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W.P.1 Atassie pediatriche in Italia: studi
epidemiologici e registro di malattia, sviluppo di una
piattaforma informatica multi-livello per clinici,
pazienti e familiari ed implementazione di linee
guida per la diagnosi, la gestione e la cura all’interno
del Sistema Sanitario Nazionale
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Il sito istituzionale
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Il sito istituzionale

- Home include il Chi siamo, contatti

- Atassie

- Cosa sono le sindromi atassiche

- Le sindromi atassiche croniche [elenco patologie]

- Le sindromi atassiche acute [elenco patologie]

- Diagnosi

- Terapia e riabilitazione [differenziata per le diverse forme]

- Mappa Servizi online

- Linee Guida (link al sito LG più eventuali materiali prodotti ad hoc implementazione

LG)

- Attività ISS – Ricerca (descrizione di cosa facciamo e progetti di ricerca sulla tematica)

- Info al cittadino (Associazioni di pazienti con atassia e loro famiglie – PDTA)

- Pubblicazioni (consultazioni libere e link a pubmed)

- Rete nazionale ed internazionale (società scientifiche e registri di patologia)

- Area riservata

Registro (CE, privacy e policy per il trattamento dei dati, link alla banca dati online)
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Mappa Servizi online: 
la piattaforma web
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CENTRI CLINICI (n=35)

IRCCS PEDIATRICI (n= 6)

STRUTTURE DI GENETICA MEDICA (n= 18)

CENTRI DI RIABILITAZIONE (n= 7)

La rete dei centri clinici e riabilitativi
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esempio
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Le schede



Centro clinico

Dati del referente clinico che ha in carico persone 
con AP

Attività del centro 

Strutture di 
Genetica 
Medica

Dati del referente di 
Struttura 

Attività della struttura

Centri di 
riabilitazione che si 
occupano di 
Atassia Pediatrica
Dati del referente che ha in 
carico persone con AP per la 
riabilitazione

Attività del Centro
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Istituto Superiore di Sanità

4. Il registro di patologia
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Il termine Registro

«Si applica ad una raccolta di dati riguardanti tutti i
casi di una particolare malattia o altra rilevante
condizione di salute, in una definita popolazione,
così che i casi possano essere correlati ad una
specifica base di popolazione’ e che ‘ se i casi sono
regolarmente seguiti, si possono ottenere le
informazioni su guarigione, recidiva, sopravvivenza
e prevalenza».

•International Epidemiological Association. A dictionary of epidemiology. 5 th ed. Porta M Ed. New York. NY: 
Oxford University Press; 2008. 
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REGISTRI DI MALATTIA

“I registri di patologia si caratterizzano e
differenziano, da altri sistemi di registrazione di dati
sanitari, in quanto si tratta di sistemi attivi di
raccolta sistematica di dati anagrafici e sanitari allo
scopo di registrare e caratterizzare tutti i casi di una
particolare malattia o di una condizione di salute
rilevante in una popolazione definita”
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Registro pazienti atassici Lazio

http://www.centroeuropeoatassie.it/ricerca-e-

progetti/progetti/registro-pazienti-atassici-lazio

Friedreich's Ataxia Research Alliance (FARA) patient registry.
https://curefa.net/registry/

http://www.fagofar.org/registro.html

https://www.atcp.org/FamilyDatabase
http://www.e-facts.eu/html/studies/home
W.P. 1 Patient registry

REGISTRI NAZIONALI E INTERNAZIONALI

http://www.centroeuropeoatassie.it/ricerca-e-progetti/progetti/registro-pazienti-atassici-lazio
https://curefa.net/registry/
http://www.fagofar.org/registro.html
https://www.atcp.org/FamilyDatabase
http://www.e-facts.eu/html/studies/home
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- descrivere l’incidenza e la prevalenza delle forme più frequenti di AP (es. atassia di 
Friedreich, sindrome di Joubert ecc) a livello regionale e nazionale, stratificando per sesso, 
età, fenotipo. 

- analizzare la distribuzione spaziale per individuare aree a maggior rischio (e quindi 
anche a maggior carico assistenziale), e valutare variazioni temporali; 

- condurre studi volti all’analisi di possibili fattori di rischio e/o di protezione; 

- descrivere la storia naturale della malattia e la sua progressione tra i diversi stadi

- individuare criticità nel percorso diagnostico utili per ridurre i tempi per la diagnosi e 
promuovere una migliore qualità delle diagnosi stesse; 

- mettere in relazione tutti i professionisti socio-sanitari coinvolti nella gestione dei 
pazienti al fine di migliorare la qualità dell’assistenza fornita ai pazienti affetti da Atassie 
Pediatriche e alle loro famiglie tracciando la storia di malattia attraverso tutti i servizi sanitari 
e sociali coinvolti nella gestione di questi pazienti; 

- mettere in evidenza le carenze territoriali esistenti grazie all’acquisizione simultanea di 
dati sociali e sulla famiglia che daranno la possibilità di definire lo status dei servizi 
correntemente dedicati alle Atassie Pediatriche. 

- arruolare pazienti in studi clinici, contribuendo alla valutazione dell’effetto di possibili 
trattamenti (sperimentali e non), alla definizione degli endpoint e/o della stratificazione dei 
pazienti; 

OBIETTIVI DEL REGISTRO
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LA SCHEDA DEI PAZIENTI

E’ in corso l’elaborazione della scheda dei 
pazienti che conterrà informazioni su:

1) anagrafica dell’utente e del segnalante

2) anamnesi familiare

3) diagnosi

4) valutazione funzionale

5) terapie farmacologiche ed interventi 
riabilitativi

6 ) aspetti socio-assistenziali

National Institutes of 
Natural Sciences
(NINS)
Common data
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Istituto Superiore di Sanità
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