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Studio delle Malattie Ereditarie del Metabolismo nel Bambino: Screening Neonatale,

Malattie da Accumulo Lisosomiale, Malattia di Wilson, e Malattia Celiaca.

I e malattie metaboliche ereditarie anche se rare, sono globaimente numerose. |l loro nUMero
&, infatti, stato redefinito e aumentato notevolmente in questi ultimi 25 anni.

Questo fattore (la rarita) determina pero la conseguenza che vi sia anche un numero esiguo
di esperti medici e di centri che st occupano in maniera sistematica di tali patologie, per
questo definite “orfane’, e sono "orfane” anche sotto il profilo terapeutico perché in taluni
casi, pur se sono stati identificati farmaci capaci di trattare queste malattie, le aziende
farmaceutiche sono restie a produrli perché, essendo riservati ad un numero esiguo di

pazienti, vengono giudicati antieconomici.

It necnato o ii bambino affetto da una malattia conseguente ad errore congenite del
metabolismo intermedio, cioé degli aminoacidi, degli acidi organici, dei carboidrati,
dell'ossidazione degli acidi grassi e nelle iperammoniemie ereditarie, gia dalle prime giornate
di vita presenta anoressia, vomito, ipotonia, letargia, convulsioni cui fanno seguito ipertonia,
a volte ittero, ipotermia e dopo un certo periodo, un pit o meno grave deficit psicomotorio.
Per questi motivi la tempestivita deita diagnosi riveste unimportanza vitale per evitare
linstaurarsi di danni irreversibili ai vari organi.

Come chiaramente indicato dalla Commissione “Malattie Metaboliche Ereditarie”, e da quella
sulle malattie rare, del Centro Studi Ministero della Sanita, |a riorganizzazione sul territorio dei
programmi assistenziali necessita di nuovi modelli che curino soprattutto F'approccio
multidisciplinare al paziente con malattia rara, con particolare riguardo alle malattie
metaboliche, attraverso 'azione coordinata di Centri ad alta qualificazione e di comprovata
esperienza dotati di servizi e delle strumentazioni indispensabili per la “presa in carico” dei

pazienti.

Ci si propone quindi con questo progetto di rafforzare e ampliare i risultati ottenuti fino ad oggi
dalla nostra Struttura Ospedaliera nel campo delle malattie ereditarie del metabolismo, con
particolare riguardo a:

Screening Neonatale, Malattie da Accumulo Lisosomiale, Mucopolisaccaridosi, Malattia di
Wilson.
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Ur’altra patologia che ha un percorso di studio particolare, gia avviato dal nostro Centro, & la
malattia celiaca, il cui studio & incentrato sul miglioramento del potere predittivo deli'algoritmo
ESPGHAN per la diagnosi di malattia celiaca senza dover necessariamente ricorrere alla
biopsia duodenale.

L'ultimo progetto attuato, “Utilita degli anticorpi anti-actina in combinazione con le nuove linee
guida ESPGHAN per la diagnosi della malattia celiaca’, aveva visto 'osservazione di 20
pazienti.

Lo studio sara rafforzato con il reclutamento di ulteriori 30 pazienti, fino a un raggiungimento
di almeno 50, nei quali eseguire la determinazione degli anticorpi anti-transglutaminasi, anti
actina filamentosa e attribuire il genotipo HLA di classe Il. Si prevede incltre, nell'arco di
questo progetto, di ottenere lo score istologico per tutti e 50 i pazienti. Verranno eseguiti gli
esami indispensabili per applicare it nostro algoritmo per la diagnosi di malattia celiaca senza
esecuzione della biopsia duodenale: la determinazione degli anticorpi anti-transglutaminasi,
degli anticorpi anti actina filamentosa e del rischio genetico per malattia celiaca.

Ci si propone quindi di completare gli studi menzionati tramite la collaborazione di personale

laureato in biologia, personale tecnico di laboratorio e per I'elaborazione datt.
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