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MUCOPOLISACCARIDOSI (MPS): gruppo eterogeneo di malattie ereditarie da accumulo lisosomiale

(incidenza di circa 1:7000 nati) caratterizzate dal deficit di enzimi coinvolti nella degradazione dei

glicosaminoglicani (GAG). Forme cliniche molto diverse anche per lo stesso deficit enzimatico. La prognosi nella

maggior parte € molto grave in termini di mortalita e morbidita.
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DIAGNOSI Counselling genetico

PRECOCE PERCHEFE’ Migliori risultati della ERT (enzyme
replacement therapy) quando

disponibile

Screening neonatale  =——————) Modificazione della storia naturale della malattia
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POLITECNICA Individuare marker ifici e altamen nsibili ( IRIUNITI
DELLE MARCHE dividuare markers specifici e altamente sensib

per identificare diverse forme di MPS in una singola analisi

Diagnosi Neonatale

|

Neonati (n=600) Sani a termine (38-40s.8.)
/ \ 3-5 gg di vita

Spot Orine DBS, urine

»/ \ Analisi quali-quantitativa in HPLC dei disaccaridi

Metodo de disaccarid: OMB& Elettrofores che compongono i GAG dopo trattamento con liasi
con liasi specifiche specifiche

l l Metodi quantitativi colorimetrici (DMB)
Valori normali dei GAG totali e Pattern

diatecaridi GS/DS. HS Valutazione qualitativa del pattern elettroforetico
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)RS, Valutazione dell’efficacia terapeutica in soggetti I
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affetti da MPS e in modelli animali

Monitoraggio efficacia di terapia

/ \

Pazienti MPS Modelli murini con MPS

Analisi in HPLC dei disaccaridi che compongono i GAG
/ \ / \ nei campioni di siero di pazienti e modelli murini dopo
trattamento con liasi specifiche

Siero Urine Siero Urine

l Analisi dei GAG urinari totali Metodi quantitativi
colorimetrici (DMB)

Metodo dei disaccaridi

con liasi specifiche DMB& Elettroforesi Esosamine

Determinazione del pattern qualitativo di pazienti e

v l l modelli murini

Dosaggio e GAG totali e Pattern Rapporto
caratterizzazione GlcN/GalN
disaccaridi CS/DS, HS
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e
: gmf,g l(spin-off Facolta Ingegneria)

& Daa)
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Collaborazione e supporto

—— #Sito _web: sito per linserimento dei dati
‘/ — B anagrafici, biochimici e clinici attraverso i vari

CARTELLAFILE = =N link presenti sulla homepage
RACCOLTI (jpg, DATABASE . .. . .. .
. TAE) CERIRALIZATO SERVER SHBESTEl per #Database: File distinti per patologici, neonati,
modelli animali. Ogni file contiene: anagrafica,

> dati biochimici, dati clinici per i patologici.

= S ~ INTERNET - #Immagini: gestione immaginirelative a

=

A ANCONA dati biochimici e dati clinici
=5 | = #Spedizioni: monitoraggio invio e ricezione

T —a—

CATANIA

——

el s_— campioni
MODENA PADOVA

CATANZARO #Guida alla compilazione
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Visualizzazione della Homepage

PrinMPS A

Accedi ai contenuti -->

Il Progetto :
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Ancona

Categorie dei dati da inserire

PrinMPS A&

PATOLOGICI

Anagrafica
Codici-Spedizioni
Dati Biochimici
Dati clinici
Gags
Documenti

NEONATI TOPI

Anagrafica Anagrafica
Codici-Spedizioni Codici-Spedizioni
Dati Biochimici Dati Biochimici

Gags Gags
Peso topo
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Risultati attesi

OBIETTIVO 1: Individuare markers specifici e altamente sensibili per

identificare diverse forme di MPS in una singola analisi

- Analisi di distribuzione dei valori normali di GAG nella popolazione neonatale
- Affidabilita del nuovo metodo per la determinazione della composizione
dei GAG plasmatici (DISACCARIDI)
- Applicabilita dei metodi per lo screening neonatale MPS (programmi screening

metabolico allargato, programmi Horizon 2020)
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Risultati preliminari su campioni di urine in epoca neonatale

HEMYHEEUUHYHHN

Totale neonati: 331

Media + DS: 240 + 95 ug GAG/ mg creatinina

Range di valori DMB (mediax+DS): 145 - 335 ug GAG/ mg creatinina

Range di valori di riferimento riportati in letteratura (Coppa et al. IJP 1992):
30 - 200 ug GAG/ mg creatininafascia di eta 0-1 anno
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Risultati attesi

OBIETTIVO 2: Valutazione dell’efficacia terapeutica in soggetti

affetti da MPS e in modelli animali

- correlare la gravita clinica delle sindromi a diversi pattern biochimici

- modificazione della storia naturale di malattia dovuta all'intervento terapeutico
precoce e confronto con le terapie tradizionali (BMT)

- sviluppo di strategie di miglioramento nella gestione, nel follow-up e nella
qualita della vita di soggetti affetti da MPS
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