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LE MALATTIE da ACCUMULO LISOSOMIALE 
 

Premesse: Sono definite rare le malattie che colpiscono un numero ristretto di persone e di 
conseguenza generano problemi specifici legati alla loro rarità.  Il limite stabilito in Europa per 
definire rara una patologia è di una persona affetta ogni 2.000.  

Attualmente sono state calcolate circa 6.000-7.000 malattie rare e ne vengono descritte di nuove 
regolarmente nelle pubblicazioni scientifiche. 

Le malattie da accumulo lisosomiale (LSD - Lysosomial Storage Disease) sono un gruppo di circa 50 
malattie causate da un’alterazione di una qualunque delle funzioni dei lisosomi e in particolare da 
carenza o malfunzionamento degli enzimi responsabili delle loro attività. Le alterazioni comportano un 
accumulo all’interno dei lisosomi stessi di materiali che non vengono degradati; questo, a sua volta, 
comporta danno cellulare e ai tessuti.  

Si tratta di malattie sistemiche che possono interessare più organi e le manifestazioni cliniche più 
tipiche sono: ingrossamento del fegato e della milza, interessamento del sistema nervoso centrale con 
perdita progressiva di funzioni neurologiche, alterazioni degli occhi, del cuore e della muscolatura.  

L’età d’esordio è variabile, ma in genere pediatrica, anche se spesso la diagnosi è molto più tardiva. 

Per alcune di queste malattie sono oggi presenti in commercio preparati enzimatici che possono 
combatterle, migliorandone la sintomatologia ed offrendo ai pazienti una migliore qualità di vita.  

Si tratta, nello specifico, di: 

 

• Malattia di Gaucher: 1 persona su 40.000-60.000 nuovi nati 

• MPS I: 1 persona su 100.000 nuovi nati 

• Malattia di Anderson-Fabry: 1 persona su 40.000 nuovi nati 

• Malattia di Pompe: 1 persona su 40.000-57.000 nuovi nati 

 

Come per tante patologie, anche non rare, la diagnosi precoce può comportare una prognosi più 

fausta e una sopravvivenza senz’altro a più lungo termine. Purtroppo la rarità di tali patologie fa sì 

che il Pediatra, nello specifico quello di Famiglia, non sia spesso in grado di riconoscerne i sintomi di 

esordio (talora sfumati) qualora essi si presentino alla sua osservazione. 

D’altronde anche gli eventi formativi presentano in questo contesto dei limiti enormi, potendo 

l’osservazione della malattia rara presentarsi anche a distanza di decenni.  

Si rende, quindi, necessario costruire un format, a revisione periodica, da porre a disposizione del 

Pediatra affinché lo utilizzi qualora si ritrovi ad affrontare sintomi che possono evocare un 

determinato gruppo di malattie croniche. 

Il Progetto: La Rete Pediatrica di Epidemiologia e Ricerca (REPER), struttura interna alla Società 

Italiana Medici Pediatri (SIMPE), ha condiviso con Sanofi Genzyme un percorso molto articolato, nel 

quale hanno trovato posto sia una valutazione delle attuali conoscenze sul tema di un campione di 

Pediatri di Famiglia (Questionario) che un percorso formativo ad essi indirizzato (WebConference), 

https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/malattia-di-gaucher.aspx?sc_itemid=%7b2F113EB6-97CC-468D-B6A8-E9423258C81B%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/malattia-di-gaucher.aspx?sc_itemid=%7b2F113EB6-97CC-468D-B6A8-E9423258C81B%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/mucopolisaccaridosi.aspx?sc_itemid=%7bAB0122B1-CDB0-4544-879E-1160BEC6DB47%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/mucopolisaccaridosi.aspx?sc_itemid=%7bAB0122B1-CDB0-4544-879E-1160BEC6DB47%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/malattia-di-fabry.aspx?sc_itemid=%7bF0FC0954-6F86-48F2-A454-171E0EF4A806%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/malattia-di-fabry.aspx?sc_itemid=%7bF0FC0954-6F86-48F2-A454-171E0EF4A806%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/malattia-di-pompe.aspx?sc_itemid=%7b2B7EC465-2426-4938-8CB3-4D5F4B14D771%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
https://www.sanofigenzyme.it/aree-therapeutiche/malattia-di-pompe.aspx?sc_itemid=%7b2B7EC465-2426-4938-8CB3-4D5F4B14D771%7d&sc_mode=edit&sc_lang=it&sc_mode=edit&sc_lang=it
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oltre alla strutturazione di materiale formativo/informativo, consultabile in ogni momento sul 

supporto informatico di utilizzo quotidiano da parte del pediatra. 

Tutto ciò è stato reso possibile grazie all’utilizzo di un sistema informatico (PediaTotem) attualmente 

a disposizione di oltre 1.000 pediatri di famiglia, piattaforma sulla quale REPER ha l’esclusiva di 

pubblicazione di contenuti scientifici di natura medica. 

In via preliminare è stato necessario costituire un Board Scientifico che producesse e/o vagliasse il 

materiale da utilizzare sia per la pubblicazione sul PediaTotem che per la strutturazione delle 

WebConference che, infine, per la costruzione del questionario da sottoporre ai pediatri coinvolti. 

Tale Board è stato costituito sia da componenti della REPER (Roberto Sassi, Piero Di Saverio, Maria 

Giuliano) che da docenti esperte del settore (Maja Di Rocco – Osp. Gaslini, Genova; Federica 

Deodato – Bambino Gesù, Roma; Daniela Concolino – Università di Catanzaro). 

Il questionario è stato sottoposto a n. 40 pediatri di famiglia, di diverse Regioni italiane, aderenti 

alla REPER; esso era costituito da n. 17 domande a risposta multipla. I risultati del questionario ed 

alcune riflessioni da essi scaturenti sono in allegato al presente documento (Allegato A). 

Contemporaneamente si è provveduto alla costruzione di specifiche pagine formative sullo 

strumento PediaTotem, costituite da:  

• un repertorizzatore di sintomi, capace di esprimere una indicazione circa la possibilità che 

essi siano attribuibili o meno ad una delle malattie in esame;  

• una sintesi descrittiva delle singole patologie, ognuna corredata di una flow chart interattiva 

nonché dell’elenco dei centri di riferimento regionali riconosciuti per la specifica patologia;  

• una indicazione sulle possibilità esistenti ad oggi tese a porre diagnosi di certezza in tempi 

rapidi.  

Una descrizione approfondita di tale attività è inserita in allegato al presente documento (Allegato 

B). 

 

Utilizzando le pagine del PediaTotem è stata strutturata una serie di WebConference così definite: 

23 gennaio Prof.ssa Federica Deodato: Malattia di Pompe 

24 gennaio Prof.ssa Maja Di Rocco: Malattia di Gaucher e MPS I 

29 gennaio Prof.ssa Maja Di Rocco: Malattia di Gaucher e MPS I 

30 gennaio Prof.ssa Federica Deodato: Malattia di Pompe 

6 febbraio Prof.ssa Daniela Concolino: Malattia di Fabry 

12 febbraio Prof.ssa Daniela Concolino: Malattia di Fabry 

Tutte le lezioni sono state coordinate dalla d.ssa Maria Giuliano. 

Per la migliore fruizione degli incontri e per consentire una maggiore interattività si è limitata la 

partecipazione a massimo 40 pediatri. 

Anche in questo caso un approfondimento descrittivo è presente in allegato (Allegato C). 
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ALLEGATO A 

Questionario 

Le Malattie da Accumulo Lisosomiale: riconoscerle precocemente per trattarle efficacemente 

 

Il Board Scientifico si è riunito a Roma il 7 giugno 2018. La componente REPER ha illustrato alle 

docenti convenute il progetto ed il canovaccio grafico della presentazione su PediaTotem. Si sono 

condivisi i contenuti relativi al questionario da rivolgere ai pediatri, convenendo sulla non 

opportunità di rivolgere analogo questionario alle famiglie e si sono ripartiti i compiti relativi alla 

produzione del materiale da organizzare sulla piattaforma PediaTotem: 

Prof.ssa Concolino: malattia di Fabry;  

Prof.ssa Deodato: malattia di Pompe;  

Prof.ssa Di Rocco: malattia di Gaucher + MPS I 

La componente REPER si sarebbe, invece, occupata della costruzione del questionario da sottoporre 

ai pediatri coinvolti e della identificazione dei pediatri stessi. 

Nelle settimane successive, dopo condivisione per via telematica tra i componenti il Board, il 

questionario è stato inoltrato ai 40 pediatri selezionati, così ripartiti: 

Abruzzo 9 

Calabria 3 

Campania 10 

E. Romagna 1 

Lazio  7 

Liguria  5 

Marche 2 

Piemonte 2 

Sicilia  1 

 

I pediatri hanno ricevuto l’invito alla partecipazione direttamente sul proprio desktop, nella barra 

dedicata al PediaTotem, ed hanno espresso il proprio consenso alla partecipazione, sottoscrivendo, 

nel contempo, la dichiarazione di consenso. 

Successivamente hanno ricevuto, sempre sul PediaTotem nella sezione Indagini tra medici, il 

questionario a risposta multipla. 
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I risultati 

 

Domanda n. 1: Quale pensi sia il tuo livello di conoscenza delle Malattie Rare (malattie con 

prevalenza <5:10.000) in senso generale? 

Come noto le Malattie Rare sono molteplici e molto varie e il pediatra di famiglia, nell’arco della 

propria attività lavorativa, entra in contatto con alcune di esse; è quello il momento nel quale egli 

necessita di un ausilio che lo avvicini alla patologia, nel tentativo di offrire la migliore assistenza 

possibile al suo piccolo paziente ed alla famiglia colpita da tale evento.  

È facilmente comprensibile, quindi, come lo stesso pediatra ritenga solo in pochi casi di avere una 

buona conoscenza delle Malattie Rare nel loro complesso. 

 

 

 

Domanda n. 2: Tra i tuoi pazienti annoveri bambini con Malattia Rara? 

 

Sono rare, ma sono tante. È presumibile, quindi, che ogni pediatra abbia avuto in passato (o avrà in 

futuro) qualche bambino affetto da tali patologie. Quello che ci si proponeva era scattare una 

istantanea, al momento della rilevazione, di quanti bambini con Malattia Rara fossero in carico ad 

un pur ridotto numero di sanitari.  

La fotografia che se ricava è che il 75% dei nostri intervistati (30 su 40) segue almeno 1 bambino con 

Malattia Rara e 1 su 4 ne segue anche più di 3. 

Basso
36,8%

Insufficiente
47,4%

Buono
15,8%

Ottimo
0%
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Domanda n. 3: Questi tuoi pazienti sono seguiti: 

 

Questa domanda risente della distribuzione geografica dei pediatri intervistati. Sembra chiaro che 

laddove esiste un Centro Pediatrico di rilievo l’assistenza viene offerta in loco (Genova, Gaslini – 

Roma, Bambino Gesù – Napoli, Policlinici Universitari).  

Molto diversa la situazione dei pediatri che vivono in Regioni che, da sempre, hanno in località 

spesso molto lontane il proprio punto di riferimento. Anche se non mancano sorprese nel verificare 

come anche realtà con strutture importanti (Napoli, ad esempio) vedano 6 pediatri su 10 che 

riferiscono di propri pazienti seguiti in Regioni vicine (Lazio) o non contigue, quali la Liguria. 

 

No
23,7%

Si, da 1 a 3
52,6%

Si, più di 3
23,7%
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Anche se, restando a Napoli, tre pediatri su 10 riferiscono di ignorare la presenza di Centri di 

riferimento regionali, come possiamo vedere nella domanda successiva. 

 

Domanda n. 4: Nella tua Regione esiste una Rete o un Centro di riferimento regionale per le 

Malattie Rare? 

 

La domanda si ricollega strettamente alla precedente e rende ragione della necessità di inviare i 

piccoli pazienti fuori dalla propria Regione, spesso anche il Regioni molto lontane da quelle di 

residenza.  

Ma è veramente la mancanza di Centri regionali di riferimento o piuttosto è “la fama” che alcuni 

centri nazionali si sono guadagnati negli anni a definire le scelte?  

Nella mia 
Provincia

20,5%

Nella mia 
Regione
31,8%

In Regione 
limitrofa

34,1%

In Regione non 
limitrofa

13,6%
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Domanda n. 5: Quale è il grado di interazione tra te e il Centro di riferimento che si occupa di 

questi bambini? 

 

È uno dei punti nevralgici dell’assistenza territoriale del bambino con patologie rare, o, per meglio 

dire, con patologie anche croniche. 

Il pediatra viene spesso bypassato dal Centro di riferimento (o almeno questa è la percezione che 

egli ne ha) che lo utilizza esclusivamente per la prescrizione di esami o di ricoveri periodici. 

Indubbiamente questo dipende sia dal Centro di riferimento e dai rapporti che questo ha con il 

territorio.  

Abbiamo limitato le risposte a solo 4, anche se, volendo dare voce ai pediatri, le situazioni sono 

senz’altro molto più variegate. 

 
a. Nessuno, il mio compito si limita alla prescrizione 

b. Discreto, il Centro di riferimento mi invia relazioni periodiche tramite i genitori 

c. Buono, il Centro di riferimento mi invia direttamente relazioni periodiche 

d. Ottimo, siamo in contatto diretto anche per affrontare problemi domiciliari del bambino 

Non ne ho 
alcuna notizia

28,9%

Si, ma non vi ho 
mai fatto ricorso

47,4%

Si, vi ho già fatto 
ricorso
23,7%
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Domanda n. 6: Tra le Malattie Rare quanto conosci delle malattie da accumulo lisosomiale? 

 

Ma ora entriamo nello specifico delle Malattie da accumulo lisosomiale.  

E lo facciamo tentando di comprendere quanto i pediatri sappiano della definizione di base. 

Abbiamo offerto quali risposte le seguenti: 

 

a. Sono circa 50 patologie causate da un difetto genetico che provoca l’accumulo lisosomiale 

di uno specifico substrato 

b. Hanno una incidenza di 1 caso su 7-8.000 nati vivi 

c. La diagnosi precoce permette di prevenire con farmaci danni irreversibili 

d. Rientrano tra le patologie per le quali vengono eseguiti di routine alla nascita gli screening 

neonatali 

e. a + b + c + d 

f. a + b + c  

 

a. Nessuno
33,3% b. Discreto

57,6%

c. Buono
6,1%

d. Ottimo
3%
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Domanda n. 7: Tra le Malattie Lisosomiali ce ne sono alcune curabili se riconosciute 

precocemente. Quali conosci? 

 

La domanda era destinata a comprendere se i pediatri conoscono almeno quali siano le patologie 

oggetto dello studio e, a parte uno 0,9%, le risposte sono state nel complesso buone. 

 

Risposta a
13,2%

Risposta b
0%

Risposta c
2,6%

Risposta d
0%

Risposta e
18,4%

Risposta f
65,8%

Gaucher
30,6%

Danon
0%

MPS I
24,3%

Fabry
22,5%

Pompe
21,6%

Elejalde
0,9%
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Si trattava, peraltro, di una domanda a risposta multipla per cui è interessante verificare quanti 

pediatri conoscessero tutte le 4 patologie.  

La malattia di Gaucher si è dimostrata la più nota (34 risposte su 40), mentre le altre tre hanno 

approssimativamente la stessa percentuale di conoscenza: MPS I 27/40, Fabry 25/40, Pompe 24/40. 

Un solo pediatra ha inserito la Elejalde (insieme, insieme alla Danon, come domanda fuorviante) tra 

le patologie oggetto di domanda. 

 

 

Domanda n. 8: La Malattia di Gaucher è caratterizzata dalla presenza di sintomi non specifici; tra 

quelli in elenco segnala quello che pensi non faccia parte del quadro: 

 

Inizia qui una serie di domande volte a comprendere la reale conoscenza delle singole malattie da 

accumulo lisosomiale.  

E lo abbiamo fatto ricercando non la conoscenza dei sintomi presenti, ma di quelli che non sono 

caratteristici della malattia. 

 

 
 
 
 
 
 
 

Splenomegalia e/o 
Epatomegalia

5,3%

Trombocitopenia 
e/o anemia

23,7%

Rallentamento o 
ritardo della crescita

5,3%
Opacità 
corneale

60,4%

Autosomica 
recessiva

5,3%
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Domanda n. 9: La Mucopolisaccaridosi I è caratterizzata dalla presenza di sintomi non specifici; 
tra quelli in elenco segnala quello che pensi non faccia parte del quadro: 
 

 
 
Domanda n. 10: La Malattia di Fabry è caratterizzata dalla presenza di sintomi non specifici; tra 
quelli in elenco segnala quello che pensi non faccia parte del quadro: 
 
 

 

Rigidità articolare
25%

Aritmia cardiaca
52,8%

Rallentamento o 
ritardo della crescita

5,6%

Opacità 
corneale

8,3%

Autosomica 
recessiva

8,3%

Dolore urente alle 
estremità
10,8%%

Aritmie 
cardiache/anomalie 

ECG
10,8%

Cornea verticillata
16,2%%

Intolleranza a 
calore/freddo

27,1%

Autosomica 
recessiva

35,1%
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Domanda n. 11: La Malattia di Pompe è caratterizzata dalla presenza di sintomi non specifici; tra 
quelli in elenco segnala quello che pensi non faccia parte del quadro: 
 
 

 
 
 
 
Domanda n. 12: Nei casi sospetti di Malattia da accumulo lisosomiale è possibile eseguire il test 

dell’attività enzimatica usando: 

 

La domanda è stata inserita allo scopo di far comprendere la semplicità di un accertamento 

diagnostico che va conosciuto, anche perché può dare maggiore consistenza a un sospetto di 

patologia. 

 

Ritardo dello 
sviluppo

8,1%

Cardiomegalia / 
Cardiomiopatia

5,4%

Opacità corneale
70,3%

Marcata debolezza 
muscolare. CK elevato

8,1%
Autosomica 

recessiva
8,1%
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Le successive domande hanno un intento puramente statistico, tese a comprendere quanto le 

malattie da accumulo lisosomiale siano presenti nel pur piccolo campione di pediatri di famiglia. 

Domanda n. 13: Tra i tuoi pazienti annoveri bambini affetti da una delle Malattie da accumulo 

lisosomiale? GAUCHER 

 

 
 

Sangue essiccato su 
supporto cartaceo

49,9%

Sangue essiccato su 
supporto in plastica

2,8%

Sangue 
fresco in 
provetta

30,6%

Tampone cellule guancia
16,7%

No, nessun caso
97,4%

1 caso
2,6%

2 casi
0%

3 casi
0%



 

Con il contributo non condizionante di Sanofi Genzyme 

14 

Domanda n. 14: Tra i tuoi pazienti annoveri bambini affetti da una delle Malattie da accumulo 
lisosomiale? MPS I 
 
 

 
 
Domanda n. 15: Tra i tuoi pazienti annoveri bambini affetti da una delle Malattie da accumulo 
lisosomiale? FABRY 
 
 

 

No, nessun caso
100%

1 caso
0%

2 casi
0%

3 casi
0%

No, nessun caso
100%

1 caso
0%

2 casi
0%

3 casi
0%
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Domanda n. 16: Tra i tuoi pazienti annoveri bambini affetti da una delle Malattie da accumulo 
lisosomiale? POMPE 
 

 
 
Domanda n. 17: Tra i tuoi pazienti annoveri bambini affetti da una delle Malattie da accumulo 
lisosomiale? NIEMANN PICK TIPO A o ASMD 
 

 
 
 

No, nessun caso
100%

1 caso
0%

2 casi
0%

3 casi
0%

No, nessun caso
94,8%

1 caso
2,6%

2 casi
2,6% 3 casi

0%
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Riflessioni finali: Come detto in premessa, lo scopo del questionario era valutare in maniera 

semplice la conoscenza di un gruppo di Malattie Rare da parte di un campione di pediatri di famiglia 

di varie Regioni.  

Una valutazione che era premessa ad un progetto di più ampio respiro, il cui scopo finale era quello 

di offrire alla classe pediatrica uno strumento sempre consultabile, necessario per richiamare i 

concetti fondamentali di patologie di notevole importanza. Oltre che offrire uno strumento 

formativo attraverso le webconferences successivamente programmate e comprendere quali 

potessero essere le necessità formative, anche residenziali, del pediatra di famiglia. 

Quali indicazioni possiamo ricavare dalle risposte al questionario? 

Innanzitutto che, contrariamente anche alle aspettative, la conoscenza delle patologie è tutto 

sommato buona, anche se ha bisogno di approfondimenti e, soprattutto, di essere periodicamente 

richiamata, proprio nell’ottica della rarità delle patologie in esame. 

Ancora una volta le risposte richiamano la notevole difformità diagnostica e assistenziale nelle varie 

realtà regionali, laddove il sud continua a determinare una mobilità sanitaria di notevole entità. Con 

i problemi anche di gestione familiare determinati da patologie che già di per sé sono uno 

sconvolgimento totale delle famiglie interessate. 

Quello che però sorprende è, da una parte, la scarsa affidabilità (segnalata dai pediatri) di alcuni 

Centri di riferimento locali, dall’altro la rarità (salvo eccezioni virtuose) di azioni di coinvolgimento 

del pediatra di riferimento da parte degli stessi Centri. 

Uno scollamento che acuisce la percezione negativa e giustifica, almeno in parte, la migrazione 

anche da parte di Regioni che, invece, avrebbero tutte le possibilità di una assistenza di prossimità. 

Una ultima riflessione sul dato grave della mancata conoscenza, da parte di un terzo dei pediatri 

intervistati, dell’esistenza, nella propria Regione, di una Rete dedicata alle Malattie Rare. Un dato 

che, visto dal versante dei pediatri di famiglia del Board, non sorprende, vista la scarsa diffusione 

della Carta dei Servizi Sanitari Regionali o di notizie, comunque inviate, sulla esistenza di tali Reti. 

Per non parlare della scarsa utilità delle piattaforme regionali sulle quali le Reti ricevono scarsa 

attenzione e nessuna pubblicizzazione. 

Reti nelle quali, bisogna rimarcarlo, quasi mai viene inserito un pediatra di famiglia; per cui tale 

categoria viene solitamente bypassata, con inevitabili riflessi sullo scarso coinvolgimento del 

territorio nella gestione della patologia cronica o rara. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

Con il contributo non condizionante di Sanofi Genzyme 

17 

ALLEGATO B 
 

LE PAGINE FORMATIVE 
 
Oltre 1.000 pediatri di famiglia italiani hanno da tempo inserito nella propria attività lavorativa un 

nuovo strumento informatico, il PediaTotem.  

Uno strumento attraverso il quale sono stati già costruiti numerosi questionari, rivolti sia ai pediatri 

(come nel nostro caso) che ai genitori dei bambini da loro assistiti. 

Questo progetto è stata l’occasione per creare, all’interno di questa piattaforma, una nuova sezione, 

definita Formazione, nella quale ospitare contenuti ed opportunità formative, costruite e 

strutturate da SIMPE e REPER che ne curano ogni aspetto scientifico e formativo. 

 

 
 
Malattie rare e croniche è stata la prima sezione inaugurata e Le Malattie Lisosomiali sono state le 

prime patologie ad essere inserite in questa sezione. 
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Una sezione composita nella quale abbiamo pensato di inserire diversi capitoli (visibili nella foto); 

innanzitutto vogliamo ricordare quello che abbiamo definito Repertorizzatore. 

 

 
 
Il pediatra, biffando uno o più dei sintomi elencati, riesce ad avere una indicazione di massima circa 
la possibilità di essere al cospetto di una delle malattie da accumulo lisosomiale. 
 

 
 
 
Il secondo elemento è rappresentato dalla descrizione delle singole patologie, ognuna delle quali 
esplosa nelle sue singole caratteristiche: Cos’è, Segni, Diagnosi, Terapia, Centri di riferimento, con 
allegata la bibliografia relativa. 
Tale descrizione si è avvalsa del contributo fondamentale delle docenti del Board le quali hanno 
provveduto alla redazione dei contenuti, secondo i canoni di chiarezza e stringatezza che erano stati 
richiesti. 
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Il settore Diagnosi è arricchito dalla possibilità di arrivare alla diagnosi di sospetto o di esclusione 

inserendo i sintomi in uno specifico algoritmo interattivo. 
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Un algoritmo che presenta, laddove indispensabile, anche una descrizione grafica del sintomo 

richiamato. 
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L’ultima parte è rappresento dall’elenco, per ogni patologia e con annessi indirizzi mail di contatto, 

dei vari Centri di riferimento esistenti sul territorio nazionale, divisi per Regioni.  

E’, questo, di notevole importanza proprio per fornire un supporto, immediatamente e 

semplicemente fruibile, ai pediatri di famiglia e promuovere migliori e più diretti rapporti tra il 

pediatra ed il Centro di riferimento. 
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ALLEGATO C 
 

I CORSI 
 
Sempre attraverso l’utilizzo della piattaforma web, nella sezione Formazione, abbiamo messo in 

cantiere una serie di WebConferences con le professoresse che erano parte del Board Scientifico 

del Progetto: Maja Di Rocco, Federica Deodato, Daniela Concolino, coordinate dalla collega Maria 

Giuliano. 

Ognuna delle docenti ha condotto due incontri, secondo il seguente schema: 

 

23/01/2019 Malattia di Pompe Federica Deodato 

24/01/2019 MPS I e Malattia di Gaucher Maja Di Rocco 

29/01/2019 MPS I e Malattia di Gaucher Maja Di Rocco 

30/01/2019 Malattia di Pompe Federica Deodato 

6/02/2019 Malattia di Fabry Daniela Concolino 

12/02/2019 Malattia di Fabry Daniela Concolino 

 
I corsi si sono svolti nella fascia di orario 14,00 – 15,00 per dare a tutti i pediatri interessati la 

possibilità di partecipare, considerando i diversi orari di apertura degli ambulatori. 

I pediatri hanno avuto modo di prenotare la propria partecipazione, scegliendo la data preferita, 

attraverso il proprio software, e venendo contattati in automatico con indicazione del link cui 

collegarsi. 

I Corsi, riservati a un massimo di 40 pediatri (anche non iscritti SIMPE), hanno riscosso un notevole 

successo, documentato sia dal numero di iscritti (spesso superiore al massimo previsto) sia dalle 

mail di ringraziamento di numerosi dei colleghi partecipanti.  

Successo legato, riteniamo, sia alla formula interattiva ed alla tempistica utilizzata, oltre che alla 

perizia delle docenti. 
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I Corsi sono stati registrati in diretta, previo consenso delle docenti, e sono stati inseriti in una 

apposita pagina del sito www.simpeservizi.it, in modo da poter essere richiamati in ogni momento 

dagli iscritti alla SIMPE, sia in versione integrale che nella sola versione audio. 

 

 

http://www.simpeservizi.it/
http://www.simpeservizi.it/
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Gli stessi Corsi registrati sono fruibili dagli iscritti alla SIMPE anche attraverso il sito www.simpe.it 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 

http://www.simpe.it/
http://www.simpe.it/
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