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RENDICONTO ECONOMICO

AREA 2014 2015
Consuntivo % sul totale | % sul totale Consuntivo % sul totale | % sul totale
attivita attivita e attivita attivita e
istituzionali | gestione istituzionali | gestione
Assistenza FPLM €391.864 39% 28% €393.448 39% 28%
- Besta € 343.864 88% €343.448 87%
(su totale (su totale
area) area)
- Altre strutture
€ 48.000 12% € 50.000 13%
(su totale (su totale
area) area)
Assistenza CARE €100.000 €100.000
Formazione €303.594 31% 22% €175.321 18% 13%
- N° Corsi 5 4
- N° partecipanti 664 308
L 2 3
- N° pubblicazioni
Ricerca € 146.000 15% 11% € 259.700 26% 19%
- Finanziate al Besta € 106.000 73% € 106.000 11%
(su totale (su totale
area) area)
- Finanzi Itr
inanziate ad altre € 40.000 27% € 153.800 15%
Strutture (su totale (su totale
area) area)
- N° totale ricerche 2 7
Risorse umane per €152.348 15% 11% €173.234 17% 13%
attivita istituzionali
Personale €144.244 €162.473
Comitato Scientifico € 8104 € 10.761
Promozione e €49.755 4% € 54.278 4%
Comunicazione
Relazioni internazionali €7.010 0,5% € 7.822 0,6%
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Il Consiglio di Amministrazione della Fondazione Pierfranco e Luisa Mariani al 31.12.2015 e
composto da:

Paolo Lazzati, Presidente,

Antonio Magnocavallo, Vicepresidente Vicario, con delega al Patrimonio

Luisa Bonora, Vicepresidente

Maria Majno, Vice Presidente

Adriano Bandera, Consigliere

Ludovico Barassi, Consigliere

Ferdinando Cornelio, Consigliere, in qualita di Direttore Scientifico della Fondazione Besta, fino al
21 luglio 2015

Giovanni De Censi, Consigliere

Ermellina Fedrizzi, Consigliere

Revisori dei Conti:

Franco Arosio
Roberto Rezzonico

e si é riunito il 4 febbraio, il 22 aprile ed il 9 dicembre 2015.

Il Consiglio di Amministrazione della Fondazione Mariani CARE Onlus al 31.12.2015 € composto
da:

Paolo Lazzati, Presidente

Franco Navone, Vice Presidente

Ermellina Fedrizzi, Consigliere

Revisore dei conti:

Ugo Zanello

e si e riunito il 4 febbraio ed il 22 aprile 2015.

Il Direttore Generale
Franco Navone




Attivita Comitato Scientifico

I membri del Comitato Scientifico, nominati dal Cda del 29 ottobre 2012, resteranno in carica fino al 31
dicembre 2015: Fabio Sereni - presidente onorario, Eugenio Mercuri — presidente, Stefano Di Donato, Elisa
Fazzi, Fabrizio Ferrari, Renzo Guerrini, Francesco Longo e Angelo Selicorni. Il 13 novembre 2015 & mancato
il Dr. Stefano Di Donato, che il Comitato ha ricordato, nell’ultima riunione svolta nel 2015, per I'importante
contributo, scientifico e umano, dato alla comunita scientifica e alla Fondazione Mariani.

Il Comitato si € riunito il 12 marzqil 21 aprilex 17X gitignoe il 16 novembre 2015

Riunione del 12 marzo 2015
La riunione si & svolta a Roma, in concomitanza con il Corso “Nuovi concetti di malattie muscolari in eta pediatrica”,
perché vi hanno partecipato diversi componenti del Comitato Scientifico.
1) Comunicazioni della Fondazione
- Newsletter Fondazione Mariani: presentazione della nuova iniziativa
Il CS e stato favorevole all’iniziativa e al coinvolgimento per quanto riguarda il supporto alla Fondazione nel far
pervenire notizie dal mondo della neurologia infantile, sia attraverso gli istituti di appartenenza sia tramite iniziative in
cui sono coinvolti. Il consiglio che e stato espresso e stato quello di strutturare la realizzazione con uscite bimestrali,
soprattutto per il primo anno, questo per agevolare il supporto di tutti i referenti che si intenderanno coinvolgere e
per rendere piu fattibile la programmazione. Il CS ha espresso interesse sulla funzione della Fondazione Mariani quale
punto di riferimento di una community dedicata alla neurologia infantile.
2) Ricerca
- PROGETTI CONCLUSI - Disamina degli ultimi progetti conclusi per la valutazione finale (Bando 2010 e
Bando 2011): Milano ¢ Progetti Molteni e FranceschettRomac Progetto Bertini, Napolg Progetto Fraldi
La valutazione complessiva & stato presa in carico dal Presidente del CS, che ha poi provveduto a far pervenire il
giudizio finale, per tutti i progetti molto positiva.

Sono stati anticipati i punti 3 e 4 per permettere di potersi poi dedicare alla trattazione del Bando 2014-2015 (2.a
Bando 2014-2015 per Reti di Ricerca in Neurologia Infantile - Aggiornamento valutazioni dei referees e sviluppi per
conclusione).
3) FORMAZIONE
- Indagine sui bisogni formativi: approvazione del questionario
L'iniziativa e stata sostenuta e apprezzata, perché portera a spunti di riflessione il CS nelle proposte di formazione per
i prossimi appuntamenti. Sono stati specificati alcuni suggerimenti all’'interno del documento diffusi tramite email per
la predisposizione del questionario definitivo.
- Corso FAD 2015 — aggiornamento
Il CS e stato favorevole a portare avanti iniziative di corsi FAD
4) ASSISTENZA
- Opuscolo “Non solo occhi per crescere — Vedere, guardare e comprendere 0-3 anni” — Centro
Neuroftalmologia Istituto Mondino (Dr.ssa Signorini): presentazione dell'indice e della premessa
Il CS & stato favorevole alla proposta. E stata chiesta semplicemente una verifica con S. Signorini su un’altra iniziativa
che sta realizzando D. Ricci (IAPB Italia onlus) e nella quale anche S. Signorini e stata coinvolta, questo al fine di evitare
possibili conflitti.
- Aggiornamento progetti in corso - Convenzione Besta 2014-2016
Il CS ha ringraziato per aver ricevuto 'aggiornamento sui progetti (attivita svolta nel 2014 e prevista 2015) e ha
apprezzato I'esito positivo dell’attivita realizzata grazie al contributo della Fondazione Mariani.
2) RICERCA




- Bando 2014-2015 per Reti di Ricerca in Neurologia Infantile - Aggiornamento valutazioni dei referees e
sviluppi per conclusione
Il CS ha approvato la proposta del Presidente, E. Mercuri, di ritrovarsi per un incontro dedicato al Bando 2014-2015,
durante il quale verranno visionati e valutati i 12 progetti.
E stato stabilito di predisporre la scheda di valutazione, da far circolare prima della riunione, in modo che ogni
componente del CS possa predisporre le proprie valutazioni. Se al termine del riunione non si sara raggiunta una
classifica definitiva, i progetti rimasti verranno sottoposti alla valutazione di personalita esterne, cosi da arrivare alla
classifica finale.

Riunione del 21 aprile 2015
E stato anticipato il punto 2 per dedicarsi alla trattazione del Bando 2014-2015 (2.a Bando 2014-2015 per Reti di
Ricerca in Neurologia Infantile: valutazioni e conclusione).
2) RICERCA

- Bando 2014-2015 per Reti di Ricerca in Neurologia Infantile: valutazioni e conclusione
Sono stati passati in rassegna i 12 progetti ammessi alla seconda fase. | progetti mantenuti nella selezione sono stati
suddivisi in 2 categorie: 1° categoria (progetti positivi, che rispettano le indicazioni date nel Bando): Baranello,
Guzzetta, Ricci e Valente; 2° categoria (progetti positivi, ma con alcune criticita): Lugli, Marini, Santorelli.
Sono stati cosi verificati i budget dei progetti indicati nella 1° categoria: Baranello budget max. richiesto €
67.000/budget min. richiesto € 50.000; Guzzetta budget max. richiesto € 41.000/budget min. richiesto € 35.000; Ricci
budget richiesto € 37.000; Valente budget max. richiesto € 57.000/budget min. richiesto € 50.000 ed & stato stabilito
di accettare di finanziare i budget minimi indicati nella scheda di presentazione del progetto, per un totale di €
172.000.
Per I'assegnazione del residuo di € 28.000 — il budget totale a disposizione del Bando per reti di ricerca era di €
200.000 - il CS si riserva la selezione di un 5° progetto a seguito di un’ulteriore valutazione fra i 3 progetti risultati
positivi, ma con alcune criticita (2° categoria). Questi 3 progetti — Lugli, Marini e Santorelli - verranno messi in
competizione e dovranno dimostrare il valore aggiunto della rete proposta, nonché 'accettazione di un budget ridotto
rispetto a quello indicato nella scheda. La selezione avverra entro la fine di maggio.
E stato inoltre stabilito che le rendicontazioni dei progetti ammessi saranno annuali, con un breve questionario
semestrale, che verra in seguito definito, alla fine del 2015, per verificare I'avvio della rete di ricerca.
Il CS e stato soddisfatto del successo di questo Bando. Le aspettative sono state addirittura superate sia per la qualita
dei progetti presentati sia perché vi e stata la possibilita di poter sostenere pil reti, rispetto a quanto si prospettava
all’awvio.
1) Comunicazioni della Fondazione
Vi e stata la possibilita di dedicare un momento per parlare della Formazione, in particolare di indicare alcune
proposte formative per il prossimo anno.
E stato cosi considerato di dedicare il corso di aggiornamento 2016 (marzo 2016) al “bambino nato pretermine”,
perché ormai da molto tempo I’'argomento non e stato trattato nei corsi della Fondazione, e di assegnare la direzione
scientifica al prof. Ferrari, che verra contattato da E. Mercuri, per verificare la sua disponibilita.
E stato inoltre proposto dal prof. Guerrini un corso da dedicare alla “Diagnostica genetica di nuova generazione in
neurologia pediatrica” (titolo generico da sviluppare) da realizzare alla fine di settembre 2016.

Riunione dell’11 giugno 2015
1) Comunicazioni della Fondazione

- Comunicazioni della Direzione
F. Navone ha confermato I'approvazione del bilancio 2014 sia per la Fondazione Mariani che per la Fondazione CARE
onlus. Inoltre ha informato che e allo studio la eventuale revisione della Convenzione Mariani-Besta nei punti
riguardanti la gestione del patrimonio conferito di € 6.000.000.

- Rendiconto Attivita 2014



Si fa riferimento al punto 2.a.
2) FORMAZIONE

- Esito “Questionario sui Bisogni Formativi”
F. Navone ha premesso che I'Indagine e stata effettuata a iniziativa della direzione della Fondazione al fine di
adempiere alle richieste di Agenas — Ministero della Salute, che ha suggerito ai provider ECM di acquisire utili
informazioni sui bisogni formativi dei propri utenti.
La sintesi & stata elaborata per presentare i dati ottenuti in una forma di lettura piu agevole, ma certamente il
suggerimento e quello di esaminare con attenzione il documento completo con tutti i risultati e i grafici illustrativi.
Il Comitato ha confermato i risultati positivi delle attivita realizzate nel 2014, dando atto che per la formazione i corsi
realizzati hanno evidenziato delle ottime valutazioni da parte dei partecipanti.

Viene anticipato il punto 4, dedicato alla Ricerca, per poi concentrare la riunione sulla Formazione.
4) RICERCA

- Esito valutazioni 3 progetti (LUGLI, MARINI e SANTORELLI) del Bando per reti di ricerca
La maggioranza, con I'astensione di F. Ferrari, R. Guerrini e F. Longo, ha votato per il progetto Lugli, a cui € stato cosi
assegnato il budget di € 28.000.
2) FORMAZIONE
E stato premesso che nei questionari di gradimento, che i partecipanti compilano al termine dei corsi, & emersa una
certa criticita sulla stesura dei questionari ECM, in particolare la pertinenza delle domande con i temi trattati nel
corso, pertanto la Fondazione ha chiesto al Comitato Scientifico di farsi sollecito verso i proponenti/direttori di
prestare la massima attenzione alla stesura del questionario ECM.
Da parte della Fondazione questo aspetto verra inserito nell'Accordo con il Direttore del Corso.
Corsi programmati, da valutare

- Corso di formazione sui Disordini del Movimento — N. Nardocci (novembre 2015)
Il Comitato ha approvato il corso e il programma definitivo e si € complimentato con il dr. Nardocci per i temi
affrontati e I'ampio spazio dedicato ai casi clinici. Il Comitato ha richiesto la massima attenzione nella stesura del
qguestionario ECM (pertinenza delle domande con i temi trattati nel corso).
Proposte

- Corso di Genetica Pediatrica - C. Pantaleoni e A. Selicorni (aprile 2016)
Il Comitato ha approvato il corso e la proposta di programma. Ha giudicato favorevole la durata di 2 giorni, anche in
un’ottica di contenimento dei costi, ovviamente sono stati invitati i proponenti a capire la fattibilita degli orari per
garantire la possibilita ai partecipanti di prendere parte al 100% delle lezioni, anche ai fini dell’ottenimento dei crediti
ECM per i discenti del corso. Per quanto riguarda il programma é stato ritenuto molto positivo, come sempre sono
stati aggiunti dati e contenuti importanti e innovativi. Il Comitato inoltre ha gia invitato a prestare la massima
attenzione nella stesura del questionario ECM (pertinenza delle domande con i temi trattati nel corso). E stato
richiesto I'aggiornamento e la versione definitiva per I'approvazione finale da presentare alla riunione autunnale del
Comitato.

- Corso di aggiornamento 2016 “Bambino nato pretermine” [titolo provvisorio] (marzo 2016) — F. Ferrari
Il Comitato ha approvato il corso e la proposta di programma. Il tema e stato giudicato di alto livello scientifico, un
importante corso di aggiornamento. Il corso si svolgera nel mese di marzo 2016, & stato inoltre chiesto al prof. Ferrari
di verificare con la propria Universita la disponibilita degli spazi. E stato richiesto I'aggiornamento e la versione
definitiva per I'approvazione finale da presentare alla riunione autunnale del Comitato.

- Corso “Diagnostica genetica di nuova generazione in neurologia pediatrica” [titolo provvisorio]

(settembre 2016) — R. Guerrini
Il Comitato ha approvato il corso e la proposta di programma. L'argomento é risultato tra quelli piu richiesti nel
questionario sui bisogni formativi che la Fondazione ha sottoposto alla sua utenza. Nello specifico il corso & stato
giudicato molto innovativo e di alto livello scientifico, molte sono le tematiche che verranno approfondite. Il corso si
terra nel mese di settembre 2016 ed e stato richiesto al prof. Guerrini di verificare la disponibilita degli spazi presso



I’Ospedale Meyer. E stato richiesto I'aggiornamento e la versione definitiva per I'approvazione finale da presentare
alla riunione autunnale del Comitato.
Aggiornamenti

- Corso FAD (2015):

“Agire bene per assistere meglio. Corso teorico-pratico sulla gestione dei presidi sanitari nel bambino con

ritardo mentale e patologia complessa” - Aggiornamento — A. Selicorni (estate 2015)
Il corso € un aggiornamento del programma gia realizzato nel 2014, con l'integrazione di alcune relazioni. La richiesta
di riproporre il corso e stata fatta dalla Direzione della Fondazione Mariani al dr. Selicorni, per venire incontro alle
diverse richieste di poter partecipare al corso per chi non aveva potuto prendere parte all’edizione precedente. Il
Comitato ha approvato il corso e la proposta di programma.

“Riabilitazione neuromotoria” - A. Madella Noja (autunno 2015)
Il corso online sara dedicato alle tecniche di riabilitazione neuromotoria a un bambino affetto da disordini neurologici
complessi, in particolare collegando le lezioni di pratica riabilitativa al bilancio neuromotorio del bambino da 0 a 12
mesi. Vi saranno poi 2 lezioni essenziali dedicate alla funzione orofacciale e allo sviluppo delle anche. Il Comitato ha
approvato il corso e la proposta di programma. Gli argomenti trattati sono stati giudicati di grande rilevanza.
3) PUBBLICAZIONI

- Stato dell’arte dei volumi in preparazione e prospettive
Il Comitato ha proposto di dedicare una parte del prossimo incontro al tema delle pubblicazioni per capire che
percorso intraprendere nei prossimi anni.

- Opuscolo Paralisi Cerebrali per i genitori — GIPCI
Il Comitato ha ritenuto che questa pubblicazione, cosi come I"Opuscolo sul visivo, costituisca una linea efficace per la
Fondazione Mariani, perché sono strumenti molto utili alle famiglie e con un basso impatto sul budget. Il Comitato ha
approvato questa pubblicazione.

Riunione del 16 novembre 2015
1) Comunicazioni della Fondazione

- Comunicazioni della Direzione
F. Navone ha informato che sono stati predisposti la documentazione e il preventivo 2016, per la prossima riunione
del Consiglio di Amministrazione. Sono stati inseriti tutti gli impegni stabiliti nella programmazione 2016 (corsi,
progetti, etc.) e per i 2 progetti assistenziali presso I'Ospedale S. Gerardo di Monza (Malattie Sindromiche-Dr. Selicorni
e Malattie Metaboliche-Dr.ssa Parini), supportati dal 2013 attraverso la Fondazione CARE onlus, € stato richiesto il
sostegno alla Fondazione Mariani. La conferma della programmazione verra data nella riunione del CdA del 9
dicembre 2015.
2) FORMAZIONE
Corsi programmati, da valutare

- Corso di aggiornamento 2016 “Il neonato pretermine: disordini dello sviluppo e interventi precoci” - F.

Ferrari (14-16 marzo 2016)
Il Comitato ha approvato il corso e il programma definitivo. E stato confermato I'alto livello scientifico del programma.
E stato chiesto a F. Ferrari di inserire una relazione sul progetto “voce materna in TIN”. Il CS sta giudicando molto
favorevolmente la compartecipazione tra la FM e la struttura del proponente. Il Comitato inoltre ha ricordato di
prestare la massima attenzione nella stesura del questionario ECM (pertinenza delle domande con i temi trattati nel
corso).

- XI Corso di Genetica Pediatrica - C. Pantaleoni e A. Selicorni (11-13 maggio 2016)
Il Comitato ha approvato il corso e il programma, strutturato su 2 giornate e mezzo, dall’11 al 13 maggio 2016, nelle
sede ormai abituale di Bologna. Il Comitato inoltre ha ricordato di prestare la massima attenzione nella stesura del
questionario ECM (pertinenza delle domande con i temi trattati nel corso).
Aggiornamenti

- Corso PAS Classico 2° livello (22-29 febbraio 2016) — gia approvato

10



E stato messo in visione il programma del corso PAS Classico 2° livello, che era stato approvato per email a fine
settembre 2015 per consentire I'apertura delle iscrizioni. Il corso si svolgera a Milano, presso la sede della Fondazione
TOG onlus, i docenti saranno Antonia Madella Noja e Cristina Dornini, abilitate da ICELP all'insegnamento di tutti i
corsi di formazione dedicati alla metodologia Feuerstein.

- Corso FAD “Riabilitazione neuromotoria” - A. Madella Noja (primo semestre 2016) — gia approvato
La scheda e stata presentata per mostrare gli aggiornamenti apportati alla versione gia approvata nel mese di giugno
2015, che confermano I'impianto su 8 lezioni, nelle quali saranno presentate le tecniche di riabilitazione neuromotoria
nel bambino 0-12 mesi. Lo svolgimento del corso € previsto nei primi 6 mesi del 2016, perché A. Madella Noja e il suo
gruppo stanno ultimando la predisposizione del materiale, a cui seguira la registrazione delle lezioni e
dell’organizzazione a cura della Fondazione Mariani.

- Corso “Encefalopatie epilettiche su base genetica” — R. Guerrini (8-10 settembre 2016)
Il Comitato ha preso visione della scheda di presentazione e del programma aggiornato. Si svolgera presso I'Aula
Magna dell’Ospedale Pediatrico Meyer di Firenze, dall’8 al 10 settembre 2016. Il Comitato ha approvato il corso e la
proposta di programma. Il corso & stato giudicato di elevato valore scientifico, pertanto e stato proposto di definirlo
Teaching Conference. E stato richiesto inoltre al proponente di definire il target di riferimento al quale il programma si
rivolgera, questo al fine di poter partire per tempo con la promozione.
Il CS sta giudicando molto favorevolmente la compartecipazione con la struttura del proponente e alla suddivisione
delle spese di viaggio con progetti in corso o altri eventi internazionali in programma. E stata richiesta la definizione
degli aspetti indicati gia per inizio 2016 e 'ultimo aggiornamento con la versione definitiva per I'approvazione finale,
da presentare per la primavera 2016, al Comitato.

Proposte
- Corso Neuroscienze Cognitive “Neurosviluppo tipico e atipico: dal cervello alle funzioni

cognitivo/comportamentali” — D. Riva (novembre 2016)
D. Riva ha spiegato che il corso riprende il filo di quanto gia trattato nei corsi sulle neuroscienze cognitive del 2008, del
2010 e del 2013, in particolare puntando sull’approccio evolutivo allo studio delle funzioni cognitive superiori e
fissando I'attenzione sullo sviluppo del cervello, sullo sviluppo neurofunzionale, sui fattori di rischio sullo sviluppo e le
anomalie e proseguendo con il linguaggio, le funzioni esecutive, la socialita, I'organizzazione del movimento e la
memoria. || Comitato ha approvato il corso e la proposta di programma. Il corso si svolgera nel mese di novembre
2016, nei 2 giorni o 2 giorni e mezzo a seconda di come verra definito il programma. L’approvazione definitiva e stata
fissata per la primavera 2016.
3) PUBBLICAZIONI

- Stato dell’arte dei volumi in preparazione e prospettive
Il Comitato ha definito il gruppo di lavoro dedicato alle pubblicazioni, F. Longo, D. Riva, E. Fedrizzi, F. Ferrari, M.
Majno, V. Basilico, un esperto in pubblicazioni (Google Scholar o il referente di una biblioteca scientifica), un referente
di John Libbey (solamente per una parte della riunione), con alcune possibili date in gennaio 2016. E stata richiesta
inoltre la predisposizione di un'analisi storica del budget.
4) RICERCA e ASSISTENZA

- Valutazione Attivita Progetti Fondazione Mariani (1.LAMB-Cavallari — 2.Neuroftalmologia - Signorini —

3.VelaSpeciale) e Fondazione Mariani CARE onlus (4.Sindromi Malformative-Selicorni — 5.Malattie

Metaboliche-Parini) per approvazione invio ultima tranche budget 2015
Il Comitato ha valutato positivamente le relazioni sull'attivita svolta nel 2015 dai progetti supportati dalla Fondazione
Mariani e dalla Fondazione CARE onlus. E stato richiesto solamente per il progetto sulle Malattie Metaboliche, di cui &
responsabile R. Parini, una integrazione dei risultati e quindi una migliore indicazione nella scheda del valore aggiunto
conseguito e di far capire che cosa il contributo ricevuto ha permesso di realizzare.
PROGETTI PER RETI DI RICERCA

- Realizzazione scheda per sintesi sviluppo progetto
Il Comitato ha proposto di trasmettere a E. Mercuri e F. Longo una bozza della scheda di sintesi, per apportarvi le
modifiche necessarie. La scheda definitiva verra poi inviata ai titolari dei progetti per reti di ricerca, cosi che possano

compilarla entro la fine di gennaio 2016.
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ATTIVITA’ ISTITUZIONALI

1. AREA “ASSISTENZA
Sostegno a centri clinici, istituti universitari e associazioni - Fondazione
Mariani e Fondazione Mariani CARE Onlus

1.a - Collaborazione con Fondazione IRCCS Istituto Neurologico “Carlo Besta”
Premessa Convenzione

Come previsto dalla Convenzione la Fondazione Mariani & rappresentata nella Fondazione Besta:
- dall’Avv. Antonio Magnocavallo , nominato nel Consiglio Direttivo
- dal Prof. Fabio Sereni, nominato nel Comitato Etico
- dal Prof. Eugenio Mercuri, nominato nel Comitato Tecnico-Scientifico.

La Convenzione é stata rinnovata nel gennaio 2014 con durata triennale, fino al 31 dicembre 2016, per un importo
complessivo, tra assistenza e ricerca, di € 450.000/anno.

Il gruppo di lavoro che ha discusso con i rappresentanti dell’Istituto Besta questo rinnovo era composto dal Dr. Franco
Navone, dalla Dr.ssa Ermellina Fedrizzi e dal Prof. Francesco Longo.

| programmi delle attivita da svolgere nel triennio sono state forniti dai Direttori delle 3 unita operative coinvolte nei
termini previsti in Convenzione e |'esito degli stessi & sottoposto a verifica annuale in incontri fra rappresentanti delle
due Fondazioni e gli stessi Direttori. Una riunione con tale finalita si € svolta il 17 novembre 2015, con esame dello
stato di avanzamento dei progetti in corso e le prospettive per quelli del 2016. La prima tranche degli importi previsti
dalla Convenzione per il 2015 ¢ stata versata alla Fondazione Besta a novembre mentre la corresponsione della
seconda é stata effettuata in dicembre.

Sostegno alle Divisioni Infantili

1.a.1) Impianto di comunicazione parenti-medici e diffusione musica presso le 2 U.O. di Neurologia Infantile
Nel 2015 gli interventi di umanizzazione, presso le 2 U.O. di Neurologia Infantile, hanno riguardato la realizzazione di
un impianto per la comunicazione audio per parenti-medici, al fine di agevolare le chiamate per le visite (collegamento
reparti-corridoi-giardino) e per la diffusione della musica, cosi da allietare I'attesa per le visite dei piccoli pazienti e
creare un ambiente il piu rilassante possibile per i bambini e le famiglie.

Ammontare erogato: € 5.966

1.a20 {2a3GS3y2 | ff QiviicBRiddeA I T A2yS /. 5Lbxk({

Dal 2011 la responsabile del Servizio Sociale Sig.ra Sala & stata presa in carico dall’Associazione CBDIN alla quale la

Fondazione rifonde il compenso annuale.
La Fondazione Mariani anche quest’anno ha contribuito al sostegno diretto dei familiari dei piccoli pazienti in cura
presso le divisioni infantili.

Attivita 2015

Con il contributo della Fondazione sono stati distribuiti 2.100 buoni pasto ai genitori di bambini ricoverati, utilizzabili
presso la mensa interna dell’Istituto.

397 bambini hanno usufruito del Servizio Sociale.

Ammontare erogato: € 37.900

1.a.3)Serviziodialloggio LINS 3 82 Af wSaARSYyOS atAly RSttt bl

La gestione logistica dell’appartamento presso il Residence, a cura del Servizio Sociale gestito dalla sig.ra Sala, si &

confermata efficiente e molto utile per i genitori dei bambini ricoverati presso I'Istituto Besta.
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Attivita 2015

La Fondazione ha ospitato nel Residence 37 famiglie per un totale di 84 persone, altre 75 persone sono state
sistemate presso vari Centri di Accoglienza.

Ammontare erogato: € 18.000 (per I'affitto del Residence)

1.a.4 Servizio di Segreteria per le divisioni di NPI e di Neurologia dello Sviluppo

La signora Denegri ha svolto, anche quest’anno, il ruolo di segreteria presso le due unita infantili e quello di trait
R Q dzytrh B Yondazione Mariani e le divisioni infantili dell’lstituto Besta. La sig.ra Denegri collabora anche con il
settore formazione della Fondazione per la preparazione e lo svolgimento dei corsi di aggiornamento.

Attivita 2015
Ammontare erogato: € 49.582 (per compenso segretaria e telefono diretto)

1.a.5) Sostegno Fondazione Theodora ONLUS

Questo servizio, che prevede la presenza settimanale dei “clown dottor” nei reparti pediatrici, € sempre
particolarmente gradito.

Da 15 anni ormai, grazie al sostegno della Fondazione Mariani, due Dottor Sogni della Fondazione Theodora sono
presenti tutte le settimane nei reparti di Neuroscienze pediatriche dell’Istituo Neurologico “C. Besta” di Milano per
offrire, con i loro sorrisi e la loro sensibilita, un sostegno concreto ai bambini ricoverati e alle loro famiglie.
L’'intervento mira a creare un rapporto di fiducia, di confidenza, basato sul gioco nel rispetto della centralita del
paziente. L'intervento & teso ad umanizzare la permanenza dei bambini in reparto per alleviare la loro sofferenza
psicologica dovuta alla malattia.

Attivita 2015

Nel 2015 la Fondazione Theodora ha garantito 56 visite personalizzate settimanali di 4 ore ciascuna a circa 1800
bambini ricoverati con il coinvolgimento di piu di 5.000 familiari dei piccoli ospedalizzati.

Sono state assicurate 224 ore complessive di visita e di sorrisi e momenti di allegria che non dovrebbero mai
mancare nella quotidianita dei bambini.

Ammontare erogato: € 20.000

Contributi alle singole unita operative

1.a.5) UO Neurologia dello Sviluppo (Direttore Dr.ssa Daria Riva)
L'UO di Neurologia dello Sviluppo € dedicata alla diagnosi, terapia e ricerca delle patologie dell’eta evolutiva inerenti i

disturbi neuro evolutivi, il ritardo mentale sindromico e non, le sindromi neuro genetiche, la neuro oncologia. Le
patologie di elezione (disturbi neuro evolutivi, sindromi genetiche, patologie malformative, neurofibromatosi, tumori
cerebrali infantili, paralisi cerebrali infantili) sono studiate anche in day-service secondo percorsi diagnostico-
terapeutici raccolti in pacchetti di prestazioni.

PROGETTO 1: Metodologie diagnostiche e di presa in carico precoce di patologie neurclog
complesse in eta evolutivde sindromi genetichean disabilita intellettiva e leneurofibromatosi

Attivita 2015

Nell'ambito delle patologie neurologiche in eta evolutiva, le sindromi genetiche con disabilita intellettiva e le
neurofibromatosi rappresentano un insieme di disordini estremamente eterogenei dal punto di vista epidemiologico,
clinico e genetico, ma accomunati da un elevato carico assistenziale in quanto caratterizzati da complessita di
inquadramento diagnostico, di counseling genetico, di coordinamento del monitoraggio multidisciplinare volto
all'individuazione precoce delle possibili complicanze neurologiche e sistemiche comprese le patologie oncologiche
nel caso delle neurofibromatosi. Le risorse messe a disposizione dalla Fondazione hanno consentito di poter dedicare

13




personale ed attivita in maniera specificamente destinate alle suddette condizioni, garantendo elevati livelli
qualitativi di assistenza nel rispetto delle risorse del Sistema Sanitario Nazionale, mediante I'applicazione dei percorsi
diagnostici terapeutici e assistenziali multidisciplinari, in regime di ricovero o con modalita outpatients.

Per le sindromi genetiche, con le risorse messe a disposizione dalla Fondazione Mariani, le attivita sono state: 1)
valutazione pazienti al primo accesso, con applicazione di percorsi diagnostici in regime di ricovero, per un totale
della UO di 230 casi su 452 pazienti, pari circa al 51% dell’afferenza totale; di cui 80 seguiti direttamente dal dott.
Alfei (collaborazione in NPI sostenuta con il contributo della Fondazione); 2) continuazione lavoro di rete con le
agenzie educative e riabilitative coinvolte nel management del paziente nell’ottica di garantire la migliore continuita
ospedale-territorio possibile per la stesura di progetto educativo individuale; 3) definizione per ogni paziente degli
approfondimenti genetici piu appropriati, presso il Laboratorio dell’Istituto (array-CGH, FISH, test Metilazione, ecc.) o
altri laboratori nazionali o internazionali (analisi geni specifici); 4) mantenimento e ottimizzazione di un percorso di
follow-up in regime outpatient (Day-Service), 300 casi all’anno, di cui 100 seguiti direttamente dal dott. Alfei, con
finalita diagnostiche, terapeutiche e assistenziali, per I'esecuzione di pil prestazioni in un’unica giornata; 5)
prosecuzione dell’attivita del’Ambulatorio speciale dedicato alle condizioni con ritardo psicomotorio/disabilita
intellettiva, con finalita diagnostiche e di follow-up (120 accessi; contro 100 accessi nel 2014 e 90 del 2013); 6)
partecipazione a incontri scientifici nazionali e internazionali relativi alle condizioni con disabilita intellettiva di
origine genetica; 7) contributo organizzativo e coordinamento dell'evento formazione sul Campo “Casi sindromico-
genetici complessi: inquadramento diagnostico”, con accreditamento ECM, presso UO Neurologia dello Sviluppo, nel
corso del 2015 (4 incontri).

Nell’ambito delle Neurofibromatosi le risorse della Fondazione Mariani hanno permesso di: 1) soddisfare la crescente
richiesta da parte dei pazienti pediatrici affetti da Neurofibromatosi tipo | e Il, 287 pazienti, di cui 32 nuovi casi,
facilitando il loro accesso in Istituto attraverso il proseguimento dell’attivita dell’ambulatorio speciale dedicato alla
patologia istituito nel 2009 presso la Unita Operativa Neurologia dello Sviluppo; 2) fornire percorsi di diagnosi e cura
altamente qualificati, in accordo con i Percorsi Diagnostici Terapeutici ed Assistenziali (PDTA) promossi dalla Regione
Lombardia formulati nell’ambito dei gruppi di lavoro di cui si & stati partecipi, rivolti in particolare ai casi con
espressione complessa delle patologie e finalizzati sia al miglioramento dell’assistenza ai pazienti pediatrici che
all’ottimizzazione delle risorse del Sistema Sanitario Nazionale attraverso: - |’attivita di Day Service con organizzazione
di prestazioni specialistiche multidisciplinari ambulatoriali — erogate 53 prestazioni - per la gestione sia delle
problematiche diagnostiche che assistenziali, limitando pertanto il numero e la durata dei ricoveri ospedalieri; - il
consolidamento della collaborazione con specialisti sia interni che esterni all'lstituto, al fine di garantire il
necessario approccio multidisciplinare al paziente ed elevati livelli qualitativi di assistenza; 3) garantire il
reclutamento di pazienti accuratamente selezionati nell’ambito di progetti di ricerca finalizzati sia all’individuazione
dei meccanismi molecolari implicati nella tumori-genesi in particolare relativamente al glioma delle vie ottiche, sia
nella migliore definizione del fenotipo clinico e delle complicanze secondo le pil recenti evidenze della letteratura.
Questo progetto ha reso possibile il potenziamento dell’attivita diagnostico-terapeutica di elevata qualita e
complessita in risposta alla sempre maggiore richiesta da parte di pazienti con diagnosi certa o sospetta di
Neurofibromatosi e sindromi genetiche con disabilita intellettiva. In particolare, sia relativamente alla Sindromi
Genetiche che alle Neurofibromatosi, nel 2015 si segnalano un significativo aumento delle afferenze negli Ambulatori
Speciali dedicati ed un aumento del numero di ricoveri a fini diagnostici, dovuti a una maggiore attrattiva dei Servizi.
Sono stati inoltre pubblicati diversi articoli su riviste scientifiche internazionali.

Ammontare complessivo erogato alla U.O.: € 106.000

1.a.6 ) UO Neuropsichiatria Infantile (Direttore Dr. Nardo Nardocci)

L’attivita dell’UO di Neuropsichiatria Infantile riguarda le malattie rare nel campo di epilessia - I’epilessia rappresenta
la prima malattia neurologica in eta pediatrica — dei disordini del movimento, delle malattie neuromuscolari e delle
malattie metaboliche e degenerative. Il finanziamento della Fondazione Mariani & stato ripartito a supporto di due
progetti attualmente in essere presso I'UO e mediante tale finanziamento I’'UO ha potuto contare sulla collaborazione
di figure professionali specifiche che hanno implementato I’attivita clinica assistenziale e di ricerca.

PROGETTO 1: Srategie per la diagnosi e cura di pazienti con malattie rare, ad alto carico
assistenziale easistenti alle terapie convenzionali

Attivita 2015
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La UO di NPI, grazie alla esperienza clinica e alla attivita di ricerca clinica, si € specializzata negli ultimi anni nella
gestione di malattie rare di difficile diagnosi e ad elevata carica assistenziale, e nel trattamento di pazienti con
patologie resistenti alle terapie convenzionali, utilizzando trattamenti medici e chirurgici di natura sintomatica ed
anche potenzialmente eziologica.

L’esperienza nella diagnosi e cura di malattie rare con epilessia e disordini del movimento ha determinato anche nel
2015 un aumento di afferenza alla UO NPI di pazienti affetti (o sospettati essere affetti) da queste patologie, sia per
pazienti ricoverati, sia di “out-patients” e si conferma una grande afferenza di pazienti extraregionali.

Nel corso del 2015 presso la UO NPI sono stati ricoverati 374 pazienti con epilessia e disordine del movimento. 1004
pazienti sono inoltre stati seguiti in day-service speciale.

Volumi di attivita, dott.ssa Freri (Cococo specializzata in NPI sostenuta con il contributo della Fondazione) e dott.ssa
Patrini (Consulente Psicologia clinica sostenuta con il contributo della Fondazione):

1. PAZIENTI CON ENCEFALITI AUTOIMMUNI: Pazienti con encefalite autoimmune (definita e probabile) in fase attiva di
malattia: 11 casi; Pazienti con encefalite autoimmune in follow-up: 16 casi; Valutazioni neuropsicologiche effettuate
nell’lanno 2015 in pazienti con encefalite autoimmune: 21 per un totale di 40 sedute.

2. PAZIENTI CON ENCEFALITE DI RASMUSSEN: Pazienti con encefalite di Rasmussen in follow-up: 25, di cui 6 con
follow-up stretto (o per controlli in fase attiva di malattia o per recente chirurgia dell’epilessia); Valutazioni
neuropsicologiche effettuate nell’anno 2015 in pazienti con encefalite di Rasmussen: 8 per un totale di 24 sedute.

3. PAZIENTI CON ENCEFALOPATIA INFIAMMATORIA CON STATI DI MALE EPILETTICO RICORRENTI : 4 casi; Valutazioni
neuropsicologiche a questi pazienti: 8.

4. PAZIENTI CON EPILESSIA FARMACORESISTENTE 61: pazienti selezionati per il trattamento chirurgico: 6 casi; pazienti
in follow-up post-chirurgico: 26; Valutazioni neuropsicologiche effettuate nell’anno 2015 in pazienti candidati a
chirurgia/o in follow-up postchirurgico: 24 per un totale di 48 sedute.

5. PAZIENTI CON DISORDINE DEL MOVIMENTO DI NATURA EREDO-DEGENERATIVA O METABOLICA con stato distonico:
2 casi.

L'aumento della intensita assistenziale e stato rappresentato dall'impiego dei protocolli di tipo diagnostico e
terapeutico che hanno incluso un ampliamento della diagnostica immunologica, genetica e di neuroimaging e
dall’utilizzo di trattamenti farmacologici non convenzionali e di neurochirurgia resettiva e funzionale. Il contributo
delle risorse finanziate e rappresentato dalla applicazione degli strumenti diagnostici e terapeutici e dalla valutazione
della loro efficacia. Il personale finanziato dal progetto e stato dedicato alla realizzazione del progetto. In particolare,
le dr.sse Freri e Patrini hanno proseguito I'elaborazione di strumenti specifici di valutazione per la fase acuta di
malattia e 'outcome, oltre a occuparsi della gestione complessiva (sia nel corso del ricovero che durante il follow-up)
dei pazienti affetti dalle patologie oggetto di studio.

L’analisi dei risultati raccolti fino ad ora conferma la validita della metodologia di valutazione degli outcome. | dati
raccolti sono stati inseriti in database ad hoc, specifici per le diverse patologie. Il finanziamento ha contribuito alla
sistematizzazione, alla elaborazione e alla disseminazione dei dati raccolti, come testimoniato dalla produzione
scientifica dell’anno 2015. Inoltre sono stati attivati progetti di studio nell’ambito delle epilessie autoimmuni anche a
livello nazionale (gruppo di studio LICE, di cui il personale finanziato fa parte) e progetti di collaborazione sulle
encefaliti autoimmuni anche a livello internazionale (Department of Child and Adolescent Psychiatry, Université Pierre
et Marie Curie, Hopital Pitié-Salpétriere, Paris, France), con parte attiva del personale finanziato. Sono stati pubblicati
diversi articoli su riviste scientifiche internazionali.

PROGETTO 2: Malattie metaboliche genetiche e neurodegenerative in eta pediatrica

Attivita 2015

La patologia metabolica e neurodegenerativa dell’eta pediatrica costituisce un’area di elevato impatto clinico,
scientifico, sociale ed economico, rappresentando la principale causa di disabilita e spesso di mortalita nella prima
infanzia. Richiede un’alta intensita di cura, I'ottimizzazione dei percorsi diagnostici e del follow-up, la possibilita di
identificare i geni causativi, le esigenze di diagnosi precoce e di consulenza genetica, I'avvio a trattamenti gia codificati
o a trial terapeutici innovativi. L’obiettivo principale del progetto e stato il miglioramento in tempi e qualita della
diagnosi a un livello piu avanzato possibile. Cio € avvenuto tramite presa in carico specifica per le diverse patologie,
con modalita di accoglienza che include: il ricovero ordinario, le valutazioni in Day-service o presso I’Ambulatorio
speciale. La distribuzione per gruppi di diagnosi € stata: 58% malattie metaboliche (incluse Mitocondriali e
Leucodistrofie) e 42% malattie neuromuscolari. La dott.ssa Ardissone (Cococo specializzata in NPI sostenuta con il
contributo della Fondazione) ha seguito in regime di ricovero ordinario oltre 100 pazienti affetti dalle patologie

15




suddette, in regime ambulatoriale 110 pazienti e in Day Service per le Malattie Metaboliche e Neuromuscolari 150
pazienti. Circa il 50% di questi pazienti hanno una diagnosi di certezza, confermata o identificata durante il corso del
2015. Per tutti i pazienti sono stati aggiornati i dati clinici e strumentali nei database interni all’Istituto e sono inoltre
stati mantenuti attivi registri specifici per diverse Patologie, per i quali sono stati aggiornati i dati di follow-up clinico e
strumentale: A. Malattie mitocondriali, circa 1000 pazienti (interni ed esterni); B. Atassie a esordio precoce, circa 60
pazienti; C. Miopatie congenite, Distrofie Muscolari congenite, Distrofie dei Cingoli, totale 120 pazienti; D.
IperCPKemie idiopatiche infantili, circa 80 pazienti; E. Leucodistrofie lisosomiali trattabili con trapianto di cellule
staminali ematopoietiche finalizzato alla valutazione dell’outcome neurologico e all’identificazione di ulteriori criteri di
elegibilita al trattamento: Adrenoleucodistrofia X-linked, attualmente include 20 pazienti e Malattie di Krabbe,
attualmente include 7 pazienti; F. Neuropatie Genetiche, 260 pazienti.

TRIALS-REGISTRI: 1) studio osservazionale internazionale “NPC Registry (Niemann-Pick Type C Disease Registry)”, Co-
investigator dott.ssa Ardissone; 2) studio osservazionale “A Prospective Non-therapeutic Study in Patients Diagnosed
With Niemann-Pick Disease Type C”, Co-investigator dott.ssa Ardissone; 3) studio osservazionale no profit, “NPDR: An
International Rare Diseases Registry For Niemann-Pick Disease Type A, B And C”, Co-investigator dott.ssa Ardissone; 4)
CMT National Registry: towards definition of standards of care and clinical trials. Co-investigator dott.ssa Moroni; 5)
Inherited Neuropathies Consortium; RDCRN 6601. A Natural History Study of CMT1B, CMT2A, CMT4A and CMT4C. Co-
investigator dott.ssa Moroni; 6) Inherited Neuropathies Consortium; RDCRN 6603. Development of CMT Peds Scale for
Children with CMT. Co-investigator dott.ssa Moroni. Nei pazienti con Malattie Mitocondriali & stata utilizzata la scala
specifica per la misurazione della gravita, della disabilita e della qualita della vita (Newcastle Mitochondrial Paediatric
Scale). | pazienti affetti da Neuropatia genetica sono stati valutati utilizzando un protocollo neurofunzionale ad hoc,
specifico per I'infanzia (CMTPedS). All’attivita clinico-assistenziale si & aggiunta I’attivita formativa e divulgativa, con
presentazioni a congressi nazionali e internazionali e una significativa produzione scientifica con pubblicazioni su
riviste a elevato Impact Factor. Sono stati avviati anche dei tutoraggi per alcuni specializzandi (3 medici nel 2015). La
dott.ssa Claudia Gandioli ha terminato la scuola di specializzazione nel marzo 2015, ma da allora non & piu stato
possibile sostenere questa figura professionale con il contributo della Fondazione Mariani, pertanto I’Unita di Malattie
Genetiche Metaboliche e Degenerative in eta pediatrica si e ridotta di un medico.

Ammontare complessivo erogato alla U.O.: € 106.000

Nota: I'attivita della UO di Neurogenetica Molecolare & stata inserita nell’area Ricerca

1.b — Sostegno della Fondazione Mariani ad altre strutture
Il finanziamento a queste strutture 8 dzy QI G G A @A GE OSNIAFAOFGEF L{h donamo

1.b.1) Centro di Neuroftalmologia, Istituto Casimiro Mondino, Pavia (Responsabile Dr.ssa Sabrina Signorini)
Il Centro si rivolge a soggetti in eta evolutiva, fra gli 0 e i 18 anni, e si occupa di diagnosi, cura e follow-up di:

- Soggetti con deficit visivo di origine centrale

- Soggetti con malattie rare che comportano deficit visivo

- Soggetti a rischio di danno neurologico.

E stata messa a punto una metodologia di valutazione neuroftalmologica, con un approccio multidisciplinare che
prevede l'integrazione di competenze neuropsichiatriche infantili e neuroftalmologiche, con lo scopo di fornire un
inquadramento diagnostico utile a una presa in carico del bambino atta a migliorare le competenze visive e le restanti
funzioni adattive, a sostenere il percorso delle famiglie e infine a migliorare la qualita di vita dei bambini e delle loro
famiglie.

PROGETTO:5 I f t I LINBal Ay OFNARO2 YdzZ GARAAOALI Ayl NB
con deficit visivo

Attivita 2015

Nel corso del 2015, grazie al contributo della FM e stato possibile garantire continuita assistenziale (in termini sia
diagnostici che riabilitativi) ai bambini gia noti al Centro, sia prendere in carico nuovi casi anche in epoche precoci.

Per quanto riguarda gli aspetti valutativi e stato possibile effettuare 443 valutazioni neuro funzionali visive da parte
della terapista della neuro psicomotricita dell’eta evolutiva in pil rispetto a quanto sarebbe stato possibile senza il
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presente progetto. Nell’ambito di tali valutazioni per 43 nuovi bambini inviati al Centro per un approfondimento degli
aspetti neuro oftalmologici & stato possibile effettuare una valutazione multidisciplinare con la copresenza di una
Neuropsichiatra Infantile e del terapista, migliorando in tal modo la qualita assistenziale garantendo una piu completa
definizione del bilancio funzionale del bambino e d una migliore programmazione dell’intervento riabilitativo.

Per quanto riguarda nello specifico la valutazione degli aspetti neuropsicologici sono state eseguite osservazioni
quali-quantitative sia in bambini in eta prescolare in vista di un inserimento scolastico, sia in eta scolare. Tale attivita
ha visto coinvolti 93 bambini. A conclusione della valutazione e stato possibile effettuare un incontro di discussione
del caso in equipe multidisciplinare (neuropsichiatra, psicologo, terapista). La conclusione e stata consegnata ai
genitori in occasione di un colloquio di condivisione.

In merito agli aspetti riabilitativi e stato possibile la presa in carico riabilitativa continuativa neuro psicomotoria atta
a promuovere lo sviluppo delle competenze visive e neuropsichiche globali a 37 bambini in piu di quanti sarebbe
stato possibile senza I'intervento del contributo Mariani.

Nel corso dell’anno I'attivita riabilitativa e stata integrata con I'avvio di presa in carico di regime di Macroattivita
Ambulatoriale Complessa, attivita recentemente riconosciuta ai Centri sul territorio lombardo.

Tale attivita ha visto coinvolta I’equipe multidisciplinare del Centro compresi gli operatori finanziati dalla Fondazione.
Pertanto nel 2015 il Centro é stato in grado di rispondere in modo pil tempestivo e funzionale ai bisogni di diagnosi e
cura della popolazione afferente garantendo in breve tempo osservazioni multidisciplinari agevolando in tal modo le
famiglie evitando loro numerosi spostamenti; € stato possibile contribuire in maniera efficace all’attuazione e
prosecuzione di un percorso favorevole allo sviluppo neuropsichico del bambino, anche con attenzione
all’apprendimento scolastico, grazie all’'aumento del numero di incontri in equipe multidisciplinare ed alla successiva
somministrazione di protocolli valutativi personalizzati.

Per favorire l'integrazione scolastica e migliorare quindi ulteriormente la qualita di vita del bambino, obiettivo
prioritario, e auspicabile anche in relazione alle attivita di valutazione e ai trattamenti messi in atto, e stata fornita
anche una relazione con indicazioni didattiche rivolte agli insegnanti con i quali sono stati anche effettuati incontri
diretti con I'’equipe NPI territoriale o scolastica dei bambini valutati.

Infine per favorire la sensibilizzazione rispetto alla valutazione precoce dei bambini con deficit visivo sono stati
effettuati incontri di Neuroftalmologia dell’eta evolutiva tra i vari servizi territoriali di competenza coinvolgendo in
modo continuativo la figura dello psicologo.

Ammontare erogato: € 40.000

1.b.2) Vivere la Vela a.s.d., Milano (Responsabile Sig. Claudio Mosconi)

Il progetto nasce da un’idea innovativa di usare I'imbarcazione a vela per permettere a giovani con disabilita differenti
di provare un’esperienza ricca di stimoli, a contatto con la natura.

Lobiettivo principale del progetto & quello di favorire la relazione e I'integrazione tra persone disabili e normodotate.
In seguito ad una serie di danni riportati dalla barca FIONDA a causa del mal tempo e di rotture di ormeggi, & stato
necessario fermare la barca ma, per non interrompere le uscite sono state effettuate alcune esperienze presso una
nuova sede sul Lago di Como. Questa cambiamento ha suggerito di trasferire Fionda nel Nuovo Marina di Domaso
(Lago di Como), sia per 'ottima accessibilita per i ragazzi disabili, sia per la possibilita di avere tutta la flotta sotto
controllo, con la possibilita di realizzare eventi piu frequentemente. Lo spostamento ha permesso di avere la
disponibilita di un’ottima base nautica con foresteria per gestire pil persone.

PROGETTO: Vela speciale

Attivita 2015

Elenco delle uscite effettuate nel 2015:

DATA USCITA NUMERO PARTECIPANTI NOTE

Mercoledi 20 maggio Ass. Dal Faro 36 ragazzi-4 educatori Giornata intera

Mercoledi 27 maggio Ass. Dal Faro 37 ragazzi-4 educatori Giornata intera

Domenica 6 giugno Mamme con figlie disabili 3 bambine-2 genitori 2 ragazze down e una
autistica

Sabato 13 giugno Centro Diurno Disabili | 16 ragazzi-3 educatori Disabili motori —

Narcisi Giornata intera

Domenica 21 giugno Mamme con figlie disabili 3 bambine-2 genitori 2 ragazze down e na

autistica
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Domenica 13 settembre | Tu con Noi 50 + 6 accompagnatori Giornata con ragazzi
down

Domenica 28 settembre | Tu con Noi 50 + 6 accompagnatori Giornata con ragazzi
down

Ammontare erogato € 8.000

1.b.3) Altri interventi assistenziali

Nel 2015 é stato dato un contributo per lI'implementazione e l'addestramento di operatori del servizio di
teleneuropsichiatria infantile presso I'Ospedale Centrale di Maputo in Mozambico. L'iniziativa e stata anche illustrata a
un convegno durante EXPO 2015.

Ammontare erogato: € 2.000

1.c — Finanziamenti 2015 della Fondazione Mariani CARE

1.c.1) Ambulatorio Genetica Clinica, Ospedale San Gerardo,Monza (Responsabile Dr. Angelo Selicorni)

Il progetto si propone la validazione di un modello di assistenza multidisciplinare e multidimensionale nei confronti di
bambini affetti da condizioni malformative complesse con ritardo mentale. Tale modello prevede la gestione
organizzativa del protocollo di follow-up multispecialistico a carico del Centro, esperto delle recenti indicazioni
regionali definiti dai PDTA — Percorsi Diagnostico Terapeutico Assistenziale per le malattie rare e/o con i protocolli
disponibili a livello nazionali e internazionali.

Il progetto prevede inoltre che presso il Centro sia reso disponibile uno sportello dedicato di ascolto e informazione
inerente le tematiche relative alle tutele sociali di cui il bambino e la famiglia hanno diritto, nonché di supportare
concretamente la famiglia nella gestione dei vari passaggi burocratici, favorendo il contatto positivo con i referenti
istituzionali territoriali.

PROGETTO: Clinical Day, Emergency Card e Teleassistenza: nuove strategie di approccio al
paziente con patologia sindromica e disabilitatellettiva

Attivita 2015

Obiettivo del progetto 2015 é stato quello di fornire momenti assistenziali dedicati ai pazienti affetti dalle medesime
condizioni disabilitanti (Clinical Day), di offrire alla famiglia strumenti pratici di spiegazione della complessita del
quadro clinico del figlio anche in condizioni di emergenza (Emergency Card), di facilitare la comunicazione inter
operatore e tra operatori e famiglia (Teleassistenza).

In termini di Clinical Day si & continuato il lavoro iniziato con pazienti affetti da sindrome di Cornelia de Lange e si &
introdotta specifica attenzione ai pazienti affetti da sindrome di Down. Sono stati valutati in modo multidisciplinare
470 bambini con differenti sindromi.

Il valore aggiunto di questa modalita assistenziale e rappresentato dalla multidisciplinarieta concreta delle valutazioni
eseguite che permettono di ottenere un quadro realmente a 360° del bambino in relazione alle sue problematiche. La
coesistenza di piu bambini nella medesima giornata ha permesso uno scambio esperienziale tra i genitori. La
valutazione multidisciplinare genera inoltre dati interessanti di storia naturale della condizione del disabile.

La modalita Clinical Day e gia stata presentata in consessi scientifici nazionali ed internazionali.

In relazione alla produzione di Emergency Card si & svolto dapprima un importante lavoro preparatorio per la sua
attivazione operativa. Sono state fornite a 43 pazienti affetti da 26 differenti condizioni sindromiche. Ogni paziente
ha ricevuto un foglio personalizzato descrittivo delle sue problematiche cliniche completo di dati inerenti i suoi
parametri vitali di base. Ogni Emergency Car é stata associata a una scheda sintetica relativa alla patologia del
paziente specificatamente dedicata alle problematiche dell’urgenza. L’'Emergency Card offre una risposta al medico
che in urgenza si trovasse a dover gestire scelte di fine vita, in quanto nella scheda stessa c’e€ una voce dedicata che
esplicita la scelta discussa preventivamente con la famiglia. L'esperienza Emergency Card & in linea con alcune
esperienze all’estero.

Il progetto Teleassistenza e stato attivato interagendo con il team informatico e generando un sito protetto con una
form individualizzata estremamente articolata. In base alla struttura informatica generata ogni genitore ha potuto
leggere tutte le informazioni relative al proprio figlio e solo lui ha potuto aggiornare il diario clinico nella parte di
competenza (genitori); medici ed infermieri del territorio referenti a quel bambino hanno avuto la stessa potenzialita
dei genitori. Gli operatori del nostro centro hanno letto le informazioni di ogni bambino, potendo scrivere nella parte
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di competenza. La sperimentazione attiva di questo strumento avverra prossimamente per darci una risposta sulla
validita o meno dello strumento.

Ammontare erogato: € 50.000

1.c.2) Centro Mariani Malattie Metaboliche, Ospedale San Gerardo, Monza (Responsabile Dr. Rossella
Parini

Il progetto vuole offrire, ai pazienti con malattie metaboliche ereditarie, un servizio di valutazione neuropsicologica e
di sostegno psicologico continuativo e completo, con lo scopo di sviluppare al massimo le capacita cognitive e adattive
dei pazienti e migliorare la qualita di vita del bambino e dei suoi genitori.

Vi é stata infatti la necessita di valutare le capacita cognitive di alcuni bambini con scale speciali preparate a questo
scopo, nonché la necessita di valutazioni routinarie pilt complessive, che mettessero in evidenza la capacita di
adattamento psicosociale e la qualita di vita dei pazienti e delle loro famiglie.

Queste valutazioni periodiche, effettuate per ogni paziente sempre dallo stesso operatore, hanno permesso di
verificare se i trattamenti medici intrapresi sono stati in grado di stabilizzare o addirittura migliorare le capacita
cognitive del paziente ed eventualmente di modificare le terapie. Attraverso il progetto ci si attende un miglioramento
della qualita di vita degli individui coinvolti, pazienti e genitori, che potra avere anche delle ricadute positive sulla
qualita delle cure fornite al bambino dalla famiglia.

PROGETTO: Valutazioni neuropsicologiche, adattive e di qualita di vita del bambino con
malattie metaboliche ereditarie e dei suoi familiari

Attivita 2015

Nel 2015 si e proseguito il servizio di valutazione neuropsicologica e di sostegno psicologico gia offerto negli anni
passati: a) verifica longitudinale delle capacita cognitive dei pazienti; b) della qualita di vita dei pazienti; c) verifica
della qualita di vita dei genitori per mettere in atto, se necessario, trattamenti ad hoc.

Sono stati effettuati 34 colloqui individuali o di coppia, 100 valutazioni cognitive, 10 test per la qualita di vita dei
pazienti. | questionari per la valutazione della qualita di vita dei genitori non sono stati somministrati nel 2015. | dati
pregressi sono in corso di valutazione per preparare una pubblicazione sull’argomento.

La possibilita di valutare i pazienti dal punto di vista psicometrico e fondamentale per il monitoraggio dei pazienti con
malattie metaboliche. Questa opportunita & stata resa possibile dal contributo della Fondazione Mariani che ha
permesso di finanziare I’attivita delle psicologhe, che hanno cosi avuto modo di verificare gli effetti del trattamento
sulle capacita cognitive dei pazienti che avevano malattie croniche, spesso evolutive, che interessavano il sistema
nervoso centrale. | risultati di questi test sono stati inclusi in un articolo pubblicato su Molecular Genetics and
Metabolism. Gli interventi sui nuclei famigliari sono stati fondamentali perché senza questi non si sarebbe potuta
controllare I'ansia dei genitori, che hanno dovuto seguire i figli nei trattamenti.

L'intervento che si e riusciti a fare sul piano della valutazione cognitiva e del supporto alle famiglie & alla base dei
risultati positivi che si stanno ottenendo nel follow-up dei pazienti.

Ammontare erogato: € 50.000
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2. AREA’ “FORMAZIONE” - Aggiornamento Professionale e Pubblicazioni

[ QFGGAGAGE RA C2NXNITA2ySk! 3FAA2NYFYSyii2 tNRpFSaarzylLtsS 8§
codificate dalla certificazione di qualita 1ISO 9001 per la presentazione, valutazione e realizzazione dei corsi e delle

relative pubblicazioni.

2.a - Corsi di Aggiornamento in Neurologia Infantile

2.a.1) XXVII Corso di Aggiornamento in Neurologia Infantile
“Nuovi concetti di malattie neuromuscolari in eta pediatrica”

Direttore del Corso

Eugenio Mercuri

Comitato Scientifico

Stefano Di Donato, Enrico Bertini

Segreteria Scientifica

Marika Pane, Sonia Messina, Giovanni Baranello

5FGA RStfQS@Syiz

Il Corso, diretto da Eugenio Mercuri del Policlinico Gemelli, Universita Cattolica del Sacro Cuore, Roma si & svolto a
Roma dal 12 al 14 marzo 2015 presso |'Hotel Boscolo Exedra.

Il corso ha ottenuto il patrocinio di AIM (Associazione lItaliana di Miologia) e SINPIA (Societa Italiana di
Neuropsichiatria Infantile dell’Infanzia e dell’Adolescenza).

Il corso e stato accreditato ECM e ha ottenuto 17 crediti per medici, psicologi, logopedisti, fisioterapisti e TNPEE.

Presenze: 94 partecipanti, 33 relatori/moderatori

Provenienza geografica dei partecipanti: Italia Settentrionale: 52%, Italia Centrale 30%, Italia Meridionale e Isole 17%,
Stranieri 1%

Figure professionali presenti: medici 88% di cui il 47% specializzandi e dottorandi, terapisti 9%, studenti 2%, altre
figure 1%

Valutazione dell’evento da parte dei partecipanti (nelle tabelle non sono state riportate le percentuali delle risposte non date)
Rilevanza degli argomenti trattati

Rilevanza del corso % Qualita del corso % Efficacia del corso %
Non rilevante 0 Scarsa 0 Inefficace 0
Poco rilevante 0 Mediocre 0 Parzialmente efficace 2,5
Abbastanza rilevante 5 Soddisfacente 5 Abbastanza efficace 5
Rilevante 30 Buona 30 Efficace 30
Molto rilevante 65 Eccellente 65 Molto efficace 62,5

Ritiene che nel programma ci siano riferimenti, indicazioni e/o informazioni non equilibrate o non corrette per
interessi commerciali?
NO 1 2 3 4 5 Molto rilevanti
% 75 10 0 5 10 %
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Questionario di soddisfazione (Percentuale di soddisfazione ottimo-buono espresso dai partecipanti e rilevata dai questionari distribuiti)

Aspetti del corso %
Corso nella sua globalita 100
Organizzazione - staff 100
Qualita del catering 89
Qualita dei servizi tecnici 100

Contenuti del corso

Interesse per i temi affrontati 100
Grado di approfondimento 100
Equilibrio fra pratica e teoria 100

Alcuni commenti dei partecipanti

Ottima qualita del corso e molti complimenti a Fondazione Mariani e al Prof. Mercuri. Richiesta di ulteriori contenuti
spendibili nella pratica quotidiana. Richiesta di un corso dedicato alle scale di valutazione.

Ammontare erogato: € 40.323
Contributi: € 17.660

2.b - Corso di Formazione a distanza

2.b.1) VIl Corso FAD FM - la Formazione A Distanza della Fondazione Mariani

“Agire bene per assistere meglio”

Corso teorico-pratico sulla gestione dei presidi sanitari nel bambino con patologia complessa.
Nuova edizione aggiornata

Direttore del Corso
Angelo Selicorni
Comitato Scientifico

Giuseppe Zampino, Eugenio Mercuri, Andrea Biondi
Segreteria Scientifica

Chiara Fossati

Tutors

A. Selicorni, M.L. Melzi, A. Cerizza, F. Pavan, Monza; L. Maestri, Milano; E. Bignamino, A. Grandis, C. Gregoretti e I.
Esposito, Torino; R. Cutrera, E. Ruffini, A. Schiavino, Roma.

Dati dell’evento

Il Corso, promosso da Angelo Selicorni della Fondazione MBBM (Monza per la Mamma e il suo Bambino) presso la
Clinica Pediatrica dell’Ospedale San Gerardo di Monza, si & svolto online da novembre 2015 a febbraio 2016.

Il Corso e stato accreditato ECM e ha ottenuto 8 crediti formativi per medici, infermieri, infermieri pediatrici,
fisioterapisti, educatori professionali e TNPEE.
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Presenze: 68 partecipanti, 12 tutors.

Provenienza geografica dei partecipanti: Italia Settentrionale: 73%, Italia Centrale 6%, Italia Meridionale e Isole 21%.
Figure professionali presenti: medici 79 % di cui il 56 % specializzandi, terapisti 12%, altre figure 7%, non specificati
1%.

Valutazione dell’evento da parte dei partecipanti (nelle tabelle non sono state riportate le percentuali delle risposte non date)

Rilevanza degli argomenti trattati

Rilevanza del corso % Qualita del corso % Efficacia del corso %
Non rilevante 0 Scarsa 0 Inefficace 0
Poco rilevante 0 Mediocre 0 Parzialmente efficace 0
Abbastanza rilevante 10 Soddisfacente 13 Abbastanza efficace 0
Rilevante 31 Buona 45 Efficace 43
Molto rilevante 59 Eccellente 42 Molto efficace 57

Il tempo, che ha dedicato ad acquisire le informazioni contenute in questo programma FAD rispetto alle 8 ore
previste, e stato:

tempo molto inferiore Poco inferiore Uguale al previsto Poco superiore Molto superiore

% 0 11 53 36 0

Questionario di soddisfazione (Percentuale di soddisfazione ottimo-buono espresso dai partecipanti e rilevata dai questionari distribuiti)

Aspetti del corso %

Corso nella sua globalita 100
Funzionamento corso FAD (modalita d’accesso, utilizzo piattaforma di e-learning) 79
Contenuti del corso

Interesse per i temi affrontati 95

Grado di approfondimento 100

Alcuni commenti dei partecipanti

Commenti positivi, viene richiesto da alcuni partecipanti maggior tempo per accedere alla piattaforma e piu tempo
per completare il corso.

Ammontare erogato: € 4.434
Contributi: € 1.340

2.c - Corsi di Formazione sui Disordini del Movimento

2.c.1) ll Corso di Formazione sui disordini del movimento
“Aggiornamenti sui disordini del movimento in eta infantile”

Direttore del Corso
Nardo Nardocci
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Comitato Scientifico

Giovanna Zorzi ed Emilio Fernandez-Alvarez
Segreteria Scientifica

Federica Zibordi, Miryam Carecchio e Davide Tonduti

5FGA RStfQS@Syiz

Il corso, promosso da Nardo Nardocci della Fondazione IRCCS Istituto Neurologico C. Besta di Milano si & svolto a
Torino dal 25 al 27 novembre 2015 allo Starhotels Majestic.

Il corso & stato accreditato ECM e ha ottenuto 11,3 punti per medici, psicologi, TNPEE, logopedisti, fisioterapisti,
terapisti occupazionali, tecnici di neurofisiopatologia, infermieri e infermieri pediatrici.

Presenze: 124 partecipanti, 28 relatori/moderatori.

Provenienza geografica dei partecipanti: Italia Settentrionale: 65%, Italia Centrale: 20%, Italia meridionale e Isole:
15%.

Figure professionali presenti: 89% medici, dei quali 42% specializzandi, dottorandi e studenti, 9% terapisti della neuro
e psicomotricita dell’eta evolutiva, fisioterapisti e altri terapisti, 2% altre figure (psicologi, biologi).

Valutazione dell’evento da parte dei partecipanti (nelle tabelle non sono state riportate le percentuali delle risposte non date)

Rilevanza degli argomenti trattati

Rilevanza del corso % Qualita del corso % Efficacia del corso %
Non rilevante 0 Scarsa 0 Inefficace 0
Poco rilevante 0 Mediocre 0 Parzialmente efficace 0
Abbastanza rilevante 5 Soddisfacente 3,5 Abbastanza efficace 10.3
Rilevante 28 Buona 22,5 Efficace 29,3
Molto rilevante 67 Eccellente 74 Molto efficace 60,3

Ritiene che nel programma ci siano riferimenti, indicazioni e/o informazioni non equilibrate o non corrette per
interessi commerciali?

NO 1 2 3 4 5 Molto rilevanti

% 95 2 0 1 2 %

Questionario di soddisfazione (Percentuale di soddisfazione ottimo-buono espresso dai partecipanti e rilevata dai questionari distribuiti)

Aspetti del corso %

Il Corso nella sua globalita 98
Organizzazione - staff 86
Qualita del catering 77
Qualita dei servizi tecnici 95
Contenuti del corso

Interesse per i temi affrontati 98

Grado di approfondimento 100
Equilibrio fra pratica e teoria 82

Alcuni commenti dei partecipanti
Commenti positivi, molto apprezzati i casi interattivi per i quali viene chiesto maggior spazio, cosi come per i video e
per la parte clinica.

Ammontare erogato: € 36.894
Contributi: € 25.483
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2.d - Corsi di Formazione Professionale

2.d.1) Corsi Metodologia Feuerstein
“Learning Propensity Assessment Device (LPAD) Classic — 2° livello”

Direttore del Corso

Antonia Madella Noja

Segreteria Scientifica

Rafi Feuerstein, Antonia Madella Noja

Dati dell’evento

Il corso LPAD Classic 2° livello, organizzato in partnership con la Fondazione TOG onlus (Fondazione TogethertoGo

onlus) e il Feuerstein Institute, si & svolto a Milano dal 23 febbraio al 2 marzo 2015 presso la Fondazione TOG onlus di

Milano. La Fondazione Mariani e stata provider per I'accreditamento ECM.

Il corso & stato accreditato ECM e ha ottenuto 50 crediti per i medici, fisioterapisti, TNPEE, psicologi, educatori

professionali.

Presenze: 22 partecipanti, 2 relatori.
Provenienza geografica dei partecipanti: Italia Settentrionale: 100%.

Figure professionali presenti: 7% medici, 36% terapisti (TNPEE, fisioterapisti, logopedisti); 56% altre figure (educatori

professionali, psicologi), 18% non specificati.
Valutazione dell’evento da parte dei partecipanti (nelle tabelle non sono state riportate le percentuali delle risposte non date)

Rilevanza degli argomenti trattati

Rilevanza del corso % Qualita del corso % Efficacia del corso %
Non rilevante 0 Scarsa 0 Inefficace 0
Poco rilevante 0 Mediocre 0 Parzialmente efficace 0
Abbastanza rilevante 0 Soddisfacente 0 Abbastanza efficace 0
Rilevante 0 Buona 0 Efficace 0
Molto rilevante 100 Eccellente 100 Molto efficace 100

Ritiene che nel programma ci siano riferimenti, indicazioni e/o informazioni non equilibrate o non corrette per
interessi commerciali?

NO 1 2 3 4 5 Molto rilevanti

% 91 0 0 0 9 %

2.d.2) Partecipazione al “Workshop FEUERSTEIN INSTITUTE”
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La Fondazione, anche quest’anno, ha sostenuto la partecipazione di 2 persone ai corsi di aggiornamento tenuti dal
Feuerstein Institute (ex ICELP), che si sono svolti a Firenze dal 5 al 16 luglio. Le dr.sse Madella Noja e Dornini sono
state abilitate dal Feuerstein Institute all'insegnamento di tutti i corsi di formazione dedicati alla metodologia
Feuerstein.

Ammontare erogato: € 34.692
Contributi: € 16.830

2.e - Altri corsi o eventi

2.e.1) “Mario Savoiardo Lecture”

L’Istituto Neurologico Carlo Besta, in collaborazione con la Fondazione Mariani, ha voluto ricordare, a un anno dalla
sua scomparsa, la figura del dr. Mario Savoiardo, neuroradiologo di fama internazionale, con una lecture dal titolo
“Leukodystrophies: from MRI to disease insight”.

Introduzione Maria Grazia Bruzzone
Moderatore Maria Consuelo Valentini
Lecture Marjo van der Knaap e Marianna Bugiani (Dipartimento di Neurologia Infantile, Universita di Amsterdam).

5FGA RStfQS@Syiz
L’evento si & svolto nell’aula congressi AmadeolLAB dell’Istituto Besta il 24 settembre 2015.
Hanno partecipato circa 100 persone tra medici e biologi.

Ammontare erogato: € 1.780

2.f - Sostegno al Gruppo GIPCI (Gruppo Italiano Paralisi Cerebrale Infantile)

2.f.1) Sostegno Gipci e riunioni al Besta

A seguito delle iniziative inerenti alla ricerca e alla formazione del GIPCI, nato nel 1994, la Fondazione Mariani ha
affiancato anche nel 2015 il GIPCI per garantire le risorse necessarie al coordinamento delle sue attivita, tra cui il
supporto al progetto di ricerca clinica intitolato “La valutazione della qualita delle cure erogate nei Servizi di
riabilitazione per i bambini con paralisi cerebrali”.

La Fondazione Mariani ha finanziato le spese per le riunioni del gruppo che si riunisce a Milano, presso I'Istituto
Neurologico “Carlo Besta”. Le riunioni del 2015 si sono svolte il 20 marzo, il 19 giugno e il 9 ottobre.

2.f.2) Workshop

“La valutazione neurofunzionale dell’arto superiore nell’emiplegia congenita con la Scala Besta”
Organizzato dalla Fondazione IRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta in collaborazione con la Fondazione Mariani.

Il corso si € svolto il 20 novembre 2015 presso I’Aula Pluribus dell’Istituto Besta di Milano.

Responsabili Scientifici: Emanuela Pagliano e Giovanni Baranello

Coordinatore organizzativo: Alice Corlatti

La Fondazione Mariani ha contribuito con la distribuzione ai partecipanti della pubblicazione “SCALA BESTA - Uno
strumento per la valutazione funzionale dell'arto superiore nel bambino emiplegico”.

25




| partecipanti sono stati 19 tra medici, TNPEE e fisioterapisti, provenienti prevalentemente dalla Lombardia (60%) e i

restanti da Emilia Romagna e Toscana.

Ammontare erogato: € 3.537

2.g Iniziative correlate all’area Neuromusic

Si veda il capitolo dedicato alle Relazioni Internazionali (5. RELAZIONI INTERNAZIONALI 5.a.1) Area Neuromusic)

Ammontare erogato: € 5.000

2.h Statistiche Corsi

2.h.1) Appendice 1: Figure professionali dei partecipanti ai corsi

Qualifica
MEDICI
Genetisti
Generici o di base
Neurologi
Pediatri
NPI
Medicina fisica e riabilitazione
Neonatologi
Psichiatri
Chirurghi
Altre specializzazioni
Specializzandi, dottorandi e studenti
TOTALE MEDICI

TERAPISTI

Terapisti della neuro-psicomotricita
dell’Eta Evolutiva (TNPEE)
Logopedisti

Fisioterapisti

Musicoterapisti

Altri terapisti

TOTALE TERAPISTI

Altre specializzazioni
Educatori/Pedagogisti

Psicologi

Infermieri

Biologi

Non indicata qualifica professionale
TOTALE ALTRE SPECIALIZZAZIONI

2014

0,30%
0,00%
1,20%
5,42%
8,13%
2,11%
1,20%
0,00%
0,45%
1,51%
33,75%
54.07% (346)

6,33%

1,05%
9,79%
1.20%
1.96%

20.93% (134)

2.71%
8.43%
5.57%
0.45%
7.83%

25.00% (160)

2015

0,00%
0,00%
2,60%
4,87%
23,70%
3,57%
1,30%
0,00%
0,32%
0.65%
44,80%
81,82% (252)

5,52%

0.97%
4,22%
0,00%
0,65%

11,36% (35)

2,27%
1,30%
0,97%
0,65%
1,62%

6,82% (21)
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2.h.2) Appendice 2: Provenienza geografica dei partecipanti ai corsi
Esercizio 2014

REGIONI N° %

Emilia 31 4,67% 18
Friuli 16 2,41% 5
Liguria 11 1,66% 5
Lombardia 150 22,59% 115
Piemonte 30 4,52% 35
Trentino 10 1,51% 5
Valle d’Aosta 0 0.00%

Veneto 32 4.82% 18
Totale Italia Settentrionale 280 42,17% 202
Abruzzo 3 0,45% 3
Lazio 32 4,82% 41
Marche 5 0,75%

Toscana 37 5,57%

Umbria 5 0.75%

Totale Italia Centrale 82 12,35% 57
Basilicata 3 0,45%

Calabria 4 0,60%

Campania 8 1,20% 4
Molise 1 0,15% 0
Puglia 8 1,20% 10
Sardegna 11 1,66% 8
Sicilia 7 1,05% 24
Totale Italia Meridionale/Isole 42 6,33% 48
Stranieri 260* 39,16% 1
Non indicata 0 0% 0
TOTALE 664 100,00% 308

*Europei 34; Americani 2; Altri Stati 2
**Europei 184, Americani 62. Altri Stati 14

Esercizio 2015

5,84%
1,62%
1,62%
37,34%
11,36%
1,62%
0,32%
5,84%
65,58%
0,97%
13,31%
0,97%
2,92%
0,32%
18,51%
0,32%
0,32%
1,30%
0,00%
3,25%
2,60%
7,79%
15,58%
0,32%
0,00%
100,00%
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2.i - Pubblicazioni

La produzione delle pubblicazioni, attivita specificamente certificata ISO 9001 dal 2008, avviene con lo stretto
coinvolgimento delle forze interne della Fondazione in tutte le fasi, ivi compresa la supervisione dei contenuti in
collaborazione con gli Editors scientifici.

2.i.1) THE NEUROSCIENCES AND MUSIC -V
Cognitive Stimulation and Rehabilitation

ANNALS Lo s

he Neurdsciences
and Music V

ISSN 0077-8923

Il volume raccoglie le relazioni presentate durante il Convegno Internazionale "The Neurosciences and Music - V",
Dijon (FRANCE), 29 maggio-1 giugno 2014

A cura di: E. Bigand, B. Tillmann, I. Peretz, R.J. Zatorre, L. Lopez e M. Majno

Collana/Edizione: Annals

Casa Editrice: New York Academy of Sciences, New York, Vol. 1337, 2015, pp. 271

Testi in inglese

N° copie distribuite ai partecipanti e docenti del relativo Corso: 222; inoltre 80 sono state spedite direttamente da
NYAS a destinatari americani e canadesi.

Ammontare erogato: € 12.881

2.i.2) VISUAL IMPAIRMENTS AND NEURODEVELOPMENTAL DISORDERS
From diagnosis to rehabilitation

e e

Ve brrasonnts mo
Nrusootviiomentas Daoroess
TR0 SASAINE DS DAL AT

ISBN 978-88-917-2600-1

Il volume raccoglie le relazioni presentate durante il XXVI Corso di aggiornamento (Firenze, 10-12 marzo 2014)
A cura di: Elisa Fazzi and Paolo Emilio Bianchi

Collana/Edizione: Mariani Foundation Paediatric Neurology Series — XXIX

Casa Editrice: John Libbey Eurotext, Paris-London, 2016, pp. 215 (anno di stampa 2016, ma budget 2015)
Testi in inglese
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N° copie distribuite ai partecipanti e docenti del relativo Corso: 190

Ammontare erogato: € 20.663

2.i.3) L'ADOLESCENTE CON PARALISI CEREBRALE
Sviluppo emotivo, problemi neuro-funzionali, apprendimento e partecipazione

ISBN 978-88-917-2600-1

Il volume raccoglie le relazioni presentate durante il VIl Corso di formazione in neuroriabilitazione
(Bologna, 19-21 novembre 2014)

A cura di: GIPCI

Editor: Ermellina Fedrizzi

Collana/Edizione: Collana di neurologia infantile della Fondazione Mariani

Casa Editrice: FrancoAngeli, 2015, pp. 284

Testi in Italiano e Inglese

N° copie distribuite ai partecipanti e docenti del relativo Corso: 130

Ammontare erogato: € 11.641

3. AREA “FINANZIAMENTO ALLA RICERCA”
Lt FAYFYTAFYSyiG2 FtflF NAOSNDF 8§ dzyQl GdAGAltL OSNIAFAOLG

3.a - Bando per reti di ricerca 2014-2015 per il biennio 2015-2016

E stato avviato, sul finire del 2014, e proseguito nel 2015 un Bando dedicato ai progetti di ricerca applicata e di
innovazione clinico-assistenziale in neurologia infantile effettuate da RETI MULTICENTRICHE per promuovere:
§ attivita di collegamento tra centri, privilegiando la collaborazione tra strutture piu specializzate e altre con
minor grado di specializzazione
§ attivita di collaborazione tra centri e operatori con competenze diverse
i la creazione di infrastrutture che consentano di uniformare gli strumenti di ricerca e la raccolta di dati tra
diverse strutture in modo da promuovere conoscenze e ricerca sul territorio nazionale.
La finalita & stata quindi quella di supportare reti/network di ricerca nell’avvio di nuovi progetti al fine di realizzare

una start-up in ambito neurologico infantile.
Dei 12 progetti ammessi alla fase finale, 5 progetti hanno ottenuto il finanziamenti per il biennio giugno 2015-maggio
2017.

3.a.1) Progetto Baranello
GbSiéé2N] LaFEALFyYy2 LISNJ f S -NetCPLI ldvdrater per/ |& foBnadiahef N Ly:
miglioramento delle attivitd di assienza e ricerca, la diffusione di protocolli di valutazione e
GNJ GOFYSyiG2 olFalidAr adzt QSGARSYT | ¢
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Istituzione: Fondazione IRCCS Istituto Neurologico “C. Besta”, Unita di Neurologia dello Sviluppo - Milano

Responsabile Scientifico: Dr. Giovanni Baranello,

Strutture coinvolte: 1) Giovanni Baranello, Unita di Neurologia dello Sviluppo, Istituto Besta, Milano; 2) Andrea
Guzzetta, Universita di Pisa e Fondazione IRCCS Stella Maris, Pisa; 3) Adriano Ferrari, Universita di Modena e Reggio
Emilia e IRCCS Arcispedale S. Maria Nuova, Reggio Emilia; 4) Anna Turconi, Istituto Scientifico Medea, Bosisio Parini
(LC); 5) Antonio Trabacca, Istituto Scientifico Medea e Associazione La Nostra Famiglia, Brindisi; 6) Sabrina Signorini,
Istituto Neurologico C. Mondino, Pavia; 7) Anna Molinaro, Dipartimento di Neurologia Infantile, Spedali Civili, Brescia
8) Odoardo Picciolini, Unita di Riabilitazione Pediatrica, Fondazione IRCCS Ospedale Maggiore Policlinico, Milano; 9)
Domenico M.M. Romeo; Policlinico Gemelli, Roma; 10) Massimo Stortini, Ospedale Pediatrico e Istituto Scientifico
Bambino Gesu; Palidoro (Roma); 11) Carlo Di Brina, Ospedale Belcolle, Viterbo; 12) Lorella Tornetta, Universita
Ospedale Citta della Salute e della Scienza, Torino; 13) Renata Nacinovich, Universita di Milano-Bicocca, Ospedale San
Gerardo, Monza; 14) Francesca Gallino, ASL 3 Genovese, Genova; 15) Michela Marzaroli, Ospedale Papa Giovanni
XXIIl, Bergamo; 16) Monica Cazzagon, Istituto Scientifico E. Medea, Udine; 17) Nerina Landi, Azienda Sanitaria di
Firenze; 18) Francesco Bon, ULSS 12 Veneziana, Marghera (VE); 19) Michelina Inverno, UONPIA Lecco; 20) Fabio
Zambonin, Ospedale di Circolo e Fondazione Macchi, Varese; 21) Stefania Reale, ASL | - S.C. Neuropsichiatria Infantile,
Savigliano-Fossano (CN); 22) Marina Rodocanachi, Fondazione Don Gnocchi Onlus, Milano.

Attivita 2015

Questo progetto di rete si propone di affrontare questi aspetti: 1) promuovere la raccolta sistematica e condivisa di
dati sull'evoluzione longitudinale di pazienti italiani con Paralisi Cerebrale (PC) nei diversi aspetti del funzionamento;
2) stimolare attivita di ricerca e migliorare la conoscenza e |’assistenza clinica nel campo delle PC sul territorio italiano,
che coinvolge tutti i centri con alta specializzazione nel campo delle PC; 3) facilitare la cooperazione e la formazione
delle attivita tra i centri altamente specializzati, con diversi professionisti e specialita, coinvolti nella diagnosi e nel
trattamento dei bambini con PC. Il 15 luglio 2015 si e svolto il kick-off meeting del progetto con partecipanti
provenienti da 7 centri altamente specializzati coinvolti nel progetto. Durante I'incontro gli obiettivi dei progetti sono
stati presentati e discussi, e le attivita di ricerca sono state pianificate. | partecipanti hanno convenuto di definire due
differenti protocolli di raccolta dei dati, uno per la raccolta di dati retrospettivi, caratterizzati da un set di base di dati
gia disponibili in tutti i centri; un secondo protocollo, pil ampio rispetto agli altri, che puo permettere di raccogliere
prospetticamente dati sulla storia naturale dei bambini con PC. Il 9 ottobre 2015 e stato organizzato un secondo
incontro con tutti gli altri partner del progetto (compresi i centri primari). Le finalita del progetto sono state discusse.
Il 16 dicembre 2015 il protocollo per la raccolta dati & stato approvato dal Comitato Etico della Fondazione Carlo Besta
e trasmesso agli altri partner.

Ammontare erogato: € 25.000

3.a.2) Progetto Guzzetta

EbSGig2N] AGFEAFY2 LISNIfF RAFIy2air S fQAYISNDSY(2
FE£ESEYTF LISNIf RAFTFdzZAA2YS RStfF YAIEA2NB LINT GAOI
Istituzione: IRCCS Fondazione Stella Maris, Dipartimento di Neuroscienze dello Sviluppo — Calambrone (Pisa)

Responsabile Scientifico: Dr. Andrea Guzzetta

Strutture coinvolte: 1) Rossella Frassoldati, Unita di Neonatologia, Policlinico di Modena; 2) Laura Bartalena, U.O.
Neonatologia, Ospedale S. Chiara, Pisa; 3) Luigi Gagliardi, UO di Neonatologia, Ospedale Versilia, Viareggio; 4)

Domenico Romeo, UO di Neuropsichiatria Infantile, Policlinico Gemelli, Roma; 5) Giovanni Baranello, UO di Neurologia

dello Sviluppo, Istituto Besta, Milano; 6) Emanuele Trapolino, UO di NPIA, Presidio Ospedaliero Di Cristina, Palermo; 7)

Carmela Tata, UO NPIA, Ospedale di Siracusa; 8) Cettina Torrisi, Ospedale Santavenera, Acireale (CT); 9) Giovanni

Pioggia, Istituto di Fisiologia Clinica (National Research Council), Messina.

Attivita 2015

Le Paralisi Cerebrali (PC) sono la disabilita fisica piu comune dell'infanzia. Individuazione precoce di bambini a rischio
di PC e essenziale per migliorare il risultato a lungo termine. Esami neurologici standardizzati, neonatali e infantili,
quali la Hammersmith Infant Neurological Assessment (HINE) e la General Movements Assessment (GMA), possono
identificare accuratamente i neonati con il piu alto rischio di PC, quando utilizzati nei primi mesi di vita.
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Purtroppo, i programmi di follow-up in Italia sono molto eterogenei in termini di criteri di inclusione, timing di
appuntamenti e strumenti utilizzati. Ci proponiamo di ampliare una rete clinica emergente, la rete INEED (nata da un
precedente progetto di Fondazione Mariani recentemente completato, I'UP-BEAT) cosi da 1) sviluppare un modello
condiviso di diagnosi precoce dei neonati a rischio PC, sulla base di prove migliori strumenti clinici, tra cui GMs e HINE;
2) implementare anche il modello con una piattaforma web esistente per la raccolta dei dati e la condivisione; 3)
testare il modello in una rete nazionale dei centri di follow-up a multilivelli.

Nei primi mesi del progetto, i principali compiti che sono stati raggiunti sono stati i seguenti: 1. Conference call tra i
centri partecipanti per condividere e ottimizzare gli obiettivi e la metodologia del progetto (sviluppo di un protocollo)
e per organizzare il primo seminario Ineed, previsto per il 22-23 aprile 2016; 2. Set-up delle infrastrutture web per la
prima fase dello sviluppo di un database condiviso per i centri partecipanti; 3. Revisione della letteratura; 4. Sondaggio
online dei programmi di follow-up di centri partecipanti, per essere esteso anche ad altri centri nazionali.

Ammontare erogato: € 17.500

3.a.3) Progetto Ricci
G{ OAf dzLILI2 RA dzy y S ¢ 2 NJprechdidAf Aly2 A AKIS N2 § 2 BdzddL Rk By NR

Istituzione: Polo Nazionale di Servizi e Ricerca per la Prevenzione della Cecita e la Riabilitazione Visiva degli Ipovedenti,
IAPB Italia Onlus - Roma

Responsabile Scientifico: Dr.ssa Daniela Ricci

Strutture coinvolte: 1)Daniela Ricci, Francesca Gallini, Simonetta Frezza e Filippo Amore, Polo Nazionale di Servizi e
Ricerca per la Prevenzione della Cecita e la Riabilitazione Visiva degli Ipovedenti - IAPB Italia Onlus e Policlinico
Gemelli, Roma; 2) Andrea Russo, Catia Romano e Mariella Carbone, Centro di Riabilitazione dell’Unione Italiana dei
Ciechi e degli Ipovedenti, Catania 3) Andrea Guzzetta, Adina Bancale e Francesca Tinelli, Dipartimento di neurologia
dello Sviluppo, IRCCS Fondazione Stella Maris, Pisa; 4) Sabrina Signorini e Antonella Luparia Unita Neuropsichiatria
Infantile, IRCCS C. Mondino, Pavia, 5) Jessica Galli, Andrea Rossi e Anna Alessandrini, Unita di NPI, Spedali Civili
Hospital e Dipartimento di Scienze Cliniche e Sperimentali, Universita di Brescia; 6) Giovanni Baranello e Maria Foscan
Unita di Neurologia dello Sviluppo, Istituto Neurologico Carlo Besta; 7) Alessandro Parodi, Unita Intensiva Neonatale,
IRCCS Istituto Gaslini, Genova; 8) Elisa Della Casa, Divisione di Neonatologia e Cure Intensive Neonatale, Universita
Ospedale Policlinico di Modena; 9) Gianni lannone, UOC Neonatologia, Ospedale Generale Regionale, Acquaviva delle
Fonti (Ba); 10) Nadia Battajon e Carla Trevisan, Patologia Neonatale, Azienda sanitaria ULSS 9, Treviso.

Attivita 2015

| bambini con lesioni cerebrali spesso sviluppano deficit visivi a causa del coinvolgimento di vie visive centrali e / o
periferiche. La diagnosi precoce permette I'organizzazione di un adeguato follow-up e di un piano di intervento. Lo
scopo del progetto é quello di condividere gli standard di diagnosi e di valutazione e di creare set di dati pit grandi per
la ricerca collaborativa al fine di definire lo sviluppo normale e anormale della funzione visiva in relazione a specifici
modelli di lesioni cerebrali. Lo scopo del progetto e quello di condividere gli standard di diagnosi e di valutazione e di
creare set di dati piu grandi per la ricerca collaborativa, al fine di definire lo sviluppo normale e anormale della
funzione visiva in relazione a specifici modelli di lesioni cerebrali. Sono state identificate le procedure diagnostiche: 1)
uno specifico protocollo di neuroimaging, diverso a seconda del tipo di lesione cerebrale; 2) uno specifico protocollo
oculistico per la diagnosi e il follow-up dei bambini con deficit visivo a causa di lesioni cerebrali; 3) una valutazione
della funzione visiva per neonati e uno diverso per i piu piccoli.

| centri con piu esperienza in materia di valutazione funzione visiva hanno condiviso la loro esperienza con gli altri
centri durante le sessioni di formazione che sono state organizzate, distinte per i neonati e i bambini piccoli. Il
protocollo per la valutazione visiva e facile da eseguire, anche dai non esperti nella valutazione della funzione visiva; &
breve (meno di 5 minuti per I'neonatale, circa 15 minuti per i piu piccoli). Questo protocollo puo essere diffuso nei
centri di diagnosi e riabilitazione per la valutazione e il follow-up della funzione visiva precoce. Sono stati finora
arruolati 2 bambini.

Ammontare erogato: € 18.500

3.a.4) Progetto Valente
aLf tNRISGG2 t!5!thweyY dzy ydz2@2 RIEGIOoFAaS 2yfAy$s
f QAYF2NYI T A2y Strichaaflifel® ndzidnalé 8 A S LISRA |
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Istituzione: Universita di Salerno, Dipartimento di Medicina e Chirurgia - Salerno

Responsabile Scientifico: Prof. Enza Maria Valente

Strutture coinvolte: 1) Enza Maria Valente, Dipartimento di Medicina e Chirurgia, Universita di Salerno; 2) Renato
Borgatti; Unita di Neuro Riabilitazione Infantile, IRCCS Istituto Eugenio Medea, Bosisio Parini (Lc); 3) Stefano D’Arrigo,
Unita di Neurologia dello Sviluppo, Fondazione IRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta.

Attivita 2015

Atassie pediatriche (AP) sono un ampio gruppo di patologie eterogenee e in prevalenza ancora sconosciute. E stato
creato un network italiano multicentrico, per migliorare in modo significativo la diagnosi e la cura dei bambini con AP.
Obiettivi a lungo termine sono: 1-epidemiologia: la creazione di un registro nazionale di patologia; la definizione e la
diffusione di linee guida; 2-diagnosi: un’analisi genetica rapida e costo-efficacia; identificazione di nuovi geni; correlati
genotipo-fenotipo; 3-riabilitazione: sviluppo di tecnologie home-based a basso costo, innovative per la valutazione
guantitativa motoria e di riabilitazione, utilizzando piattaforme di realta virtuale. Durante i primi sei mesi del progetto,
un incontro di due giorni e stato organizzato con i membri della rete. Questo incontro & stato principalmente dedicato
alla modifica del questionario clinico attualmente disponibile, al fine di ottimizzarlo al meglio per I'uso online.
Successivamente, un incontro e stato organizzato con I'ing. Gianluigi Reni (Medea Institute), che sara responsabile
dello sviluppo del software per ospitare il database online. Durante questo incontro, sono state discusse le criticita
sull’attuale struttura del questionario in base anche alla sua esperienza precedente con un database simile (Euromac).
Infine, un terzo incontro e stato organizzato con il dr. Nicola Vanacore (Istituto Superiore di Sanita), che partecipa alla
rete italiana AP, con l'obiettivo specifico di portare avanti studi epidemiologici sulla AP, lo sviluppo di un Registro
Italiano di Patologia e Procedure Operative Standard. E stata discussa la struttura del database proposta, al fine di
sviluppare un prodotto finale che potrebbe servire tutti gli scopi del progetto.

Ammontare erogato: € 25.000

3.a.5) Progetto Lugli
Gb9! wht wo9ayY NBGS yS2yFdFrtS AGFtAFYylF &adz f Q2dzi02YS
2 SAIKGE

Istituzione: Azienda Ospedaliera-Universitaria Policlinico di Modena, U.O. Complessa di Neonatologia - Modena
Responsabile Scientifico: Dr.ssa Licia Lugli

Strutture coinvolte: 1) Giancarlo Gargano, Claudio Gallo e Silvia Braibanti, U.O. di Neonatologia, Arcispedale Santa
Maria Nuova, Reggio Emilia; 2) Fabrizio Sandri e Silvia Soffritti, U.O. di Neonatologia, Ospedale Maggiore, Bologna; 3)
Giacomo Faldella e Silvia Savini, UO di Neonatologia, Ospedale S. Orsola, Bologna; 4) Cinzia Magnani e Sabrina
Moretti, UO di Neonatologia, Ospedale di Parma; 5) Giampaolo Garani ed Elisa Ballardini, UO di Neonatologia,
Ospedale di Ferrara; 6) Gina Ancora e Sara Grandi, UO di Neonatologia, Ospedale Infermi, Rimini; 7) Augusto Biasini e
M.C. Laguardia, U.O. di Neonatologia, Ospedale di Cesena.

Attivita 2015

NEUROPREM é un progetto di rete riguardante I'outcome neuropsicologico a due anni di neonati VLBW (very low birth
weight). Questo progetto ha I'obiettivo principale di promuovere e diffondere il follow-up neurologico del neonato
prematuro VLBW e I'obiettivo secondario di raccogliere dati riguardanti I'outcome neuropsicologico a due anni di tale
categoria di neonati. | criteri di inclusione utilizzati: neonati VLBW (peso < 1500g) seguiti con follow-up neurologico
fino a 24 mesi. | criteri di esclusione utilizzati: decesso o interruzione del follow-up prima dei 24 mesi o assenza di
follow-up. E’ stata ottenuta I'approvazione dello studio da parte del Comitato Etico del Centro coordinatore (Modena).
E’ stata ottenuta I'adesione formale da parte delle Neonatologie della Regione Emilia Romagna a partecipare allo
studio. Si & in procinto di organizzare delle riunioni per condividere le modalita di follow-up e la scheda raccolta dati.
Si sta inoltre provvedendo a identificare i soggetti che potrebbero rientrano nei criteri di inclusione e quindi inseriti nel
follow-up.

Ammontare erogato: € 14.000
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3.b - Finanziamenti 2015

Ricerca Clinica
3b.)LAMB-[ F 02N G2NRA2 LISNI £t Q! yIFftA&aA RSt az2@AYSydz2 tAS
Umana, Universita degli Studi di Milano (Responsabile Prof. Paolo Cavallari)

Al Centro LAMB é stato concesso anche un ulteriore finanziamento per I'acquisto di apparecchiature necessarie alla
ricerca. In data 24 marzo 2015 si € inoltre svolto un incontro con il Prof. Cavalari, il Prof. Isaias ed il gruppo di lavoro
del progetto insieme alla Dr.ssa Fedrizzi e alla Dr.ssa Bonora, che ha messo in luce le necessita evidenti del Laboratorio
per la sostituzione dell’elettromiografo, poi acquistato nell’estate 2015, e delle telecamere per I'analisi del
movimento, inserite nel preventivo 2016.

PROGETTO: - Valutazionedello stadio di progressioneegressione della funzionalitd motoria
mediante sensori indossabili nella sindrome di Rett

Attivita 2015

La sindrome di Rett & una grave malattia rara e complessa per la multi problematicita dei fattori invalidanti uno dei
quali & la progressiva perdita del controllo locomotorio e del cammino inficiato dalla presenza di movimenti
involontari, distonia, atassia, e spasticita.

Obiettivo del progetto 2015 e stato quello di approfondire lo studio delle problematiche locomotorie di bambine con
sindrome di Rett combinando una valutazione elettromiografia con sensori inerziali. Questi sensori, molto leggeri e di
dimensioni ridotte consentono di monitorare anche a domicilio le diverse variabili dell’attivita motoria ed ottenere
quindi maggiori informazioni sulla locomozione, rilevando alterazioni variabili meno prevedibili, senza influire sulla
normalita e spontaneita delle attivita e dei gesti delle bambine.

Lo studio € iniziato solo verso la meta dell’anno per difficolta nell’acquisto della strumentazione fondamentale per lo
studio. | dati preliminari, che sono stati riportati dettagliatamente nella relazione originale, disponibile per eventuale
verifica presso la Fondazione, suggeriscono la possibilita di monitorare anche a domicilio e per lungo termine la
locomozione in bambine con sindrome di Rett. Cio & di particolare importanza in quanto pone le basi per I'utilizzo di
sensori inerziali per il monitoraggio quantitativo delle capacita locomotorie in trial farmacologici o riabilitativi, anche
in patologie complesse come la sindrome di Rett.

Ammontare erogato: € 53.700
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3.b.2) U.O. di Neurogenetica Molecolare ¢ Centro Malattie Mitocondriali Fondazione Pierfranco e Luisa

Mariani (Direttore Dr.ssa Barbara Garavaglia)

La UO di Neurogenetica Molecolare ha una tradizione decennale nella diagnosi delle Malattie Mitocondriali e dei
Disturbi del Movimento dell’eta pediatrica. Il Centro € un riferimento nazionale nella diagnosi genetica delle Malattie
Mitocondriali e dei Disturbi del Movimento dell’eta pediatrica grazie alla attivita di ricerca traslazionale svolta nella
stessa UO e alla stretta collaborazione con le unita cliniche. E un centro di riferimento nazionale e offre un percorso
diagnostico biochimico-molecolare completo che viene costantemente aggiornato. Il percorso diagnostico del
laboratorio si integra con I'attivita di clinica delle UO pediatriche dell’Istituto e si articola in analisi biochimiche e
molecolari per la diagnosi delle Malattie Mitocondriali e dei Disturbi del Movimento. Il Centro raccoglie da piu di dieci
anni campioni biologici (DNA, tessuti, linee cellulari), che conserva nella Biobanca “Cell line and DNA Bank of Genetic
Movement Disorders and Mitochondrial Diseases”, facente parte del Network di Biobanche Genetiche di Telethon ed
Eurobiobank ed € unico in Italia, relativamente a queste patologie, per la casistica di pazienti pediatrici di cui dispone.
Dal 2000 la Fondazione supporta finanziariamente presso questa UO il “Centro Fondazione Mariani per la

diagnostica avanzata e la ricerca sulle patologie neurologiche mitocondriali dell’infanzia”.
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PROGETTO 1: Diagnosi geneticalelle Malattie mitocondriali e dei Disturbi del Movimento in eta
pediatrica

Attivita 2015

Nell’ambito dell’attivita collaborativa di tipo traslazionale con I'UO NPI, avviata nel 2014 con l'inserimento di un
dottorando medico finanziato con il contributo della Fondazione, nel corso del 2015 sono stati sviluppati dei registri
clinico-genetici per i pazienti con disturbi del movimenti a insorgenza pediatrica: distonie primarie, NBIA,
parkinsonismi genetici, necrosi striatali bilaterali, disturbi dei folati, ecc... E stato quindi chiaro come gli aspetti
traslazionali dell’attivita di ricerca e sviluppo della UO siano stati strettamente connessi e abbiano avuto un’immediata
ricaduta sull’attivita diagnostico-assistenziale. Per effettuare le analisi di Whole Exome Sequencing (WES) in pazienti
pediatrici affetti da sindromi neurodegenerative da accumulo di ferro encefalico (NBIA) e da disturbi del movimento
tuttora senza diagnosi molecolare, nel corso del 2015 sono state attivate nuove collaborazioni con due centri
altamente specializzati: Dipartimento di Scienze Mediche e Chirurgiche dell’Universita degli Studi di Bologna diretto
dal dr. Marco Seri per lo studio di famiglie selezionate con forme di NBIA e l'altra con il gruppo coordinato dal dr.
Niccolo” Mencacci presso UCL Institute of Neurology a Londra per lo studio di pazienti affetti da Corea Benigna
Familiare e altre forme di Distonia. Queste due collaborazioni si aggiungono a quelle ormai consolidate con la
Mitochondrial Biology Unit (MBU) di Cambridge diretta dal prof. Massimo Zeviani e con I'Istituto di Genetica Umana di
Monaco.

Nel 2015 sono state proseguite strategie diagnostiche innovative e ad alta efficienza, allo scopo di migliorare lo score
diagnostico dei pazienti che si sono rivolti al centro e conseguentemente aumentare I'offerta di percorsi terapeutici ad
hoc: (1) Strategie biochimiche; (Il) Strategie molecolari; (I11) Modelli cellulari e animali.

Il numero di pazienti che vengono riferiti al nostro centro € andato incrementando negli anni passati assestandosi per
il 2015 sui valori del 2014. | piu di 1000 campioni biologici (DNA, cellule, tessuto muscolare, liquor), che giungono al
laboratorio per un sospetto di Patologia Mitocondriale o di un Disturbo del Movimento, appartengono a pazienti
pediatrici nel 40% dei casi per il primo gruppo e nel 30 % dei casi per il secondo. | campioni di DNA e cellule
provenienti da pazienti pediatrici affetti da queste patologie e conservati presso la biobanca “Cell line and DNA Bank
of Genetic Movement Disorders and Mitochondrial Diseases” del Centro, facente parte del Network di Biobanche
Genetiche di Telethon ed Eurobiobank, costituiscono un patrimonio unico in Italia per la casistica pediatrica. Il centro
si conferma il punto di riferimento per le famiglie, alle quali viene offerta la possibilita di effettuare la consulenza
genetica, la diagnosi di portatore e, se richiesta, la diagnosi prenatale, in collaborazione con il servizio di Genetica
Medica della Fondazione Policlinico di Milano. Nel corso del 2015 sono state effettuate 6 diagnosi prenatali a coppie
con famigliarita per Malattia Mitocondriale. Nel 2015 I'ambulatorio ha registrato 355 accessi sia di nuovi soggetti che
di pazienti noti in follow-up. Inoltre la nostra UO & impegnata nel costante aggiornamento dei registri nazionale per le
malattie rare (UniRareNet) di recente istituzione, regionale delle malattie rare e nazionale delle malattie mitocondriali
(Mitocon). Sia per le Malattie Mitocondriali che per i Disturbi del Movimento, nel 2015 nell’utilizzo di pannelli di geni
da sequenziare su piattaforma MiSeq lllumina si & passati all’utilizzo della metodica di arricchimento Nextera Rapid
Capture abbandonando quella utilizzata in precedenza (TruSeq Custom Amplicon) ottenendo molteplici vantaggi. Tra
questi la possibilita di partire da una minor quantita di DNA, non avere limiti nel numero di ampliconi sequenziabili per
campione ed una maggiore efficienza nella cattura di regioni del genoma difficili da sequenziare, soprattutto regioni
ricche in GC. Sono stati pubblicati numerosi articoli su riviste scientifiche internazionali.

Ammontare complessivo erogato alla U.O.: € 106.000

4. AREA COMUNICAZIONE ISTITUZIONALE E PROMOZIONE

4.a - Newsletter

4.a.1) Redazione e pubblicazione Neurofoglio

Attivita 2015

Il semestrale e stato prodotto dallo staff interno, nel rispetto della consueta tempistica: un numero a giugno e uno a
dicembre (in uscita). La tiratura, che nel 2014 era stata portata a 1.200 copie in occasione del trentennale della FM, &
tornata alle 1.000 copie abituali. Per la diffusione si € primariamente puntato al formato elettronico, promosso
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tramite sito e mailing ad hoc, mentre per le copie cartacee ci si € avvalsi dei canali consueti: distribuzione ai corsi e
presso le strutture partner della Fondazione o che ne fanno richiesta, spedizione alla mailing list PR. L’introduzione di
una nuova newsletter mensile a partire da maggio 2015 (si veda oltre) ha condotto a una riflessione su contenuti e
obiettivi del neurofoglio. Si & pensato di confermare e ulteriormente sviluppare la sua vocazione di rivista di
approfondimento, che possa presentare in dettaglio iniziative e progetti della Fondazione e di altri enti vicini.
L’auspicio & che gli articoli proposti possano non solo documentare I'attivita svolta, ma anche offrire spunti sulle
prospettive emergenti in materia di Neurologia infantile.

Ammontare erogato: € 1.980

4.a.2) Redazione e pubblicazione Neuromusic News (Referente scientifico Dr.ssa Luisa Lopez)

Attivita 2015

Nel 2015 sono stati prodotti 23 numeri (gli ultimi due usciranno a dicembre), diffusi come sempre tramite
pubblicazione sul sito e invio alla mailing list “Neuromusic”. Invariate la periodicita quindicinale e la sospensione nei
periodi di vacanza (Pasqua, estate e periodo natalizio). Costante la richiesta da parte dei ricercatori di annunciare i
loro studi sulla newsletter, cosi come la domanda di inclusione nella mailing list: attualmente i contatti sono quasi
4.700. 'apprezzamento da parte della “Neuromusic Community” si e talvolta espresso anche attraverso messaggi
degli utenti. A titolo di esempio si citano: “I will be leaving Die Zeit but | am still very interested in receiving your
newsletter” (C. Droesser); “Thanks for your time, and for the newsletter, which | have enjoyed reading for quite a few
years now” (G. Novembre); “Thanks for all you do” (A. D. Patel); “Thank you always for fantastic conferences and
newsletters!” (T. Fujioka).

Ammontare erogato: € 17.675

4.a.3) Gestione Neuromusic Facebook

Attivita 2015

Completano le attivita di area “Neuromusic” I'evasione della relativa corrispondenza e la promozione di iniziative
“neuromusicali” realizzate da altri enti in collaborazione con la FM. Si segnalano in particolare il Corso di
perfezionamento in “Teoria e pratica della cognizione musicale” organizzato dall’Universita di Pavia (Milano, febbraio-
settembre 2015), e il prestigioso ciclo di conferenze “Musique et Cerveau” di Radio France svoltosi a Parigi, che ha
permesso di divulgare al grande pubblico i contenuti del convegno “The Neurosciences and Music - V” (tra i relatori
invitati molti docenti del meeting di Dijon). Da evidenziare poi il grande successo della pagina Facebook
“Neuromusic”, con oltre 1.300 “Mi piace” e visite costantemente in crescita. Ogni settimana vengono postati nuovi
contenuti, selezionati dalla risorsa in accordo con la referente scientifica di area: abstract tratti da “Neuromusic
News”, articoli web individuati tramite Google Alert, video e annunci di eventi che possano interessare la Community
di riferimento.

Gestione interna

4.a.4) Redazione e pubblicazione Newsletter mensile

Attivita 2015

La principale novita e stata I'ideazione di una newsletter mensile, esclusivamente in formato elettronico: news
Fondazione Mariani. E stata concepita come un agile strumento per presentare in modo sintetico una selezione di
notizie dal mondo della Neurologia infantile e sulle attivita della FM, oltre che su progetti e centri sostenuti. L'auspicio
e che la newsletter possa essere un valido mezzo di informazione per la Community della Neurologia infantile. Per il
reperimento dei contenuti ci si avvale sia di materiali interni o richiesti agli enti partner, sia delle segnalazioni ricevute
tramite Google Alert usando “neurologia infantile” come parola chiave. Una anteprima del sommario viene trasmessa
al Comitato Scientifico per conoscenza e verifica circa una settimana prima della diffusione di ogni numero.
Naturalmente, prima dell’awvio, I'intero progetto della newsletter & stato sottoposto al vaglio del Comitato, che e
stato invitato a contribuire con suggerimenti e notizie. Il primo numero é stato diffuso a maggio 2015.

Un’altra iniziativa “speciale” del 2015 é stata la realizzazione di una Indagine sui bisogni formativi degli utenti FM in
materia di Neurologia infantile. Il miglioramento degli eventi formativi & un obiettivo costante per la Fondazione, ente
certificato 1ISO 9001:2008 e Provider ECM. Si € pensato dunque di indagare le esigenze degli utenti proponendo ai
contatti italiani un breve questionario online di otto domande. La stesura del questionario & avvenuta di concerto col
Comitato Scientifico, al quale é stata sottoposta la proposta. Gestione interna
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4.b - Altre attivita

4.b.1) Redazione rendiconto sociale e spese promozionali varie

Attivita 2015

L'iter di produzione e diffusione del Rendiconto Sociale e rimasto immutato. La pubblicazione, interamente realizzata
da personale FM, & stata stampata solo in una ventina di esemplari destinati agli usi istituzionali. Il formato elettronico
e stato promosso sul sito in versione flipping book (con pdf downlodabile) e tramite annuncio sul neurofoglio.
Ammontare erogato: € 80

4.b.2) Relazioni esterne

Attivita 2015

Le attivita PR sono state condotte seguendo le linee abituali. Fino a meta anno & continuata la collaborazione con la
redazione della newsletter INNBesta, successivamente sospesa in attesa dell'espletamento della nuova gara per la
presa in carico delle attivita editoriali e di comunicazione dell’Istituto Neurologico. E proseguito comunque il contatto
con la Direzione Scientifica del Besta ai fini del reciproco sostegno promozionale delle iniziative realizzate (annunci sul
sito da parte della FM, diffusione del messaggio “Everyone” da parte del Besta ecc.).

Nell’ambito degli accordi con i centri sostenuti & stata introdotta una versione ampliata della sezione dedicata agli
impegni di Comunicazione, cosi da rinsaldare il dialogo con tali centri e implementare la visibilita della Fondazione.
Si segnala inoltre la partecipazione ad alcuni incontri ai fini PR e per I’attivazione di nuovi scambi promozionali (es.
incontro in EXPO "Piu sanita, piu tecnologia, piu cultura", incontro con I'Associazione Italiana per la Lotta al
Neuroblastoma).

Promozione

Per pubblicizzare i corsi e i volumi della FM sono state messe in campo sia le azioni promozionali “tradizionali”
(pubblicazione della news sul sito, diffusione di annunci alla mailing list, invio di locandine in formato elettronico e
cartaceo ecc.), sia nuove iniziative quali il lancio della newsletter mensile news Fondazione Mariani (da maggio - si
veda oltre) e l'introduzione della pagina “La Fondazione Mariani ti segnala” all'interno dei programmi cartacei dei
corsi (da novembre). Anche nel 2015 é stato spesso chiesto alla Fondazione di supportare, attraverso i suoi canali di
comunicazione, la promozione di corsi e congressi di Neurologia infantile. Nel rispetto del ruolo autorevole che la FM
riveste nel settore, prima di dare riscontro positivo, si € sempre valutata con attenzione la provenienza delle proposte.
Da alcuni anni la Fondazione non dispone di un Ufficio Stampa. Viene pero rinnovato I'abbonamento annuale a “L’Eco
della Stampa”, servizio che raccoglie e trasmette gli articoli su carta stampata e web nei quali viene citata la FM.
Quando necessario la risorsa si interfaccia con i giornalisti e gli uffici stampa dei vari enti. | costi di tutti questi servizi
rientrano nei compiti della risorsa addetta all’area.

Ammontare erogato: € 810 (spese promozionali varie)

4.h.3 Altre attivita

Sito Internet

Di concerto con il referente IT si & provveduto al rifacimento del sito FM. Nel corso dei primi mesi del 2015 é apparso
sempre piu evidente che il sito aveva bisogno di importanti interventi di manutenzione. Il CMS su cui era stato
sviluppato si & mostrato del tutto inadeguato a integrarsi con le recenti tecnologie implementate nei nuovi browser e
non rispettava quindi i requisiti di portabilita indispensabili per assicurarne il corretto utilizzo su differenti sistemi
operativi, monitor, palmari e smartphone. E apparsa altresi evidente I'impossibilita di procedere all’interfacciamento
della piattaforma FAD sviluppata nel 2014, requisito per avere una migliore usabilita e affidabilita del sistema. Nello
stesso periodo sono state poi evidenziate considerevoli vulnerabilita al codice del CMS, che hanno definitivamente
reso necessario il rifacimento. Per rendere pit semplice il trasferimento dei contenuti si e scelto di adottare la stessa
piattaforma CMS Joomla attualizzata. Inoltre, si & dovuto individuare un nuovo template a causa dell’indisponibilita di
una versione aggiornata del vecchio. Il template e stato scelto in modo da risultare simile al precedente
nell'impostazione grafica affinché si potessero riutilizzare le immagini appositamente create in passato. In agosto &
stato pubblicato il nuovo sito e, nel corso dei mesi seguenti, & stato messo a punto il back end, cosi da integrare tutte
le funzioni per le registrazioni e le iscrizioni ai corsi dei partecipanti. Adesso e possibile effettuare I'intero ciclo di
registrazione del partecipante, iscrizione al corso, pagamento, emissione di ricevuta, produzione di attestato di
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partecipazione e attestato ECM in maniera totalmente automatica, con minimi interventi da parte dell’operatore e
senza produzione di materiale cartaceo.

Ammontare erogato: € 4.480

5. RELAZIONI INTERNAZIONALI

5.a.1) Area Neuromusic (Referente Dr.ssa Maria Majno)

Attivita 2015

Come previsto, le attivita internazionali nel 2015 si sono concentrate sulla stabilizzazione dei risultati del convegno
“Neurosciences and Music” con alcuni corollari nel medesimo ambito, e sul proseguimento dei contatti attinenti alle
pubblicazioni e al metodo Feuerstein.

Pubblicazione degli atti Neuromusic V in NYAS Annals

Una volta di piu, la la pubblicazione che consegue al convegno di Dijon, la “joint venture” con la prestigiosa serie
“Annals of the New York Academy of Sciences” ha confermato vari importanti punti di forza: la tempestivita della
pubblicazione, che avviene in un arco ben inferiore all’anno dopo la conclusione del meeting; la capillare diffusione
nelle reti di biblioteche e online; I'indicizzazione dei contributi “peer-reviewed”, e un rapporto di costi decisamente
favorevole.

Serie “Musique et Cerveau”, Parigi, Radio France, marzo / giugno / settembre 2015

Per curare la continuita della risonanza del ruolo della Fondazione Mariani, si e aderito alla richiesta di partnership nel
ciclo di incontri pubblici molto frequentati in tre sabati alla Maison de Radio France. Alla presenza della Fondazione &
stato dato ampio spazio in tutti i materiali promozionali, e per I'alto profilo scientifico e formativo della FM le sono
state concesse le registrazioni di tutti i lavori.

Decennale “BRAMS” a Montreal, 25-26 ottobre 2015

In riconoscimento del suo ruolo nel campo, la Fondazione Mariani & stata invitata a partecipare alle celebrazioni del
decennale del centro BRAMS — International Laboratory for Brain, Music and Sound Research di Montreal. La d.ssa
Majno ha presentato il ruolo della Fondazione Mariani, come da richiesta degli organizzatori scientifici, in apertura alla
seconda giornata, ottenendo riscontri sempre entusiastici per il contributo fondamentale della Fondazione alla
crescita di questo campo, con particolare riguardo agli aspetti evolutivi e riabilitativi. La d.ssa Lopez ha potuto in
guesta occasione sviluppare numerosi spunti per le prossime attivita.

Partecipazione a un bando europeo nell’ambito del progetto ERASMUS +

La partecipazione a un progetto riguardante “Neuropsichiatria infantile e buone pratiche sociali” e stata rinviata a una
prossima edizione del bando.

Ammontare erogato: € 7.822
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Attivita 2015

Proseguono inoltre le attivita di coordinamento con il Comitato Scientifico, I'apporto alle collane di Pubblicazioni
(supervisione alla pubblicazione delle collane presso John Libbey Eurotext con diffusione internazionale e prospettiva
di indicizzazione), in particolare per gli atti di Neuromusic V/Dijon, e la definizione delle prospettive rispetto al
Metodo Feuerstein in relazione alla carica nell’International Advisory Board dell’Istituto ICELP di Gerusalemme.

6. STRUTTURA

PERSONALE

L’attuale assetto organizzativo —funzionale della Fondazione, frutto di revisione attuata negli scorsi anni per rendere
la struttura piu rispondente alle mutate esigenze di operativita, conseguenti anche a innovative modalita di
svolgimento delle attivita istituzionali, ha portato alla costituzione di un gruppo di lavoro integrato, flessibile e ben
orientato al raggiungimento degli obiettivi fissati nel programma di attivita delineato in bilancio.

La dotazione di personale di cui si avvale sotto il profilo quali-quantitativo la Fondazione appare proporzionata alle
necessita di buon funzionamento della struttura, a conferma del generale favorevole giudizio nei confronti della stessa
e apprezzamento e stima verso gli operatori per la competente e qualificata professionalita espressa.
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AGGIORNAMENTO INFORMATICO

Sono stati eseguiti i consueti interventi di manutenzione preventiva al server e ai pc di rete. Nel corso dell’anno é stato
necessario procedere alla sostituzione di alcuni PC giunti a fine vita operativa. E stato eseguito I'aggiornamento della
piattaforma Joomla, su cui € installato il sito della Fondazione. E stato quindi necessario provvedere all’aggiornamento
del database Fondazione, il rinnovo della grafica e di tutti i moduli del sito, in modo da adeguarli alla nuova versione
del CMS. Nel corso dell’anno e stata eseguita I'implementazione della piattaforma FAD realizzata nel corso dell’anno
precedente sul sito della Fondazione.

CERTIFICAZIONE QUALITA 1SO 9001

L’Audit di mantenimento della certificazione ISO previsto per fine 2015 (VIP2) é stato effettuato nel mese di dicembre.
Il risultato e stato largamente positivo. Sono state eseguite tutte le attivita previste relative alla gestione dell’SGQ:
verifiche ispettive, identificazione dei problemi relativi alla qualita, verifica dell’adeguatezza dell’SGQ, gestione delle
azioni correttive, formazione interna e stesura dei Verbali Misure e di Riesame.

ECM

Nel corso dell’anno sono state attuate tutte le procedure di inserimento del piano formativo, inserimento dei report
conclusivi dei corsi realizzati e tutte le attivita di consuntivazione previste dall’AGENAS. Particolare attenzione é stata
posta alla messa a punto del report finale di consuntivazione dei corsi, integrando i nuovi indicatori messi a punto nel
corso dell’anno. Sono state poi eseguite tutte le attivita preparatorie per la realizzazione della proposta formativa FAD
accreditata ECM, che & stata somministrata nel 2015.
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