
Workshop  
 MALATTIE RARE 

28 settembre 2012 



Centro di Assistenza e Ricerca Sovraziendale  
per le Malattie  Rare 

Orientamento clinico dei cittadini e degli operatori sanitari verso i Centri di Riferimento 
Regionali e i presidi della rete nazionale. 

Collegamento con i Centri e i presidi della rete Regionale 

Orientamento per la diagnosi prenatale 

Orientamento per la presa in carico degli assistiti nella fase di passaggio tra l’età pediatrica e 
quella adulta. 

Ricerca e sostegno in tema di Malattie Rare 

Collegamento con i CIR 

Certificazione di malattia rara , come da elenco del D.M. 279/2001 nel caso di patologia non 
curata nei Centri di Riferimento Pugliesi in presenza di documentazione proveniente da altro 

presidio della Rete Nazionale al fine di ridurre la mobilità extraregionale 

Certificazione di malattia rara,  come da elenco del D.M. 279/2001 nel caso di sospetto 
diagnostico e documentazione proveniente da altra Azienda o Presidio  Ospedaliero della 

Regione.  
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CASO I 
«Greta» giunge alla prima osservazione all’età di 

un mese, per un  
SOSPETTO DI SINDROME DI DOWN  

(formulato in punto nascita della provincia) 
 

Peso-lunghezza alla nascita: 3,820kg-52cm 
Peso-lunghezza osservazione: 4,3kg-55cm 

 
E.O.:  

-lieve macroglossia 
- angiomi piani sulla fronte, radice del naso, 

occipite, palpebra superiore sn 
- emipertrofia della guancia dx 

- radice del naso larga e infossata, punta bulbosa 
- VALUTAZIONI NEONATALI NELLA NORMA 

ESCLUSA LA DIAGNOSI DI 
SINDROME DI DOWN 



IPOTESI PIU’ 
PROBABILE 

 
 

SINDROME DI 
BECKWITH –
WIEDEMANN 

ANALISI 
MOLECOLARE 

 
 

MLPA DELLA 
REGIONE 11P15.5 

RISULTATO 

 
 

•  MOSAICO DI 
METILAZIONE 

La bambina è stata riferita al PRN di Neonatologia 
dell’ AOU Policlinico per: 

 
- Concessione esenzione 

- follow-up clinico-strumentale 

Criteri maggiori     
( presenza di tre maggiori o due maggiori  + uno minore) 

Familiarità - due o piu’ affetti, o caratteristiche cliniche suggestive 
Macrosomia (> 97%) 
Anomalie padiglione auricolare 
Macroglossia 
Onfalocele/ernia ombelicale 
Visceromegalia - fegato, milza, reni, surrenali, pancreas - 
Tumori embrionari nell’infanzia - Wilms, epatoblastoma, rabdomiosarcoma  
Emiperplasia - crescita asimmetrica di una o piu’ regioni del corpo 
Citomegalia della surrenale  
Anomalie strutturali del rene, nefromegalia o nefrocalcinosi 
Palatoschisi 
 

Criteri minori 
Polidramnios 
Prematurità 
Ipoglicemia neonatale 
Nevo flammeo 
Malformazioni capillari 
Dismorfismi faciali 
Cardiomegalia, malformazioni cardiache congenite, cardiomiopatia 
Diastasi muscoli retti 
Età ossea avanzata 
Gemellarità monozigote 



CASO II 
«Francesco» giunge alla nostra osservazione all’età di 26 anni, con diagnosi di 

SINDROME DI CRI DU CHAT, formulata alla nascita presso l’UO di 

Neonatologia dell’AOU Policlinico 



CASO II 

 
MANCANZA DI UN CIR IN 
PUGLIA PER LA PRESA IN 
CARICO DI CRI DU CHAT 

ADULTI 
 
 
 

IMPOSSIBILITA’ DI 
RIFERIMENTO A CIR 

FUORI REGIONE, DATA LA 
GRAVE COMPROMISSIONE 

NEUROLOGICA DEL 
RAGAZZO/IPERATTIVITA’ 

 
 

Il Centro ha 
provveduto al 

rilascio 
dell’esenzione 

Presa in 
carico per 
eventuali 
controlli 

ematochimici 

Richiesta di 
ausili sanitari 

per 
l’assistenza 
domiciliare 





N=422 



N=422 



INDAGINI GENETICHE 
(N=163) 

positivi
negativi
in corso

36% 

37% 

27% 



In via di 
risoluzione 

Mancanza di posti di 
degenza ordinaria 

Difficoltà comunicative 
legate a scarsa conoscenza 
dell’esistenza del Centro e 

dei suoi compiti 

Da risolvere 

Canali preferenziali di 
accesso 

Domanda crescente  

Precarietà della risposta  
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