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Studi/ricerche in corso 

1)Progetto “Le Malattie Rare in Genetica Clinica: presentazione di un 
modello diagnostico-assistenziale pediatrico a partire dal periodo 
perinatale e sua possibile applicazione ad una rete interprovinciale”
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Responsabile scientifico nella struttura ASMN Dr.ssa Livia Garavelli 

Corresponsabili:Dr.ssa Anita Wischmeijer Dr.ssa Simonetta Rosato CS Nicoletta Vinsani IP Maria 
Claudia Menozzi IP Simona Losi

Area tematica: C. osservazionale/valutativa/clinica

Collaborazioni

-S.S.N., altre SC dell’ASMN di Reggio Emilia (intra- e inter-dipartimentale) Azienda AUSL

-Università: Clinica Pediatrica Università degli Studi di Parma

UO e Cattedra di Genetica Medica P.S Orsola Malpighi Università di Bologna

Istituto di Genetica Medica Università Cattolica di Roma

Department of Pediatrics University of Freiburg

Division of Medical Genetics, Department of Pediatrics

Salt-Lake City /University of Leuven/Hospital Necker di Parigi

- Privati: AnSvi Accademia Neuropsicologia dello sviluppo dell’Infanzia e  dell’Adolescenza (Parma)

Stato di avanzamento della ricerca: I. inviate all’approvazione (Progetto di Budget) 

F. finanziate  Finanziamenti Esterni
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MALATTIE GENETICHE RARE IN GENETICA CLINICA

Dipartimenti/U.O./Strutture esterne coinvolte

Genetica Cinica, 
Neonatologia e Terapia Intensiva Neonatale, 
Pediatria ,
Ostetricia e Ginecologia
Laboratorio di Genetica
Diagnostica per Immagini
Anatomia Patologica
Neuropsichiatria Infantile
Riabilitazione Infantile
Psicologia Clinica,                                             
Endoscopia Digestiva 
Azienda AUSL
Clinica Pediatria Università di Parma
Corso Neuropsicologia dello Sviluppo Parma
Istituto di Genetica Università di Ferrara

UO e Cattedra di Genetica Medica Policlinico S 
Orsola Malpighi Università di BolognaPeriodo in esame: 

01/01/2002 - 01/01/2012

Responsabile del Progetto

• Dr.ssa Livia Garavelli

Principali collaboratori:

Dr.ssa Anita Wischmeijer 
Dr.ssa Simonetta Rosato 
Dr.ssa Chiara Gelmini        
Dr.ssa Assunta Esposito   
IP Maria Claudia Menozzi      
IP Simona Losi
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Obiettivi del progetto

1. Miglioramento della salute del bambino con Malattia Rara nella provincia 
di Reggio Emilia, attraverso un percorso diagnosticopercorso diagnostico--assistenziale assistenziale 
applicato sistematicamenteapplicato sistematicamente a partire dal periodo perinatale e mirato 
alla definizione diagnostica precocedefinizione diagnostica precoce, se necessario con test genetico 
mirato, con attivazione del followfollow--up clinico secondo le linee guidaup clinico secondo le linee guida
assistenziali per singole patologie e percorsi terapeutici mirati

2.2. Scelta riproduttiva consapevole per le coppie a rischioScelta riproduttiva consapevole per le coppie a rischio attraverso 
la consulenza genetica, la diagnosi prenatale e la prevenzione della 
ricorrenza della patologia, con estensione degli stessi vantaggi ad altri 
componenti il nucleo familiare

3.3. Ottimizzazione diOttimizzazione di un percorso clinicoun percorso clinico--organizzativo di integrazione organizzativo di integrazione 
di competenze specialistichedi competenze specialistiche che rappresenti un modello di intervento 
riproducibile in altre realtà

4.4. Acquisizione diAcquisizione di conoscenzeconoscenze orientate prevalentemente agli aspetti 
clinici, fenotipici, comportamentali e di storia naturale delle malattie 
rare 
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Gli obiettivi dell’anno 2009 sono stati rispettati. 

In particolare  l’obiettivo di budget nel 2009 è stato rispettato: 109 ricoveri 
in dh con peso compreso tra 0,65 e 1.134 (punti totali: 95) e 80 day service.

Incremento totale dellIncremento totale dell’’attivitattivitàà di DH nel 2009di DH nel 2009 rispetto al 2008 (punti 
DRG) rispetto agli obiettivi di Budget: aumento del 13%aumento del 13%

AttivitAttivitàà di DS nel 2009di DS nel 2009 rispetto al 2008  rispetto agli obiettivi di Budget: 
stazionariastazionaria

I punti attivitI punti attivitàà ambulatorialeambulatoriale da 32.193  dell’anno 2008 si sono portati a 
38.056 secondo i dati di Proiezione forniti dal Controllo di Gestione 
(incremento del 19%)(incremento del 19%)

MALATTIE GENETICHE RARE IN GENETICA CLINICA
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Si prevede per la fine del II semestre anno 2010 una situazione di 
mantenimento dell’attività di DH (punti DRG) rispetto agli obiettivi di 
Budget. 

Attività di Day-Service: si prevede per la fine del II semestre anno 2010 
un incremento dell’attività rispetto al 2009 (del 25% circa).

I punti attività ambulatoriale da 8.916 del I semestre 2007 si sono portati 
a 16.386 nel I semestre 2008 e a 21.478 (o 24.596 ? dati differenti forniti 
dal Controllo di Gestione)  nel 1° semestre anno 2009  a      22.013    nel 1°
semestre anno 2010 (riduzione/stazionarietà – dati differenti forniti  dal 
Controllo di Gestione  nel 1° semestre 2010  rispetto al 2009)  
Si prevede pertanto per la fine del II semestre anno 2010 una stazionarietà
dell’attività ambulatoriale rispetto agli obiettivi di Budget. 

MALATTIE GENETICHE RARE IN GENETICA CLINICA
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SOTTOPROGETTI per il 2010:

a)a) Procedura per lProcedura per l’’approccio diagnostico al nato mortoapproccio diagnostico al nato morto con particolare 
riferimento al nato con anomalie congenite multiple  (vedi linee di Indirizzo 
Punto 8 Programma Materno Infantile)  

b)b) Costituzione del gruppo Costituzione del gruppo SpokeSpoke per le Displasie Scheletricheper le Displasie Scheletriche – vedi lettera 
Dr Eugenio  Di Ruscio Regione Emilia Romagna  e Lettera Direzione 31-10-08 
Prot 29854

c)c) Consulenza genetica per le poliposi ereditarie del colonConsulenza genetica per le poliposi ereditarie del colon (Vedi Linee di 
Indirizzo punto 6 Ricerca e Innovazione  “La prima linea di ricerca che 
caratterizzerà l’I.R.C.C.S. oncologico ASMN è identificata nei modelli 
assistenziali oncologici offerti ai pazienti con patologie del colon…”

d)d) Procedura Approccio al bambino con Ipoacusia GeneticaProcedura Approccio al bambino con Ipoacusia Genetica

e)e) Prosecuzione studio collaborativo nazionale sulla sindrome di Prosecuzione studio collaborativo nazionale sulla sindrome di MowatMowat--
WilsonWilson con studio del fenotipo comportamentale con studio del fenotipo comportamentale (pubblicazione lavori 
internazionali: Cecconi, Forzano, Garavelli et al Am J Med Genet A. 2008 Dec
1;146A(23):3095-9  e lavoro collaborativo nazionale Am J Med Genet A 2009.
I Convegno Nazionale Reggio Emilia 6-6-2009 

f)f) Consulenza teratologicaConsulenza teratologica

MALATTIE GENETICHE RARE IN GENETICA CLINICA
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Per l’anno 2011 ci si prefiggono  i seguenti obiettivi:

1. applicazione sistematica del percorso diagnostico giapplicazione sistematica del percorso diagnostico giàà consolidato alla consolidato alla 
popolazione in etpopolazione in etàà pediatricapediatrica,, con particolare attenzione alla patologia patologia 
polimalformativapolimalformativa nell’ambito delle malattie genetiche rare, 
con definizione e adozione di linee guida per la razionalizzazione delle 
indagini da richiedere ai fini della definizione diagnostica

2. l'iter diagnosticol'iter diagnostico da seguire in età pediatrica, in particolare per la 
patologia polimalformativa, deve essere sempre valutato caso per casovalutato caso per caso, , 
previa discussione collegialeprevia discussione collegiale presso il nostro dipartimento-azienda 
ospedaliera-azienda ausl o in altre sedi, compresi altri istituti di genetica

3. attivazione del followfollow--up clinico secondo le linee guida assistenzialiup clinico secondo le linee guida assistenziali
per singole patologieper singole patologie, con prosecuzione del metodo già consolidato di 
raccolta dei dati in una cartella ambulatoriale genetica e con orientamento 
preferenziale verso il regime di day-hospital per gli accertamenti previsti 
dai singoli protocolli

MALATTIE GENETICHE RARE IN GENETICA CLINICA
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4. consulenza geneticaconsulenza genetica, diagnosi prenatale e prevenzione della 
ricorrenza della patologia, con estensione deglicon estensione degli stessi vantaggi ad stessi vantaggi ad 
altri componenti il nucleo familiarealtri componenti il nucleo familiare. l'offerta di scelte riproduttive 
consapevoli è correlata rapporto di collaborazione che ci si prefigge 
sempre più stretto tra gli operatori del nostro dipartimento che si 
occupano di diagnosi prenatale, i genetisti laboratoristi e i 
genetisti medici. 

5. Prosecuzione studio collaborativo nazionale sulla sindrome di Prosecuzione studio collaborativo nazionale sulla sindrome di 
MowatMowat--WilsonWilson, con studio del fenotipo comportamentale, EEG e , con studio del fenotipo comportamentale, EEG e 
MRIMRI (pubblicazioni scientifiche) 

Cecconi, Forzano, Garavelli et al Am J Med Genet A. 2008 Dec
1;146A(23):3095-9 

Garavelli et al. Am J Med Genet A. 2009 Feb 1;149A(3):417-26.

MALATTIE GENETICHE RARE IN GENETICA CLINICA
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2) Progetto “Le Ipoacusie Genetiche: Studio clinico genetico 
molecolare delle forme sindromiche e non sindromiche

Responsabile scientifico nella struttura ASMN Dr.ssa Livia Garavelli 

Corresponsabili:Dr.ssa Anita Wischmeijer Dr.ssa Simonetta Rosato CS Nicoletta Vinsani 
IP Maria Claudia Menozzi IP Simona Losi

Area tematica: C. osservazionale/valutativa/clinica

Collaborazioni

-S.S.N., altre SC dell’ASMN di Reggio Emilia (intra- e inter-dipartimentale: SC di ORL, SC di 
Pediatria, Laboratorio di Genetica) Azienda AUSL

-Università/altri Ospedali Clinica Pediatrica Università degli Studi di Parma

- Laboratorio Genetica Medica IRCCS Policlinico Milano

Registro IMER Università degli Studi di Ferrara

Istituto di Genetica Medica Policlinico S Orsola Bologna

Servizio di Genetica Medica IRCCS S Giovanni Rotondo (FG)

SC di ORL Piacenza

- Privati: AnSvi Accademia Neuropsicologia dello sviluppo dell’Infanzia e  dell’Adolescenza (Parma)

Stato di avanzamento della ricerca: I. inviate all’approvazione (sottoprogetto di Budget) 

F. finanziate  Finanziamenti Esterni
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L’obiettivo di budget nel 2010  è il seguente : 100 ricoveri in dh con 
peso compreso tra 0,65 e 1.134 e 90 day service. Mantenimento 
dell’attività ambulatoriale

Obiettivo finale è il miglioramento della salute del bambino con miglioramento della salute del bambino con 
difetti congeniti e patologie genetiche rare nella popolazione ddifetti congeniti e patologie genetiche rare nella popolazione di i 
Reggio Emilia e province limitrofeReggio Emilia e province limitrofe, con attivazione del follow-up, avvio 
della terapia medica e chirurgica, prevenzione delle complicanze e, 
attraverso la consulenza genetica, poter offrire la possibilità alle 
coppie a rischio di scelte riproduttive consapevoli

1) Progetto “Le Malattie Genetiche Rare in Genetica Clinica

2) Progetto “Le Ipoacusie Genetiche: Studio clinico genetico 
molecolare delle forme sindromiche e non sindromiche
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Output della ricerca 

N°

�Pubblicazioni scientifiche internazionali 19*

�Pubblicazioni scientifiche nazionali 14

�Comunicazioni a convegni 28

�Poster a convegni 6

gennaio 2008 – ottobre 2010  

*+2 submitted
+1 in press

�Linee Guida/Protocolli/Modelli organizzativi

•Procedura del nato morto (compreso il feto/neonato con 
malformazioni congenite)

•Protocollo per la diagnosi clinica e molecolare delle ipoacusie 
sindromiche e non sindromiche
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Studi clinici
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In : A Spagnolo, E Menghetti
Sovrappeso ed obesità nell’età evolutiva : 
vera epidemia sociale del terzo millennio, 2008
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IN PRESS
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SUBMITTED
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SUBMITTED
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Convegno Mowat -Wilson

6 Giugno 2009

Il fenotipo e gli aspetti clinici L. Garavelli 
La genetica della sindrome di Mowat-Wilson G. Neri  

M. Zollino
Le Cardiopatie congenite E. Chesi
Gli aspetti  chirurgici: il morbo di Hirschsprung e ipospadia C. Del Rossi
Gli aspetti  medici: il morbo di Hirschsprung e stipsi S. Amarri  

L. Mostaccio
Gli aspetti Neurologici: L’Epilessia e l’Agenesia Corpo Calloso A. Guerra
Gli aspetti Muscolo-Scheletrici S. Sassi
Il fenotipo comportamentale G. Fagandini

Tavola Rotonda: famiglie e medici a confronto

Lettera a Matteo  E. Gherardi
Progetti Riabilitativi: Il caso di Matteo G. Gildoni
Progetti Riabilitativi: Il caso di Elena P. Folegani
Tavola Rotonda : famiglie e medici a confronto
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Studi epidemiologici
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http://www.unife.it/imer

Servizio di informazione teratologica
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Studi di 
teratologia
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Studi di genetica oncologica
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Altri lavori accettati/inviati

Olfactory Receptor-related duplicons mediate a microdeletion at 11q13.2-q13.4 associated with a 
syndromic phenotype.

Anita Wischmeijer*1, Pamela Magini*1, Roberto Giorda*2, Maria Gnoli1, Roberto Ciccone3, Ilaria Cecconi4, 
Emilio Franzoni4, Laura Mazzanti5, Giovanni Romeo1, Orsetta Zuffardi3, Marco Seri1

In Press in Molecular Syndromology

Diagnosis of vascular Ehlers-Danlos syndrome in Italy: clinical findings and novel COL3A1 mutations
Drera B.1, Zoppi N.1, Ritelli M.1, Tadini G.2, Venturini M.3, Wischmeijer A.4, Nicolazzi M.A.5, Musumeci A.6, 

Danesino C.7, Clementi M.8, Calzavara-Pinton P.3, Viglio S.9, Valli M.9, Barlati S.1, Colombi M.1

Submitted

NLRP7 Mutations in Women with Triploid Diandric Moles
Rima Slim1,2#, Asangla Ao1,2, Urvashi Surti3, Li Zhang2, , Wafaa Chebaro1,2, Jocelyne Arseneau4, Annie 

Cheung5, Anita Wischmeijer6

Submitted
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Collaborazioni

�Dal 14-4-98 consulente pediatra genetista c/o Clinica Pediatrica-Università di Parma 
(Amb.Adolescentologia e Neurofibromatosi- Resp. Prof R.Virdis) in “Malattie 
malformative e genetiche del bambino e dell’adolescente”

�2003 e successivo triennio Membro del Consiglio Direttivo della Sezione Emilia-
Romagna della Società Italiana di Pediatria

�2000 e successivo triennio Membro del Consiglio Direttivo Nazionale del Gruppo di 
Studio di Genetica Clinica della Società Italiana di Pediatria, per il quale ha elaborato 
diversi protocolli assistenziali, presentati  ai Convegni scientifici del Gruppo

�2001 e successivo triennio Membro del Consiglio Direttivo della Società Scientifica 
Lazzaro Spallanzani

�Revisore di Orphanet Database (Orphanet Online Enciclopedia : http://www.orpha.net

�Collabora con numerose Associazioni di Famiglie: l’Ass. Genitori e Ragazzi Down 
(GRD), l’Ass Neurofibromatosi (ANF), l’Ass. per l’Aiuto alle Famiglie dei Soggetti con S. 
di Prader-Willi, l’ass. S. di Mowat-Wilson. 

�Dal 2007 è membro del gruppo Skeldys International -studio delle Displasie 
Scheletriche
�Dal 2008 è membro del gruppo Skeldys Italia -studio delle Displasie Scheletriche

�Referente per la provincia di Reggio Emilia del Registro IMER

Dr.ssa Livia Garavelli
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Collaborazioni

Dr.ssa Francesca Rivieri (attualmente  a Trento)

Dr.ssa Simonetta Rosato

Dr.ssa Anita Wischmeijer

�Progetto di modernizzazione "Sperimentazione di uno spazio multimediale dedicato alla diagnosi e alla 
consulenza genetica prenatale” c/o AUSL Imola 

�Incarico LP per “prestazioni specialistiche di consulenza genetica e genetica clinica” c/o AUSL Imola

�Studio GENOBAV (genetics of bicuspid aortic valve), in collaborazione con UO Cardiochirurgia, UO 
Genetica Medica, UO Cardiologia e UO Patologia del Policlinico S.Orsola-Malpighi di Bologna e UO 
Cardiologia del Policlinico di Modena

�Associazione CHICO, in collaborazione con Ambulatorio Labiopalatoschisi U.O. Chirurgia Plastica e 
U.O. Genetica Medica- Policlinico S. Orsola-Malpighi, Bologna -Progetto “Fattori Genetici in 
Labiopalatoschisi (CLP), Ambulatorio Consulenza Genetica per CLP, stesura review e messa a punto 
opuscolo informativo CLP per famiglie

�Studio clinico-molecolare di S. CHARGE presso UO Genetica Medica del Policlinico S.Orsola-
Malpighi

�Incarico LP per prestazioni specialistiche di consulenza genetica clinica presso U.O. Genetica 
Medica, Policlinico S.Orsola-Malpighi- Bologna 

�Collaborazione con Unione Italiana Lotta alla Distrofia Muscolare (UILDM) c/o UO di Genetica Medica 
di Ferrara per lo svolgimento di attività di accoglienza UILDM e attuazione del Registro delle Patologie 
Genetiche e delle Distrofinopatie

�Svolgimento attività di consulenza teratologia per la valutazione dei rischi riproduttivi a seguito di 
esposizione ad agenti xenobiotici (farmaci, radiazioni, patologie materne), c/o UO di Genetica Medica 
dell’Azienda Ospedaliero Universitaria di Ferrara 

�Attività di clinica ed epidemiologia delle anomalie congenite contribuendo alla gestione del registro 
IMER e al gruppo regionale di coordinamento dei flussi informativi regionali SDO e CEDAP
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Attività Didattica

Dr.ssa Livia Garavelli 

�2005/2006  2006/2007 2008/2009 2009/2010: Professore a Contratto: Scuola di 
Specializzazione in Pediatria - Università di Parma per il Corso Integrativo di “Sindromi 
/Anomalie Congenite Multiple e Ritardo Mentale” del Corso Ufficiale di Pediatria (Area 
Malattie Genetiche e Metaboliche). Consulente Genetista  per l’ambulatorio di Clinica e 
Neurofibromatosi per le “malattie genetiche del bambino e dell’adolescente”- Clinica 
Pediatrica dell’Università di Parma

�2005: lezione presso la Scuola di Specializzazione in Genetica Medica dell’Università
Cattolica di Roma

�Richiesta della Scuola di Specializzazione in  Genetica Medica dell’Università di 
Bologna che la Struttura Semplice di Genetica Clinica rientri nella rete formativa della 
stessa Scuola di Specializzazione (Lug-06)

�2006  2007 2008 2009 2010: Docente  della Scuola di Specializzazione in  
Psicoterapia A.N.Svi. 2006-2007 , 2007-2008  2008/2009  e 2009/2010: Docente  del 
il Master Universitario di Genetica  presso l’Istituto di   Genetica Medica dell’Università
di  Siena (sedi Siena e Bologna) 

�2004/2005, 2005/2006, 2006/2007, 2007/2008, 2008/2009, 2009/2010: lezioni  di 
“Patologie Oculari nelle Sindromi Genetiche” presso il Corso di Ortottica della Clinica 
Oculistica dell’Università di Parma

�2008/2009, 2009/2010: lezioni  di “Patologie ORL e Sindromi Genetiche” presso il 
Corso di Audiometria della Clinica ORL dell’Università di Parma



37

Dr.ssa Francesca Rivieri (attualmente a Trento) 

� Incarico di insegnamento presso la Scuola di specializzazione di Genetica Medica 
dell’Università di Ferrara per tematiche inerenti alle malformazioni congenite, ai registri 
italiani e internazionali di patologia malformativa e ai flussi informativi regionali e nazionali 
per l’anno accademico 2005-2006, 2006-2007, 2007-2008 e 2008-2009

Attività Didattica

Dr.ssa Anita Wischmeijer 

� European School of Genetic Medicine a Ronzano (Bologna)
Difetti del Tubo Neurale e Malformazioni del Sistema Nervoso Centrale

� Corso di formazione: Insieme per le Neurofibromatosi- Policlinico S.Orsola-Malpighi e   
FANEP- Bologna 

�Corso di aggiornamento per medici di famiglia provincia Modena: la genetica nella 
pratica del medico di famiglia-Medolla (MO).
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Grazie per l’attenzione

Calatrava Bridge – da un dipinto di Angelo Davoli – Proprietà Fondazione Manodori


