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Sfide e opportunità nella ricerca sulle malattie rare

Il Registro STOP-HSP.net: Come & Perché

Le Schede Cliniche & i Numeri ad oggi 

PROMS & Possibile ruolo per ViPs

Future Direzioni

2



3



4

REPURPOSING 
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HSP Registry

Perché un registro: il nostro goal a lungo termine

HSP Biobank Omics Repository



• IRCCS Fondazione Stella Maris, Pisa
• Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli”, Napoli
• Università La Sapienza, Latina
• Università Cattolica del Sacro Cuore, Roma
• Azienda Ospedaliero-Universitaria, Sassari 
• IRCCS Fondazione Mondino, Pavia
• Università Federico II, Napoli
• Università degli Studi di Siena
• Città della Salute e della Scienza, Torino
• Istituto Scientifico IRCCS E. Medea, Lecco
• Istituto Scientifico IRCCS E. Medea, Conegliano
• IRCCS Ospedale San Raffaele, Milano
• Università di Messina
• Ospedale Pediatrico Bambino Gesù, Roma
• Università di Roma "Tor Vergata"
• Ospedale Universitario Sant'Orsola-Malpighi, Bologna
• Università La Sapienza, Roma
• Ospedale Clinicizzato "SS Annunziata", Chieti
• Ospedale San Camillo-Forlanini, Roma
• Università di Padova
• Università di Perugia

Da dove siamo partiti: The DAISY Network

21 Centri in Italia

Salvatore Rossi
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TIPOLOGIA DI DATI COLLEZIONATI

Dati genetici

Dati clinici: 
peripartum, tappe 

di sviluppo, 
manifestazioni 

cliniche  malattia

Visite mediche: 
esame neurologico, 

segni extra-
neurologici

Scale specifiche di 
malattia: mSPRS, 

SARA, etc

Esame cognitivo, 
capacità adattive 

Disturbi extra 
neurologici e 

comportamentali

Esami 
strumentali: EEG, 
PEM, RMN, etc.

Esami 
ematochimici: 

potenziali 
biomarcatori

• Retrospettivo/Prospettico

Dati su piattaforma GDPR Salvatore RossiSara Satolli
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RICADUTE DEL REGISTRO

1. Gestione dei Pazienti:
• Monitoraggio della progressione della malattia
• Personalizzazione dei trattamenti
• Ridurre le disparità di trattamento

2. Supporto alle famiglie 
• Contatto con associazioni e gruppi di sostegno
• Fornire informazioni chiare

3. Politiche sanitarie 
• Sensibilizzare le autorità sanitarie e il pubblico sulle HSPs
• Un registro completo supporta la distribuzione equa di fondi per la 

ricerca e le cure
• Creazione di Linee Guida nazionali per la diagnosi, il trattamento e la 

gestione delle HSPs



RICADUTE DEL REGISTRO

4. Facilitare la Ricerca Clinica e Genetica:
• Definire la storia naturale della malattia
• Promuovere Studi Clinici: stratificare i candidati per trial clinici e studi 

genetici
• Accedere a Nuove Cure: la collaborazione tra ricercatori facilita 

l’accesso a terapie innovative o sperimentali 

5. Supporto alla Ricerca di Nuove Terapie
• Facilitare collaborazioni nazionali ed internazionali (EU, USA, AUS, JAP)
• Rinforzare l’alleanza terapeutica con le famiglie
• Stimolare la Ricerca Farmaceutica
• Validazione delle Terapie: Consente di valutare l'efficacia dei trattamenti 

in un gruppo di pazienti 



Ulteriori usi del Registro: Alcuni esempi

1)

2)



A che può servire un Registro: Esempio di oggi

Raccolta immagini /Esecuzione RMN encefalo per studi 
di imaging sulla progressione della malattia a livello 
cerebrale

Compilazione questionari sul comportamento per 
delineare lo spettro dei disturbi vegetativi

Raccolta campioni biologici in «mondo reale» con DBS 
per analisi potenziali biomarcatori

Tool digitali tipo SPAX.app
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