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Linea di ricerca 1
STRATEGIE DIAGNOSTICO-TERAPEUTICHE INNOVATIVE E MALATTIE RARE

Responsabili scientifici:
Gino Tripodi, Federico Zara
Descrizione:

Le attivita svolte nell'ambito di questa linea di ricerca sono rivolte all'identificazione dei meccanismi
patogenetici di malattia e di possibili biomarcatori, come base per lo sviluppo di nuovi approcci
diagnostici e terapeutici per il trattamento delle malattie pediatriche, con particolare interesse rivolto
alle Malattie Rare per le quali l'lstituto & centro di riferimento. Per |'ottimale svolgimento di tali attivita
viene utilizzato un approccio integrato laboratorio/clinica, supportato dall'utilizzo delle tecnologie piu
avanzate ed innovative disponibili presso le core facilities dell'lstituto.

La caratterizzazione dei meccanismi patogenetici di malattia e l'identificazione di potenziali bio-
marcatori con valore diagnostico e prognostico rappresentano il punto di partenza per la messa a
punto di test diagnostici efficaci e per l'identificazione di potenziali nuovi target terapeutici da poter
utilizzare nella pratica clinica. Questo aspetto risulta ancor piu rilevante nell'ambito delle malattie rare,
malattie per le quali non esiste tuttora un'univoca classificazione internazionale e il cui numero cresce
soprattutto a seguito dei progressi della ricerca genetica, specialmente nell'eta pediatrica. L'impiego
delle piu moderne tecnologie, in particolare nelle aree emergenti (Genomica, Proteomica e
Metabolomica), favorisce I'implementazione dei metodi di diagnosi e di monitoraggio terapeutico,
nonché una piu fine caratterizzazione dei meccanismi patogenetici di malattia.

L'attivita svolta dalle Unita Operative afferenti a questa linea di ricerca ha una valenza trasversale
nell'ambito della ricerca e dell'assistenza dell'lstituto. La stretta connessione tra le competenze
laboratoristiche di queste unita e quelle cliniche nelle diverse specialita, rappresenta il punto di forza
per il proficuo conseguimento degli obiettivi prefissati. | tradizionali metodi diagnostici (analisi
istologica, citogenetica, biologia molecolare, biochimica clinica etc.) vengono affiancati da approcci
innovativi in aree emergenti (Genomica NGS, Proteomica e Metabolomica). L'integrazione dei risultati
ha elevata potenzialita di favorire il corretto inquadramento diagnostico, la stratificazione dei pazienti
in termini di stadio di malattia e risposta alla terapia, nonché l'identificazione di nuove opzioni di
trattamento. Particolare interesse sara rivolto alle malattie rare, quali malattie metaboliche,
malformazioni congenite, malattie emato-immunologiche, neuroblastoma.

Obiettivo:

La linea di ricerca si pone come obiettivo principale di elaborare nuovi protocolli diagnostici e
protocolli terapeutici pil mirati per diverse patologie pediatriche utilizzando un approccio combinato
delle tecnologie pil avanzate. Il corretto inquadramento del paziente consentira di elaborare terapie
piu mirate e ed efficaci.



Attivita 2019

U.0.C. Anatomia Patologica
Direttore: Angela Rita Sementa

“Studio istologico e biomolecolare di casistiche di patologia oncologica pediatrica - Histological and
biomolecular study of cases with pediatric oncologic disease”
“Cutaneous melanocytic Spitzoid lesions in childhood and adolescents”

U.0.S.D. Biologia Molecolare

Direttore: Alessandra Eva

“Biomarcatori e fattori prognostici nei tessuti e nelle biopsie liquide - Biomarkers and prognostic
factors in tissues and in liquid biopsies”

U.O0.C. Laboratorio Analisi
Direttore: Gino Tripodi

“Sviluppo di nuove tecnologie a specifico orientamento pediatrico nella diagnostica delle patologie
infettive e nello studio del microbiota - Development of new technologies especially designed for
children in the diagnosis of infectious diseases and in the study of the microbiota”

“Development and validation of new methods for the determination of drugs and metabolites in
biological fluids by liquid chromatography-tandem mass spectrometry (LC-MS)”

U.0.C. Genetica Medica
Direttore: Isabella Ceccherini

“Studio genetico, genomico e funzionale di malattie rare per lo sviluppo di strategie diagnostiche -
Genetic, genomic, and functional study of rare diseases for the development of diagnostic strategies”
“Studio genetico, genomico e funzionale di malattie rare per lo sviluppo di strategie terapeutiche
innovative - Genetic, genomic, and functional study of rare diseases for the development of innovative
therapeutic strategies”

U.0.S.D. Centro Fibrosi Cistica
Direttore: Carlo Castellani

“Approcci per la cura dei pazienti affetti da Fibrosi Cistica con rare mutazioni - Approaches for the
treatment of patients with cystic fibrosis with rare mutations”

“Partecipazione a RCT internazionali nelllambito del CTN della Societa Europea Fibrosi Cistica -
Partecipation in international RCT within the CTN of the European Society Cystic Fibrosis”

“Patient Engagement in Cystic Fibrosis: a cross-sectional multistakeholder study”

“Multiomic approach for the identification of new leukocytes biomarkers directly related to a restored
CFTR activity following ex vivo treatment with VX770”

U.0.S.D. Centro Malattie Rare
Direttore: Maja Di Rocco

“Genius-Genetic Innovation To Understand Stroke. NGS per la diagnosi genetica, la terapia e il follow-
up multispecialistico dei bambini con stroke - Genius-Genetic Innovation To Understand Stroke. NGS
for genetic diagnosis, therapy, and multispecialist follow-up of children with stroke”

“Gestione e implementazione di registri per malattie rare e conduzione di studi osservazionali per una
diagnostica delle malattie rare del metabolismo e altri difetti congeniti - Management and
implementation of registries for rare diseases and conduction of observational studies for the
diagnosis of rare diseases of metabolism and other congenital defects”



Core Facilities
Direttore: Gino Tripodi

“Ottimizzazione delle metodologie citometriche nelllambito della diagnostica traslazionale -
Optimization of cytometric methods in the field of translational diagnostics”

“Proteomica e Metabolomica applicata alla Medicina di Precisione: metodi innovativi di stratificazione
dei pazienti basati sulla correlazione tra Big Data e Clinica - Proteomics and Metabolomics applied to
Precision Medicine: innovative methods of patient stratification based on the correlation between Big
Data and Clinic”
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