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Descrizione:

L'obiettivo generale della linea & |'avanzamento delle conoscenze nel settore che riguarda le
neuroscienze dell'eta evolutiva, con particolare riferimento alle malattie neuromuscolari e
neurodegenerative di origine genetica, attraverso un approccio multisciplinare che includa gli aspetti
clinico-laboratoristici, neuropsicologici, neuroradiologici, neurochirugici e riabilitativi. Lo scopo finale &
di migliorare la qualita di vita dei pazienti e delle loro famiglie mediante un' efficace assistenza socio-
sanitaria e la razionalizzazione dei costi socio-sanitari diretti e indiretti, nonché di quelli connessi con i
problemi culturali, sociali, scolastici e lavorativi dei piccoli pazienti. Le U.O. afferenti a questa linea si
dedicano alla diagnosi e all'assistenza clinica ed al trattamento delle seguenti patologie pediatriche:
epilessie, malattie neurodegenerative, neuromuscolari, disturbi del movimento, malformazioni a carico
del sistema nervoso centrale, tumori cerebrali, disturbi dello sviluppo dovuti a danni cerebrali nella
prima infanzia, patologie neuropsichiatriche e autismo. Le principali criticita legate a tali patologie: a)
mancata identificazione dei geni causativi di malattia per le forme genetiche non ancora ben
caratterizzate (epilessie); b) farmaco-resistenza; c) invasivita dei metodi di indagine e di trattamento
(tumori cerebrali, idrocefalo), d) compromessa qualita della vita di pazienti affetti da queste patologie.
La linea di ricerca e volta all'implementazione dell'indagine genetica, allo sviluppo di modelli di
malattia in vitro (iPS), di approcci diagnostici integrati ed innovativi, di nuovi protocolli di trattamento e
di tecniche riabilitative avanzate. Per i tumori cerebrali viene proposto un modello diagnostico
integrato PET/RM nella valutazione strutturale, metabolica, e pre-chirurgica. Nel campo delle epilessie
e delle malformazioni SNC, si punta ad identificare geni causativi di malattia tramite sequenziamento
di geni candidati e a sperimentare nuovi farmaci nelle forme epilettiche farmaco-resistenti. Vengono
approfonditi gli aspetti clinici, neurofisiologici, neuropsicologici e neuroradiologici nelle patologie
neuropsichiatriche, per migliorare la diagnosi e il trattamento dei pazienti. Ci si propone di
implementare strategie assistenziali e diagnostico-terapeutiche nel bambino con patologia
neuromuscolare (distrofie muscolari e all'atrofia muscolare spinale).

Obiettivi:
1) Identificazione di nuovi geni malattia e di nuovi meccanismi patogenetici. 2) Sperimentazione di

nuovi approcci terapeutici farmacologici. 3) Implementazione dei metodi di indagine e di monitoraggio.
4) Implementazione di tecniche riabilitative.



Attivita 2019

U.O.C. Neurologia Pediatrica e Malattie Muscolari
Direttore: Carlo Minetti

“Studio dei meccanismi molecolari funzionali nella patogenesi delle malattie neuromuscolari e
neurodegenerative: prospettive di nuovi indirizzi terapeutici - Next-generation sequencing for genetic
diagnosis of epileptic encephalopathies in infancy”

U.O.C. Neurochirurgia
Direttore: Armando Cama

“Identificazione di geni associati ai Difetti dei Tubo Neurale e alla malformazione di Chiari I.
Identificazione di nuovi geni malattia in pazienti con sindromi Rare - Identification of genes associated
with Neural Tube Defects and Chiari | malformation. Identification of new disease genes in patients
with rare syndromes”

“Nuovi approcci diagnostici e interventistici in neurochirurgia pediatrica - New diagnostic and
interventional approaches in pediatric neurosurgery”

U.O.C. Neuropsichiatria infantile
Direttore: Armando Cama

“Nuove acquisizioni nelle affezioni neuropsichiatriche infantili - New acquisitions in infantile
neuropsychiatric disorders”

U.O.C. Neuroradiologia
Direttore: Andrea Rossi

“Applicazione di tecniche di imaging RM 7 tesla nei disordini del sistema nervoso centrale pediatrici -
Application of MR 7 tesla imaging techniques in CNS disorders in children”

“Radiogenomica dei tumori cerebrali pediatrici mediante NGS e imaging molecolare per una terapia
personalizzata - Radiogenomics of pediatric brain tumors by NGS and molecular imaging for a
personalized therapy”

“Caratterizzazione clinica e neuroradiologica dei disturbi malformativi, metabolici e neurodegenerativi
del sistema nervoso centrale in eta pediatrica - Clinical and neuroradiological characterization of
malformative, metabolic, and neurodegenerative disorders of CNS in pediatric age”

“A multidisciplinary network model combining IMaging and GENetic Innovation to Understand Stroke:
gathering new evidences from multi-omic data for personalized management (IM-GENIUS)”

“3D Pseudocontinuous arterial spin labelling (3D pCASL) in the diagnosis and follow-up of pediatric
patients with Moyamoya and other CNS vasculopathies”

“Role Of Advanced MRI Sequences In Predicting The Outcome Of Preterm Neonates”

U.0.C. Medicina Fisica e Riabilitazione
Direttore: Paolo Moretti

“Analisi di movimento e azione nel recupero della disabilita senso-motoria - Movement and action
analysis in the recovery sensorimotor disability”

U.0.S.D. Centro di Miologia Traslazionale e Sperimentale
Direttore: Claudio Bruno

“Sviluppo di percorsi diagnostici etiopatogenetici ed assistenziali e di nuove strategie terapeutiche
traslazionali nelle patologie muscolari del bambino - Development of etiopathogenetic and clinical
diagnostic pathways and of new translational therapeutic strategies in pediatric muscular diseases”



U.0.S.D. Laboratorio di Neurogenetica e Neuroscienze
Direttore: Federico Zara

“Caratterizzazione funzionale di mutazioni geniche attraverso lo sviluppo di cellule umane neuronali
indotte - Functional characterization of gene mutations through the development of induced neuronal
human cells”

“Caratterizzazione fenotipica e genetica e fisiopatologica delle patologie neurogenetiche dell'eta
pediatrica - Phenotype, genetic, and physiopathological characterization of neurogenetic diseases of
pediatric age”
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