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I registri della Fondazione Mariani

Neuroprem e 

Neuronat R: neonati 

prematuri, neonati a 

termine con asfissia 

perinatale

INEED: neonati ad 

alto rischio 

neurologico (presa in 

carico e follow-up)

malattie 

neuro-

pediatriche 

da 

sofferenza 

prenatale e 

perinatale
Ita-Net-CP: registro 

italiano bambini 

affetti da paralisi 

cerebrale infantile
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diagnosi precoce del deficit visivo in bambini 

con lesioni cerebraliR
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RENDER:

malattie 

neuro-

pediatriche 

rare

sindromi con 

disabilità 

intellettive

encefalopatie 

progressive con 

epilessia

disturbi del 

movimento 

pediatrici

atassie congenite e 

pediatriche

sindrome di Sotos, 

iperaccrescimenti
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raccolta standardizzata/longitudinale di dati clinico-strumentali



• <1 su 2000 (<0.05%)

• > 8000 malattie diverse

• ~50% coinvolgimento neurologico

• ~70% esordio in età pediatrica

• ~80% hanno base genetica

• ~95% non curabili

• >350 milioni nel mondo

• >30 milioni in Europa

• 4-5% della popolazione

elevati costi socio-economici 

e impatto sociale:
•costi diretti

•costi indiretti

•costi legati alla mortalità

Le malattie neuropediatriche rare e ultra-rare

Malattie rare neurologiche:

• ~400.000 $ per paziente per anno

• costo 10 volte superiore rispetto alle malattie non rare

• i costi si riducono sensibilmente se disponibili terapie
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I registri di malattie neuropediatriche rare in Italia

Italia: 81 registri di malattie rare →

 20 malattie neuropediatriche

GLUT1
alcune atassie

pat. neuro-

muscolari

alcune 

epilessie

mitocondriali

Rett, Angelman

La stragrande 

maggioranza delle 

malattie neuropediatriche 

rare e ultrarare non ha un 

proprio registro
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data

malattia 1

data

malattia 2

data

malattia 4

data

…malattia n

Sviluppare un registro per ciascuna malattia rara è impraticabile

data

malattia 5

data

malattia 3
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RENDER: RarE Neuropediatric Diseases Electronic Registry

Un registro unico per tante malattie 

neuropediatriche rare

data

• Web-based

sviluppato su RedCap

ospitato su server 

affidabile e accessibile

compliante con GDPR

• Aree tematiche

informazioni generali e 

storia familiare

dati neurologici

dati extra-neurologici 

(organo-specifici)

dati strumentali, 

genetici, imaging

• Schede modulari

opzionali → semplicità 

di compilazione

aggiornabili o ripetibili 

→ follow-up e storia 

naturale

• Compatibilità

lingua inglese

campi codificati 

secondo database 

universale (HPO)

compatibile con registri 

internazionali (es. ERN) 

e con Health Big Data
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Perché un registro unico per tante malattie neuropediatriche rare

semplice

un’unica piattaforma per 

tante patologie diverse

equo

regole di accesso trasparenti 

e uguali per tutti

economico

ridotti costi di sviluppo,  

gestione e mantenimento

flessibile

pazienti senza diagnosi, 

quadri clinici complessi

translazionale

selezione di casistiche 

«trial-ready»
utilizzabile da numerose 

reti già esistenti

versatile
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Ma a cosa serve avere un registro per le malattie rare?

diagnosi storia di malattia patogenesi terapia

terapia genica

terapia a RNA

riposizionamento di farmaci…
trials 

«classici»

trials 

n-di-1

raccolta standardizzata/longitudinale di dati clinico-strumentali

verso una medicina sempre più 

personalizzata
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