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La sindrome di Alport € una malattia congenita rena-

le caratterizzata da alterazioni delle membrane basali
glomerulare. La patologia, caratterizzata soprattutto da
un'ematuria persistente di discreta entita, esordisce in eta
pediatrica. Pertanto € importante la sua conoscenza dap-
prima in ambito pediatrico per porre una diagnosi piu pre-
cocemente possibile ed inviare il paziente presso un Centro

di Riferimento. La progressione del danno renale € piu grave
nei pazienti maschi, che molto spesso sviluppano un'insuffi-
cienza renale allo stadio terminale nei primi vent’anni. Inoltre
oltre la patologia renale, questi pazienti possono presentare, nel
proseguo degli anni, una sordita neurosensoriale e talvolta ano-
malie oculari. Pertanto anche i nefrologi dell’adulto sono coin-
volti successivamente nella gestione clinica-terapeutica di que-
sti pazienti anche per la programmazione di un trapianto renale.
Le femmine con Sindrome di Alport hanno un decorso clinico
variabile, ma una parte di loro puo avere un’evoluzione in insuffi-
cienza renale cronica in eta adulta.

Fornire informazione/formazione a tutti gli operatori sanita-
ri che, in maniera diretta/indiretta, si trovino a gestire I'ap-
proccio diagnostico alla malattia, affinché esso sia, ovun-
gue, rapido ed efficace, alla luce delle nuove conoscenze.

Informare gli operatori sanitari sulle nuove frontiere del-

la ricerca in particolare in campo genetico e sulle pro-
spettive future terapeutiche.

Realizzare una rete assistenziale nella regione Sici-
lia, dato il coinvolgimento di diversi operatori sa-
nitari e la multidisciplinarieta richiesta nella ge-
stione di un paziente con Sindrome di Alport.

ore 08:30
ore 09:00

ore 09:15
ore 09:30

ore 10:00
ore 10:15

ore 10:45

PROGRAMMA
SCIENTIFICO

4 GIUGNO 2022

Iscrizione dei partecipanti

Saluti Istituzionali e Apertura dei Lavori

1* SESSIONE
CONOSCIAMO LA MALATTIA

Moderatori:
Casi Clinici Pediatrici
Dal sospetto alla diagnosi clinica in eta pediatrica
Giovanni Conti
Casi Clinici Adulti

Sindrome di Alport in eta adulta:

dall’lanamnesi familiare all'indagine epidemiologica.

Il caso del genogramma di una grande famiglia messinese
Domenico Santoro

Discussione
Discussant:

27 SESSIONE
IL TRATTAMENTO DI OGGI E DI DOMANI

Moderatori:

ore 11:15  La terapia farmacologica
Antonio Pio Mastrangelo

ore11:45 Il trapianto
Laura Massella

ore12:15 Il ruolo della genetica nella diagnosi e Terapie avanzate
(gene editing)
Alessandra Renieri

ore 12:45 Discussione
Discussant:

ore 13:15 Pranzo
ore 15:00 Moderatori: Daniela Lai e Alessandra Renieri

Valutazione dei disturbi uditivi in modello di cane

Alport X-linked per una futura applicazione preclinica in situ
della tecnologia CRISPR/Cas9 e terapia riabilitativa

in pazienti ipoacusici gia protesizzati

(vincitore del bando di concorso “Alport research” istituito da ASAL odv)
Marco Mandala e Sergio Daga

3° SESSIONE
LA RIORGANIZZAZIONE DELLA RETE REGIONALE SICILIANA
DELLE MALATTIE RARE: UNO SGUARDO SULLA SINDROME DI ALPORT

Moderatori:

ore 15:30 Il punto di vista del Coordinamento Regionale
delle Malattie Rare
Placido Bramanti

ore 15:50 Il ruolo del pediatria di base
Antonino Gulino

ore 16:10  Organizzazione della UO di Nefrologia Pediatrica di Messina
nella gestione dei pazienti con Sindrome di Alport
Roberto Chimenz

ore 16:30 Discussione
Discussant:

ore 17:00 Compilazione degli ECM e Chiusura dei lavori



