuntamento l’appuntamento 

•• Il Il 5050--60%60% dei casi valutati da un dei casi valutati da un genetista espertogenetista esperto
rimangono non diagnosticatirimangono non diagnosticati

•• Negli Stati Uniti è stata riconosciuta l’importanza Negli Stati Uniti è stata riconosciuta l’importanza 
dei Servizi di Genetica, che vengono parzialmente dei Servizi di Genetica, che vengono parzialmente 
finanziati con fondi dello Statofinanziati con fondi dello Stato



“Sebbene non sia sempre facile “Sebbene non sia sempre facile 
predire una malattia genetica, predire una malattia genetica, 

non  predirla è pericoloso”non  predirla è pericoloso”

Le più importanti Società Scientifiche Le più importanti Società Scientifiche 
Internazionali negli ultimi anni hanno Internazionali negli ultimi anni hanno 
dedicato diversi simposi alla discussione dedicato diversi simposi alla discussione 
degli  aspetti di genetica clinica della degli  aspetti di genetica clinica della 
pratica pediatrica, riconoscendo come pratica pediatrica, riconoscendo come 
ideale un modelloideale un modello di approccio clinico di approccio clinico 
basato sulla basato sulla diagnosi e sul diagnosi e sul followfollow--up up 
secondo linee guida assistenziali orientate secondo linee guida assistenziali orientate 
anche a prevenire le complicanzeanche a prevenire le complicanze delle delle 
singole patologie.singole patologie.



OBIETTIVO PRIMARIOOBIETTIVO PRIMARIO
LA DIAGNOSILA DIAGNOSI

In molti casi esaminati in età pediatrica la In molti casi esaminati in età pediatrica la 
diagnosi può essere:diagnosi può essere:

PROBABILEPROBABILE
POSSIBILEPOSSIBILE

NON POSSIBILE ONON POSSIBILE O
SCONOSCIUTASCONOSCIUTA



DIAGNOSI NON POSSIBILE: DIAGNOSI NON POSSIBILE: 
QUALI MOTIVAZIONI?QUALI MOTIVAZIONI?

i i test di laboratoriotest di laboratorio necessari per la diagnostica necessari per la diagnostica 
differenziale differenziale spesso richiedono  tempospesso richiedono  tempo

alcuni esami molecolarialcuni esami molecolari possono essere proposti possono essere proposti 
soltanto quando, con il tempo, soltanto quando, con il tempo, il sospetto clinico è il sospetto clinico è 
fondatofondato

in terzo luogo il in terzo luogo il fenotipofenotipo in molte patologie in molte patologie 
sindromichesindromiche evolve con la crescitaevolve con la crescita del piccolo del piccolo 
paziente, rendendo necessaria la rivalutazione paziente, rendendo necessaria la rivalutazione 
periodica del bambino e allora una diagnosi che periodica del bambino e allora una diagnosi che 
poteva essere un’ipotesi possibile diventa con il poteva essere un’ipotesi possibile diventa con il 
tempo, e quindi con il tempo, e quindi con il followfollow--up, una diagnosi up, una diagnosi 
definitiva; definitiva; 



DIAGNOSI NON POSSIBILE: DIAGNOSI NON POSSIBILE: 
QUALI MOTIVAZIONI?QUALI MOTIVAZIONI?

in quarto luogo in alcuni casi particolarmente in quarto luogo in alcuni casi particolarmente 
difficili può essere utile la difficili può essere utile la discussione del casodiscussione del caso, , 
anche per corrispondenza e con l’invio di dati clinici, anche per corrispondenza e con l’invio di dati clinici, 
con con dismorfologidismorfologi espertiesperti

infine in un certo numero di casi la diagnosi deve infine in un certo numero di casi la diagnosi deve 
essere rimandata nel tempo, in quanto la sindrome essere rimandata nel tempo, in quanto la sindrome 
è sconosciuta e rimane sconosciutaè sconosciuta e rimane sconosciuta anche dopo anche dopo 
discussione del caso con genetisti clinici esperti.discussione del caso con genetisti clinici esperti.



ELEMENTI CLINICIELEMENTI CLINICI



INDAGINI STRUMENTALIINDAGINI STRUMENTALI



LETTERATURALETTERATURA



INDAGINI GENETICHEINDAGINI GENETICHE



INDAGINI GENETICHEINDAGINI GENETICHE



DISCUSSIONE DEI CASIDISCUSSIONE DEI CASI



ESAME DEL DNA (ESAME DEL DNA (Southern  blotSouthern  blot))

DNA                              DNA                              Frammenti di DNAFrammenti di DNA
Enzimi di restrizioneEnzimi di restrizione
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MALATTIE RAREMALATTIE RARE

1.1. Le malattie rare, essendo croniche e invalidanti, Le malattie rare, essendo croniche e invalidanti, 
rappresentano un importante problema sociale.rappresentano un importante problema sociale.

2.2. La loro scarsa conoscenza comporta notevoli La loro scarsa conoscenza comporta notevoli 
difficoltdifficoltàà nellnell’’individuare i Centri specializzati individuare i Centri specializzati 
nella diagnosi e nella cura, e, quindi, nella diagnosi e nella cura, e, quindi, 
nellnell’’accedere a eventuali trattamenti, peraltro accedere a eventuali trattamenti, peraltro 
scarsamente disponibili. scarsamente disponibili. 

3.3. CiCiòò rende indispensabile un intervento pubblico rende indispensabile un intervento pubblico 
coordinato al fine di ottimizzare le risorse coordinato al fine di ottimizzare le risorse 
disponibili.disponibili.



MALATTIE RAREMALATTIE RARE
1.1. Difficili da diagnosticare Difficili da diagnosticare 

2.2. Pochi  Centri specializzati nella diagnosi e Pochi  Centri specializzati nella diagnosi e 
nella cura nella cura 

3.3. Per molte di esse non esistono ancora Per molte di esse non esistono ancora 
terapie efficaci terapie efficaci 

4.4. Le industrie farmaceutiche, a causa del Le industrie farmaceutiche, a causa del 
mercato limitato, hanno scarso interesse a mercato limitato, hanno scarso interesse a 
sviluppare la ricerca e la produzione dei sviluppare la ricerca e la produzione dei 
cosiddetti farmaci orfani, potenzialmente cosiddetti farmaci orfani, potenzialmente 
utili per tali patologie.utili per tali patologie.



Decreto Ministeriale 18 maggio 2001 Decreto Ministeriale 18 maggio 2001 
n. 279n. 279

•• ll’’istituzione di una rete nazionale dedicata alle malattie istituzione di una rete nazionale dedicata alle malattie 
rare, mediante la quale sviluppare azioni di prevenzione, rare, mediante la quale sviluppare azioni di prevenzione, 
attivare la sorveglianza, migliorare gli interventi volti alla attivare la sorveglianza, migliorare gli interventi volti alla 
diagnosi e alla terapia, promuovere ldiagnosi e alla terapia, promuovere l’’informazione e la informazione e la 
formazione, ridurre lformazione, ridurre l’’onere che grava sui malati e sulle onere che grava sui malati e sulle 
famiglie. La rete famiglie. La rete èè costituita da presidi accreditati, costituita da presidi accreditati, 
appositamente individuati dalle Regioni per erogare appositamente individuati dalle Regioni per erogare 
prestazioni diagnostiche e terapeutiche; prestazioni diagnostiche e terapeutiche; 

•• ll’’ottimizzazione del Registro delle Malattie Rare, istituito ottimizzazione del Registro delle Malattie Rare, istituito 
presso lpresso l’’Istituto Superiore di SanitIstituto Superiore di Sanitàà, per poter avere a , per poter avere a 
livello nazionale dati sulla prevalenza, incidenza e fattori di livello nazionale dati sulla prevalenza, incidenza e fattori di 
rischio delle diverse malattie rare; rischio delle diverse malattie rare; 



Decreto Ministeriale 18 maggio 2001 Decreto Ministeriale 18 maggio 2001 
n. 279n. 279

•• la definizione di 47 gruppi di malattie la definizione di 47 gruppi di malattie 
comprendenti 284 patologie (congenite e comprendenti 284 patologie (congenite e 
acquisite) ai fini dellacquisite) ai fini dell’’esenzione dalla esenzione dalla 
partecipazione al costo delle prestazioni sanitarie partecipazione al costo delle prestazioni sanitarie 
correlate; correlate; 

•• la promozione di protocolli diagnostici e la promozione di protocolli diagnostici e 
terapeutici comuni, lo sviluppo delle attivitterapeutici comuni, lo sviluppo delle attivitàà di di 
ricerca tese al miglioramento delle conoscenze e ricerca tese al miglioramento delle conoscenze e 
la realizzazione di programmi di prevenzione. la realizzazione di programmi di prevenzione. 



Altre iniziative che testimoniano Altre iniziative che testimoniano 
ll’’attenzione a questo problema:attenzione a questo problema:

•• Inclusione delle malattie rare tra le prioritInclusione delle malattie rare tra le prioritàà del del 
Piano Sanitario Nazionale 2003Piano Sanitario Nazionale 2003--20052005

•• Inclusione delle malattie rare tra i temi oggetto Inclusione delle malattie rare tra i temi oggetto 
di finanziamento nel VI Programma Quadro della di finanziamento nel VI Programma Quadro della 
ricerca Europearicerca Europea

•• Inclusione delle malattie rare tra i temi prioritari Inclusione delle malattie rare tra i temi prioritari 
della collaborazione formalizzata nel 2003 tra della collaborazione formalizzata nel 2003 tra 
ll’’Italia e gli USAItalia e gli USA



La Terapia genica: problematicheLa Terapia genica: problematiche

•• IncapacitIncapacitàà da parte del vettore virale di accomodare da parte del vettore virale di accomodare 
porzioni voluminose di DNA esogenoporzioni voluminose di DNA esogeno

•• Bassa efficienza di Bassa efficienza di trasduzionetrasduzione delle cellule del pazientedelle cellule del paziente

•• Risposte transitorieRisposte transitorie

•• PossibilitPossibilitàà di una risposta immune al vettoredi una risposta immune al vettore

•• Possibile discrepanza  tra risultati incoraggianti in animali e Possibile discrepanza  tra risultati incoraggianti in animali e 
i risultati della terapia in esseri umanii risultati della terapia in esseri umani

•• Rischio di passaggio del Rischio di passaggio del transgenetransgene attraverso la linea attraverso la linea 
germinalegerminale

•• Rischio di Rischio di ricombinazionericombinazione nei vettori virali utilizzati per nei vettori virali utilizzati per 
veicolare il veicolare il transgenetransgene che potrebbero riattivarne la che potrebbero riattivarne la 
virulenzavirulenza



La Terapia genica: possibili La Terapia genica: possibili 
applicazioniapplicazioni

•• EpatopatieEpatopatie genetichegenetiche ((eses DubinDubin--JohnsonJohnson) terapia genica ) terapia genica 
degli degli epatocitiepatociti del paziente seguita da autotrapianto o del paziente seguita da autotrapianto o 
allotrapiatoallotrapiato da donatore; da donatore; epatocitiepatociti autologhiautologhi trattati con trattati con 
possibilitpossibilitàà di riparare i geni usando di riparare i geni usando oligonucleotidioligonucleotidi
RNA/DNA.RNA/DNA.

•• TalassemieTalassemie : : transfezionetransfezione di un gene betadi un gene beta--globinicoglobinico
normale, o d un gene gamma che va ad integrarsi al caso su normale, o d un gene gamma che va ad integrarsi al caso su 
un sito un sito genomicogenomico (terapia additiva) Vettori derivati dai (terapia additiva) Vettori derivati dai 
lentiviruslentivirus: innocuit: innocuitàà da dimostrareda dimostrare

•• Fibrosi cisticaFibrosi cistica: somministrazione topica del : somministrazione topica del transgenetransgene alla alla 
superficie epiteliale o per deposizione del vettore sulla superficie epiteliale o per deposizione del vettore sulla 
mucosa nasale e mucosa nasale e sinusalesinusale o per aerosol o per o per aerosol o per instillazioneinstillazione
endobronchialeendobronchiale; riparazione dell; riparazione dell’’RNA mediante RNA mediante 
““spliceosomespliceosome--mediatedmediated RNA RNA transtrans--splicingsplicing””



La Terapia genica: possibili La Terapia genica: possibili 
applicazioniapplicazioni

•• Immunodeficienze combinate graviImmunodeficienze combinate gravi
(trasferimento, mediante vettore (trasferimento, mediante vettore retroviraleretrovirale, del , del 
gene in cellule gene in cellule staminalistaminali ematopoietiche)ematopoietiche)

•• EmofiliaEmofilia (impianto di (impianto di fibroblastifibroblasti transfettatitransfettati nella nella 
cavitcavitàà peritoneale, nellperitoneale, nell’’omento per via omento per via 
endoscopica; iniezioni intramuscolari multiple di un endoscopica; iniezioni intramuscolari multiple di un 
vettore virale vettore virale adenoassociatoadenoassociato esprimente il gene esprimente il gene 
del fattore IX umano)del fattore IX umano)



La Terapia genica: possibili La Terapia genica: possibili 
applicazioniapplicazioni

•• leucemieleucemie (inibizione della (inibizione della tirosintirosin--kinasikinasi
associata al cromosoma associata al cromosoma PhiladelphiaPhiladelphia
utilizzando lutilizzando l’’inibitore specifico)inibitore specifico)

•• ChaperoneChaperone therapytherapy: proteine che inducono : proteine che inducono 
la stabilizzazione e lla stabilizzazione e l’’utilizzo di molecole utilizzo di molecole 
mutanti con un residuo utile di attivitmutanti con un residuo utile di attivitàà ((eses
per malattia di per malattia di FabryFabry, per la GM1 , per la GM1 
gangliosidosigangliosidosi, per la , per la FenilchetonuriaFenilchetonuria, per , per 
la fibrosi cistica)la fibrosi cistica)



La Terapia genica: possibili La Terapia genica: possibili 
applicazioniapplicazioni

•• Malattie metabolicheMalattie metaboliche (terapia enzimatica (terapia enzimatica 
sostitutiva)sostitutiva)

•• Trapianto di cellule Trapianto di cellule staminalistaminali (trapianto di (trapianto di 
midollo osseo, trapianto di cellule da midollo osseo, trapianto di cellule da 
cordone ombelicale)cordone ombelicale): : èè diventata una diventata una 
possibilitpossibilitàà terapeutica per molte malattie terapeutica per molte malattie 
metaboliche (metaboliche (eses MucopolisaccaridosiMucopolisaccaridosi, ma , ma 
anche anche OsteopetrosiOsteopetrosi……))



La Terapia genica: La Terapia genica: 
MucopolisaccaridosiMucopolisaccaridosi tipo Itipo I



La Terapia genica: possibili La Terapia genica: possibili 
applicazioniapplicazioni

•• Malattie metabolicheMalattie metaboliche ((eses TirosinemiaTirosinemia tipo I) tipo I) 
blocco metabolico con NBTC ha portato ad un blocco metabolico con NBTC ha portato ad un 
drammatico miglioramento clinicodrammatico miglioramento clinico

•• Studi sul topo per la Studi sul topo per la TirosinemiaTirosinemia tipo I: utilizzo tipo I: utilizzo 
di cellule derivate dal midollo osseo per ottenere di cellule derivate dal midollo osseo per ottenere 
epatocitiepatociti vitali e vitali e metabolicamentemetabolicamente intatti con intatti con 
possibile rigenerazione e fusione cellulare nel possibile rigenerazione e fusione cellulare nel 
fegato: nuova possibile opzione terapeuticafegato: nuova possibile opzione terapeutica……
[[GrompeGrompe,2003; ,2003; GrompeGrompe, 2005], 2005]



La Terapia genica: La Terapia genica: TirosinemiaTirosinemia tipo Itipo I



Dal trattamento, Dal trattamento, 
attraverso la terapia genica, attraverso la terapia genica, 

di una malattia di una malattia 
al trattamento di uno specifico difetto al trattamento di uno specifico difetto 

geneticogenetico
•• PTC124: farmaco in grado di sopprimere PTC124: farmaco in grado di sopprimere 

la terminazione prematura, potrebbe la terminazione prematura, potrebbe 
rappresentare una speranza del futuro  rappresentare una speranza del futuro  
per il trattamento di molte malattie per il trattamento di molte malattie 
causate da mutazioni noncausate da mutazioni non--sensesense ((eses Fibrosi Fibrosi 
cistica, distrofie muscolaricistica, distrofie muscolari……))

[[WelchWelch etet al., Nature 447:87al., Nature 447:87--91,2007]91,2007]



Un libro che dà voce 
alle numerose 
Associazioni di 
volontariato che si 
rivolgono a specifiche 
Malattie Rare o a 
gruppi di Malattie 
correlate

Il dovere di informare 
è strettamente 
integrato nei compiti 
professionali del 
genetista medico



LA RICERCALA RICERCA

Attualmente vi è un fiorire di ricerche per Attualmente vi è un fiorire di ricerche per 
meglio comprendere le malattie rare, che vanno meglio comprendere le malattie rare, che vanno 
dalla dalla geneticagenetica agli studi di agli studi di biologia molecolarebiologia molecolare e e 
del del metabolismometabolismo, alle possibili conseguenti , alle possibili conseguenti 
applicazioni terapeutiche. applicazioni terapeutiche. 

Questo non significa che tutto il sapere attuale Questo non significa che tutto il sapere attuale 
abbia già prodotto per molte di esse un "corpus abbia già prodotto per molte di esse un "corpus 
organico" tale da portare a risultati clinici organico" tale da portare a risultati clinici 
condivisi dalla comunità scientifica, ma condivisi dalla comunità scientifica, ma 
certamente certamente si è aperta la strada per meglio si è aperta la strada per meglio 
capire le peculiarità di queste malattie.capire le peculiarità di queste malattie.



Indagini cliniche di tipo Indagini cliniche di tipo retrospettivo, retrospettivo, 
multicentricomulticentrico e e multispecialisticomultispecialistico

La possibilità, per condizioni rare quali la SD, di La possibilità, per condizioni rare quali la SD, di 
effettuare ricerche scientifiche risiede nella effettuare ricerche scientifiche risiede nella 
possibilità di possibilità di coordinare più centri che si occupano coordinare più centri che si occupano 
della stessa problematicadella stessa problematica al fine di raggruppare un al fine di raggruppare un 
congruo numero di soggetti da poter studiare congruo numero di soggetti da poter studiare 
(studi (studi multicentricimulticentrici a livello nazionale se non a livello nazionale se non 
internazionale)internazionale)

LA RICERCALA RICERCA…..…..



AssociazioniAssociazioni

OspedaleOspedale

UniversitàUniversità

TerritorioTerritorio



Modelli innovativi di integrazione tra i Modelli innovativi di integrazione tra i 
vari Centri nell’interesse del bambino vari Centri nell’interesse del bambino 

con Malattia Raracon Malattia Rara



percorso nascita percorso nascita 
comunicazione della diagnosicomunicazione della diagnosi
Consulenza geneticaConsulenza genetica
assistenza e riabilitazione assistenza e riabilitazione 
pediatricapediatrica
integrazione con i Servizi integrazione con i Servizi 
Sociali e con le AssociazioniSociali e con le Associazioni
prevenzione  delle prevenzione  delle 
complicanze e complicanze e followfollow--upup
attivitattivitàà di formazionedi formazione
aggiornamento e didatticaaggiornamento e didattica
coinvolgimento  di tutte le coinvolgimento  di tutte le 
componenti professionali componenti professionali 
delldell’’area Maternoarea Materno--Infantile Infantile 

Modelli innovativi di integrazione tra tutti i Modelli innovativi di integrazione tra tutti i 
componenti dellcomponenti dell’’area pediatrica:area pediatrica:



POSSIBILI SOLUZIONI:POSSIBILI SOLUZIONI:

•• mettere mettere in retein rete i i 
Centri che si occupano Centri che si occupano 
di Malattie Raredi Malattie Rare

•• Individuare  Individuare  nuove nuove 
forme di collaborazioneforme di collaborazione
, sia nell, sia nell’’approccio approccio 
diagnostico al piccolo diagnostico al piccolo 
paziente  che nella paziente  che nella 
gestione del gestione del followfollow--upup



PROGETTO LE MALATTIE GENETICHE PROGETTO LE MALATTIE GENETICHE 
RARE IN RARE IN ETA’ETA’ PEDIATICAPEDIATICA

•• Se consideriamo che l’incidenza delle anomalie Se consideriamo che l’incidenza delle anomalie 
congenite in epocacongenite in epoca neonataleneonatale è del 2è del 2--3%, la provincia 3%, la provincia 
di RE, con circa 5000 nati negli ultimi anni, fa di RE, con circa 5000 nati negli ultimi anni, fa 
registrare  100registrare  100--150 nuovi casi all'anno che necessitano 150 nuovi casi all'anno che necessitano 
di essere indagati come possibili Malattie Rare.di essere indagati come possibili Malattie Rare.

•• La precocità della diagnosi ne amplifica La precocità della diagnosi ne amplifica 
consistentemente i benefici.consistentemente i benefici.

•• Giungere ad una diagnosi Giungere ad una diagnosi eziologicaeziologica è di rilevante è di rilevante 
importanza sia per l'individuo affetto che per i importanza sia per l'individuo affetto che per i 
genitori ed i familiari consanguinei (definizione dei genitori ed i familiari consanguinei (definizione dei 
rischi di ricorrenza e pianificazione riproduttiva, rischi di ricorrenza e pianificazione riproduttiva, 
individuazione dei soggetti a rischio, prevenzione della individuazione dei soggetti a rischio, prevenzione della 
ricomparsa della patologia, avvio alla diagnostica ricomparsa della patologia, avvio alla diagnostica 
prenatale). prenatale). 



PROGETTO LE MALATTIE GENETICHE PROGETTO LE MALATTIE GENETICHE 
RARE IN RARE IN ETA’ETA’ PEDIATICAPEDIATICA

•• Nella diagnostica Nella diagnostica eziologicaeziologica delle Malattie Rare un ruolo di delle Malattie Rare un ruolo di 
primaria importanza è assunto dalle primaria importanza è assunto dalle indagini geneticheindagini genetiche,,
eseguibili in parte presso il nostro Ospedale, ove le eseguibili in parte presso il nostro Ospedale, ove le 
competenze specialistiche esistenti sia cliniche che di competenze specialistiche esistenti sia cliniche che di 
laboratorio coprono almeno in parte gli spazi di laboratorio coprono almeno in parte gli spazi di 
conoscenza/attività necessari alla valutazione di queste conoscenza/attività necessari alla valutazione di queste 
condizioni creando una somma di opportunità di elevato condizioni creando una somma di opportunità di elevato 
valore da sfruttare al meglio.valore da sfruttare al meglio.

•• Con il progredire delle scoperte scientifiche peraltro diventa Con il progredire delle scoperte scientifiche peraltro diventa 
sempre più necessario sempre più necessario avere contatti con Centri Universitari avere contatti con Centri Universitari 
e di Ricerca, sia in Italia che all’Esteroe di Ricerca, sia in Italia che all’Estero, in ogni parte del , in ogni parte del 
mondo, laddove le competenze per lo studio, in genere mondo, laddove le competenze per lo studio, in genere 
molecolare, con molecolare, con l’Analisi del DNA, dell’una o dell’altra l’Analisi del DNA, dell’una o dell’altra 
condizione, può rendere possibile una diagnosi certacondizione, può rendere possibile una diagnosi certa. Si . Si 
tratta pertanto di uno studio molto complesso, ove le tratta pertanto di uno studio molto complesso, ove le 
Risorse UmaneRisorse Umane rappresentano la principale criticità. rappresentano la principale criticità. 



PROGETTO LE MALATTIE GENETICHE PROGETTO LE MALATTIE GENETICHE 
RARE IN RARE IN ETA’ETA’ PEDIATICAPEDIATICA

•• Presso il nostro Ospedale  passa ogni anno ¼ di tutta la popolazPresso il nostro Ospedale  passa ogni anno ¼ di tutta la popolazione ione 
infantile della Provincia di Reggio Emilia e presso l’Ambulatoriinfantile della Provincia di Reggio Emilia e presso l’Ambulatorio di o di 
Genetica Clinica della stessa UO sono in Genetica Clinica della stessa UO sono in followfollow--up con cartella clinica up con cartella clinica 
individuale 750 bambini con Malattia Rara, che necessitano di esindividuale 750 bambini con Malattia Rara, che necessitano di essere sere 
seguiti in Dayseguiti in Day--Hospital (circa 200/anno), mentre vengono sottoposti a Hospital (circa 200/anno), mentre vengono sottoposti a 
visita 500 casi circa ogni anno. visita 500 casi circa ogni anno. 

•• Gli accertamenti in senso molecolare Gli accertamenti in senso molecolare (Analisi del DNA)(Analisi del DNA) che vengono che vengono 
spediti ai fini diagnostici presso numerosi  spediti ai fini diagnostici presso numerosi  Centri Universitari e di Centri Universitari e di 
Ricerca, sia in Italia che all’Estero, in ogni parte del mondo, Ricerca, sia in Italia che all’Estero, in ogni parte del mondo, con i quali con i quali 
sono stati stabiliti da tempo rapporti di collaborazionesono stati stabiliti da tempo rapporti di collaborazione sono circa 10sono circa 10--15 15 
al mese.al mese.

•• Il turnIl turn--over è pertanto consistente, le competenze specialistiche over è pertanto consistente, le competenze specialistiche 
rappresentano una opportunità di valore, che peraltro non possonrappresentano una opportunità di valore, che peraltro non possono o 
essere sfruttate in tutta la loro potenzialità se non è possibilessere sfruttate in tutta la loro potenzialità se non è possibile disporre e disporre 
di Risorse Umane sufficienti. di Risorse Umane sufficienti. 



STANDARD DI PRODOTTO:STANDARD DI PRODOTTO:
•• ProdottoProdotto--Servizio:Servizio: DiagnosiDiagnosi di una specifica di una specifica 

condizione genetica in bambini con sindrome condizione genetica in bambini con sindrome 
MCA/MRMCA/MR

•• Requisito di qualità:Requisito di qualità: efficacia diagnosticaefficacia diagnostica

•• Definizione:Definizione: individuazione e utilizzo delle indagini individuazione e utilizzo delle indagini 
diagnostiche appropriatediagnostiche appropriate

•• Indicatore:Indicatore: N° di diagnosi certe/totale dei bambini N° di diagnosi certe/totale dei bambini 
selezionati con sindrome MCA/MRselezionati con sindrome MCA/MR

•• Standard:Standard: 4040--50%50%

•• Fonte:Fonte: letteraturaletteratura

•• Periodicità di rilevazione:Periodicità di rilevazione: semestralesemestrale

•• Periodicità di elaborazione:Periodicità di elaborazione: annualeannuale



Popolazione indagataPopolazione indagata
Anno 2005Anno 2005

Bambini 
esaminat

i
N°

Casi 
selezion
ati con 
sindrom

e 
MCA/M

R
(nuova 

diagnosi)

Casi 
selezion
ati con 
sindrom

e 
MCA/M
R in cui 
è stata 
possibile 

una 
diagnosi 
certa

Casi 
selezionati 
in cui è
stato 

necessario 
programma

re 
accertame

nti in 
DH/DS

(compresi i 
bambini 
già in 

follow-up 
dagli anni 
precedenti

Casi 
selezionati 

con 
sindrome 
MCA/MR 
(nuova 

diagnosi) 
per i quali 
è stata 

impostata 
una 

Cartella in 
Ambulatori

o di 
Genetica

398 133 71 150 130



SC DI PEDIATRIA: EVIDENZE SC DI PEDIATRIA: EVIDENZE 

anno 2005anno 2005

I I Semestre 2005:Semestre 2005: su 89 bambini con Sindrome su 89 bambini con Sindrome 
MCA/MR, ed è stata possibile una diagnosi certa MCA/MR, ed è stata possibile una diagnosi certa 
in 47 di essi 47/89 = 0,52  in 47 di essi 47/89 = 0,52  (52%)(52%)

Anno 2005:Anno 2005: su 133 bambini con Sindrome su 133 bambini con Sindrome 
MCA/MR, ed è stata possibile una diagnosi certa MCA/MR, ed è stata possibile una diagnosi certa 
in 71 di essi 71/133 = 0,53 in 71 di essi 71/133 = 0,53 (53%)(53%)



1
4
1
1
4
1
1
1
1
1
1
2
1
1
1
1
4
1
71

Sindrome WaardenburgSindrome Waardenburg
NeurofibromatosiNeurofibromatosi tipo Itipo I
Sindrome di Sindrome di PallisterPallister--KillianKillian
Sindrome di Sindrome di GreigGreig
OsteogenesiOsteogenesi ImperfettaImperfetta
Sindrome Sindrome AnoftalmiaAnoftalmia-- Anomalie degli Anomalie degli 
arti di arti di WaardenburgWaardenburg
S diS di TownesTownes--BrocksBrocks
IdrocefaloIdrocefalo XX--linkedlinked
AnoftalmiaAnoftalmia
Sindrome di Sindrome di SimpsonSimpson--GolabiGolabi--BehmelBehmel
Sindrome di Sindrome di SticklerStickler
OsteodistrofiaOsteodistrofia di di AlbrightAlbright (PPI1A)(PPI1A)
AcondroplasiaAcondroplasia
MucopolisaccaridosiMucopolisaccaridosi 11
Malattia di Malattia di TayTay--SachsSachs
Sindrome diSindrome di AngelmanAngelman
DiscondrosteosiDiscondrosteosi (Sindrome di (Sindrome di LeriLeri--
WeillWeill))
Sindrome di Sindrome di MyhreMyhre
TOTALETOTALE

N°

7
2
1
1
1
1
1
1
1
1
2
1
1
1
1
1
2
1
3
3
3
2
1
1
3

Sindrome di DownSindrome di Down
Sindrome di Sindrome di TurnerTurner
AneuploidieAneuploidie parziali:parziali:
Tetrasomia  Tetrasomia  18p18p
InvDupInvDup 8p8p
MonosomiaMonosomia 2121
TraslocazioneTraslocazione sbilanciata 18sbilanciata 18--1414
DelezioneDelezione 12p12p
Duplicazione 2pDuplicazione 2p
Duplicazione XDuplicazione X
Duplicazione X(p22.1pter)Duplicazione X(p22.1pter)
MicrodelezioniMicrodelezioni
Del (22q11.2)Del (22q11.2)
Anomalia della XAnomalia della X
MosaicismoMosaicismo cromosomicocromosomico
MonosomiaMonosomia 10pter  10pter  trisomiatrisomia 16pter 16pter 
MonosomiaMonosomia 16pter  16pter  trisomiatrisomia 10pter10pter
SindromeSindrome BeckwithBeckwith--WiedemannWiedemann
Sindrome di Sindrome di MowatMowat--WilsonWilson
Sindrome di Cornelia de Sindrome di Cornelia de LangeLange
Sindrome di Sindrome di GoldenharGoldenhar (OAV)(OAV)
Sindrome di Sindrome di HoltHolt--Oram Oram 
Sindrome di Sindrome di MarfanMarfan
Sindrome di Sindrome di NoonanNoonan
S di SmithS di Smith--MagenisMagenis
S di RobertsS di Roberts
SindromeSindrome di Ehlersdi Ehlers--DanlosDanlos

N°



Popolazione indagataPopolazione indagata
Anno 2006Anno 2006

68012878142404

CasiCasi
SelezionatiSelezionati

concon
SindromeSindrome
MCA/MRMCA/MR
(nuova(nuova

diagnosi)diagnosi)
per i qualiper i quali
èè statastata

ImpostataImpostata
unauna

CartellaCartella
AmbulatoriaAmbulatoria

lele

CasiCasi
selezionati inselezionati in
cui cui èè statostato
NecessarioNecessario

ProgrammareProgrammare
accertamenti accertamenti 

in DH/DSin DH/DS
(compresi i(compresi i
bambini gibambini giàà
in in followfollow--upup
dagli annidagli anni

precedenti)precedenti)

CasiCasi
selezionati selezionati 

con con 
sindrome sindrome 
MCA/MR MCA/MR 
in cui in cui èè
statastata

possibile possibile 
una una 

diagnosi diagnosi 
certacerta

CasiCasi
SelezionatiSelezionati

con sindromecon sindrome
MCA/MRMCA/MR
(nuova (nuova 
diagnosi)diagnosi)

BambiniBambini
EsaminatiEsaminati

NN°°



66

33
11
11
11
11
11
11
33
33
11
44
11
22
33
33
44

Sindrome di DownSindrome di Down
AneuploidieAneuploidie parziali:parziali:
DelezioneDelezione 22q1122q11
MonosomiaMonosomia 9qter e 9qter e DupDup 10qter10qter
DelezioneDelezione 8 p8 p
DelezioneDelezione 15q1315q13
DElezioneDElezione 10p1310p13
TrisomiaTrisomia 9p 9p 
MosaicismoMosaicismo cromosomicocromosomico
SindromeSindrome BeckwithBeckwith--WiedemannWiedemann
Sindrome di Sindrome di MowatMowat--WilsonWilson
Sindrome di Cornelia de Sindrome di Cornelia de LangeLange
Sindrome di Sindrome di GoldenharGoldenhar (OAV)(OAV)
Sindrome di Sindrome di HoltHolt--Oram Oram 
Sindrome di Sindrome di MarfanMarfan
Sindrome di Sindrome di NoonanNoonan
SindromeSindrome di Ehlersdi Ehlers--DanlosDanlos
Sindrome WaardenburgSindrome Waardenburg

NN°°CONDIZIONI DIAGNOSTICATE NEL 2006CONDIZIONI DIAGNOSTICATE NEL 2006



55
11
22
22
11
11
11
22
11
22
11
44
11
11
33
33
11
11
11
11
11
22
22
7878

NeurofibromatosiNeurofibromatosi tipo Itipo I
Sindrome di Sindrome di GreigGreig
OsteogenesiOsteogenesi ImperfettaImperfetta
S di S di TownesTownes--BrocksBrocks
Idrocefalo XIdrocefalo X--linkedlinked
AnoftalmiaAnoftalmia
Sindrome di Sindrome di SticklerStickler
OsteodistrofiaOsteodistrofia di di AlbrightAlbright (PPI1A)(PPI1A)
MucopolisaccaridosiMucopolisaccaridosi 33
DiscondrosteosiDiscondrosteosi (Sindrome di (Sindrome di LeriLeri--WeillWeill))
Sindrome di Sindrome di MyhreMyhre
Associazione CHARGE Associazione CHARGE 
S di Young Simpson S di Young Simpson 
S di CostelloS di Costello
S di S di TreacherTreacher--CollinsCollins
S di S di PraderPrader--WilliWilli
Midline Midline RapheRaphe SternalSternal DefectDefect
ArtrogriposiArtrogriposi
S di S di JoubertJoubert
Sindrome EECSindrome EEC
Sindrome OroSindrome Oro--FacioFacio--Digitale 1Digitale 1
S di S di Pendred Pendred 
S  BORS  BOR
TOTALETOTALE

NN°°CONDIZIONI DIAGNOSTICATE NEL 2006CONDIZIONI DIAGNOSTICATE NEL 2006



Anno 2006:Anno 2006: su 133 bambini con Sindrome su 133 bambini con Sindrome 
MCA/MR, ed è stata possibile una diagnosi certa MCA/MR, ed è stata possibile una diagnosi certa 
in 78 di essi 78/142 = 0,54 in 78 di essi 78/142 = 0,54 (54%)(54%)



•• Miglioramento della salute  del bambino con Miglioramento della salute  del bambino con 
Malattia Rara  nella provincia di Reggio Emilia, Malattia Rara  nella provincia di Reggio Emilia, 
attraverso un percorso diagnosticoattraverso un percorso diagnostico--assistenziale assistenziale 
applicato sistematicamente a partire dal periodo applicato sistematicamente a partire dal periodo 
perinatale e  mirato alla definizione diagnostica perinatale e  mirato alla definizione diagnostica 
precoce, se necessario con analisi molecolare del precoce, se necessario con analisi molecolare del 
DNA, con attivazione del DNA, con attivazione del followfollow--up clinico secondo up clinico secondo 
le linee guida assistenziali per singole patologie e le linee guida assistenziali per singole patologie e 
percorsi terapeutici mirati. percorsi terapeutici mirati. 

•• Scelta riproduttiva consapevole per le coppie a Scelta riproduttiva consapevole per le coppie a 
rischio attraverso la  consulenza genetica, la rischio attraverso la  consulenza genetica, la 
diagnosi prenatale e la prevenzione della ricorrenza diagnosi prenatale e la prevenzione della ricorrenza 
della patologia, con estensione degli stessi vantaggi della patologia, con estensione degli stessi vantaggi 
ad altri componenti il nucleo familiare.ad altri componenti il nucleo familiare.

OBIETTIVIOBIETTIVI



•• Ottimizzazione di  un percorso clinicoOttimizzazione di  un percorso clinico--
organizzativo di integrazione di organizzativo di integrazione di 
competenze specialistiche che competenze specialistiche che 
rappresenti un modello di intervento rappresenti un modello di intervento 
riproducibile in altre realtà.riproducibile in altre realtà.

•• Acquisizione di  conoscenze orientate Acquisizione di  conoscenze orientate 
prevalentemente agli aspetti clinici, prevalentemente agli aspetti clinici, 
fenotipicifenotipici, comportamentali e di storia , comportamentali e di storia 
naturale delle malattie rare naturale delle malattie rare 

OBIETTIVIOBIETTIVI



OBIETTIVIOBIETTIVI
Promuovere un’assistenza integrata alla Promuovere un’assistenza integrata alla 
persona con malattia rarapersona con malattia rara

Rendere primo attore della cura della persona con Rendere primo attore della cura della persona con 
malattia rara i genitori stessi malattia rara i genitori stessi 

Sensibilizzare i pediatri di famiglia e le altre Sensibilizzare i pediatri di famiglia e le altre 
figure professionali sulla necessità di eseguire figure professionali sulla necessità di eseguire 
regolari controlli di saluteregolari controlli di salute

Diffondere la conoscenza delle malattie rare  tra Diffondere la conoscenza delle malattie rare  tra 
genitori, operatori medici e non genitori, operatori medici e non 

Favorire la ricerca sulle malattie rareFavorire la ricerca sulle malattie rare



Output della ricerca: 2007Output della ricerca: 2007

Collaborazioni interneCollaborazioni interne: SS di Genetica Clinica, SC di Dermatologia, SC : SS di Genetica Clinica, SC di Dermatologia, SC 
di Pediatria, SC di NPI, SC di Anatomia Patologicadi Pediatria, SC di NPI, SC di Anatomia Patologica

Collaborazioni esterneCollaborazioni esterne: SC di Pediatria Carpi, SC di Radiologia : SC di Pediatria Carpi, SC di Radiologia 
Carpi,Carpi,Department Department of of Clinical Genetics Clinical Genetics Rotterdam The Rotterdam The Netherlands Netherlands 
DepartmentDepartment of of HumanHuman GeneticsGenetics NeurologyNeurology and and PediatricsPediatrics Chicago Chicago 
University USA,  Istituto di Genetica Università Cattolica Roma,University USA,  Istituto di Genetica Università Cattolica Roma, SC SC 
di Pediatria Vercelli, Genetica Medica Università di Modena, di Pediatria Vercelli, Genetica Medica Università di Modena, 
GenomichGenomich ResearchResearch CentreCentre FanoFano   OrphanetOrphanet



Output della ricerca: 2007Output della ricerca: 2007

Collaborazioni interneCollaborazioni interne: SS di Genetica Clinica, SC di Dermatologia, SC di : SS di Genetica Clinica, SC di Dermatologia, SC di 
Pediatria, Lab. Di GeneticaPediatria, Lab. Di Genetica

Collaborazioni esterneCollaborazioni esterne: SC di Pediatria : SC di Pediatria FiorenzuolaFiorenzuola, Clinica Pediatrica De , Clinica Pediatrica De 
Marchi Milano, SC di Marchi Milano, SC di NeonatologiaNeonatologia Treviso, Neuropsichiatria Infantile Treviso, Neuropsichiatria Infantile 
Università di Catania, Istituto Stella Università di Catania, Istituto Stella MarisMaris CalambroneCalambrone Pisa, Istituto di Pisa, Istituto di 
Genetica Ospedali Genetica Ospedali GallieraGalliera Genova, Clinica Pediatrica Università di Padova, Genova, Clinica Pediatrica Università di Padova, 
Clinica Pediatrica Università di Bologna, Clinica Pediatrica UniClinica Pediatrica Università di Bologna, Clinica Pediatrica Università versità 
Cattolica Roma, Istituto di Genetica Università Cattolica RomaCattolica Roma, Istituto di Genetica Università Cattolica Roma



Output della ricerca: 2007Output della ricerca: 2007

Collaborazioni interneCollaborazioni interne: SS di Genetica Clinica,  Lab. Di Genetica: SS di Genetica Clinica,  Lab. Di Genetica

Collaborazioni esterneCollaborazioni esterne: Istituto di Genetica Università di Ferrara, : Istituto di Genetica Università di Ferrara, 
Servizio di Genetica Medica Ospedale di ImolaServizio di Genetica Medica Ospedale di Imola



Output della ricerca: 2007Output della ricerca: 2007

Collaborazioni interneCollaborazioni interne: SS di Genetica Clinica: SS di Genetica Clinica

Collaborazioni esterneCollaborazioni esterne: Servizio di Genetica Medica Ospedale di Imola: Servizio di Genetica Medica Ospedale di Imola



Output della ricerca: 2005Output della ricerca: 2005--20062006

Collaborazioni interneCollaborazioni interne: SS di Genetica Clinica, SC di : SS di Genetica Clinica, SC di NeonatologiaNeonatologia,  SC ,  SC 
di Dermatologia, SC di Pediatria, SC di NPI, Lab. Di Geneticadi Dermatologia, SC di Pediatria, SC di NPI, Lab. Di Genetica

Collaborazioni esterneCollaborazioni esterne: Clinica Pediatrica Università di Parma, Center : Clinica Pediatrica Università di Parma, Center 
of of PediatricPediatric and and AdolescentAdolescent Medicine Medicine FreiburgFreiburg University, University, 
Endocrinologia Pediatrica Università di Milano, Endocrinologia Pediatrica Università di Milano, RegionalRegional GeneticsGenetics
ServiceService StSt Mary’Mary’s Hospital Manchester s Hospital Manchester UnitedUnited Kingdom  Kingdom  



Output della ricerca: 2005Output della ricerca: 2005

Collaborazioni interneCollaborazioni interne: SS di Genetica Clinica, SC di : SS di Genetica Clinica, SC di NeonatologiaNeonatologia,  ,  

Collaborazioni esterneCollaborazioni esterne: SC di Pediatria Ospedale di Vercelli, Clinica : SC di Pediatria Ospedale di Vercelli, Clinica 
Pediatrica Università di Parma, Istituto di Genetica Medica Pediatrica Università di Parma, Istituto di Genetica Medica 
Università Cattolica Roma, Università Cattolica Roma, PediatricPediatric DepartmentDepartment Sydney Australia, Sydney Australia, 
InstituteInstitute of of MedicalMedical GeneticsGenetics SaltSalt LakeLake City USA, City USA, InstituteInstitute of of 
HumanHuman GeneticsGenetics ErlangenErlangen University University GermanyGermany



Conclusioni …Conclusioni …
La persona con una condizione rara è prima di tutto una La persona con una condizione rara è prima di tutto una 
persona con propri stili di vita e modelli comportamentali persona con propri stili di vita e modelli comportamentali 
che possono essere indirizzati verso la promozione della che possono essere indirizzati verso la promozione della 
salute intesa nel senso più ampio e non limitata agli salute intesa nel senso più ampio e non limitata agli 
aspetti mediciaspetti medici

Le malattie rare e croniche pur con le  loro differenze Le malattie rare e croniche pur con le  loro differenze 
hanno in comune lo stesso modello assistenzialehanno in comune lo stesso modello assistenziale

Questo modello prevede un Questo modello prevede un approccio approccio multidisciplinaremultidisciplinare
coordinato,coordinato, che vede al suo centro che vede al suo centro l’unità composta dal l’unità composta dal 
bambino e dalla sua famigliabambino e dalla sua famiglia

La ricerca riguardante le malattie rare non può La ricerca riguardante le malattie rare non può 
prescindere dal prescindere dal coordinamento tra diversi centricoordinamento tra diversi centri che si che si 
occupano delle stesse problematicheoccupano delle stesse problematiche



Dedicato a chi cerca la strada per elaborare una 
progettualità nell’interesse del bambino e delle 

famiglie, e trovare nuovi modelli di assistenza  che 
privilegino il lavoro in team, multidisciplinare e 

l’integrazione fra i vari livelli 



GENETICA ED ETICAGENETICA ED ETICA

•• “Il vero scienziato cerca una verità che la Chiesa non “Il vero scienziato cerca una verità che la Chiesa non 
può negare, la ricerca metodica in tutte le aree della può negare, la ricerca metodica in tutte le aree della 
conoscenza, se è condotta in un modo veramente conoscenza, se è condotta in un modo veramente 
scientifico e se segue norme morali accettate, non scientifico e se segue norme morali accettate, non 
sarà mai realmente in opposizione alla fede”sarà mai realmente in opposizione alla fede”

•• “Oggi l’uomo sembra minacciato di continuo da ciò che “Oggi l’uomo sembra minacciato di continuo da ciò che 
crea. Il dominio dell’uomo sul mondo visibile che gli è crea. Il dominio dell’uomo sul mondo visibile che gli è 
imposto come compito dal Creatore stesso, dovrebbe imposto come compito dal Creatore stesso, dovrebbe 
fondarsi sulla priorità dell’etica sulla tecnologia, sulla fondarsi sulla priorità dell’etica sulla tecnologia, sulla 
preminenza delle persone sulle cose e sulla superiorità preminenza delle persone sulle cose e sulla superiorità 
della mente sulla materia”della mente sulla materia”

Papa Giovanni Paolo IIPapa Giovanni Paolo II



Grazie per Grazie per 
l’attenzionel’attenzione

“Siamo tutti 
sotto lo stesso 
cielo”

da un dipinto di 
Angelo Davoli
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