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A.I.S.EA Onlus
Associazione Italiana per l’Emiplegia Alternante

• A.I.S.EA – Associazione Italiana per la Sindrome di
Emiplegia Alternante è un’associazione non a scopo di
lucro fondata nel 1999

• La sede nazionale è a Verderio Superiore (LC)

• Attualmente raggruppa 115 soci effettivi, soprattutto

genitori e parenti di ragazzi affetti da Emiplegia Alternante

• In Italia attualmente ci sono 48 casi conosciuti di

Emiplegia Alternante (età media 20 anni, età massima 48

anni) + 2 nuovi casi la cui diagnosi non è ancora stata

confermata
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A.I.S.EA Onlus
Il Consiglio Direttivo

• Il Consiglio Direttivo è composto da cinque genitori:

– Rosaria Vavassori (Lecco), mamma di Alberto(19), 
Presidente

– Laura Margherita (Roma), mamma di Germana (26), Vice 
Presidente

– Vittorino Bocchi (Milano), papà di Emanuele (26), 
Consigliere, 

– Filippo Franchini (Varese), papà di Lorenzo (11), Consigliere

– Michele Zangari (Genova), papà di Alessio (10), Consigliere

• Nicolò Bona (Milano), nonno di Samuele (14), è il nostro 
Segretario e Tesoriere
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A.I.S.EA Onlus
Il Comitato Scientifico

� Prof. Maurizio Clementi, Servizio di Genetica Medica – Università di 
PADOVA

� Dr. Giuseppe Gobbi, Unità di Neuropsichiatria Infantile - Ospedale 
Maggiore, BOLOGNA

� Dr. Tiziana Granata, Divisione di Neuropsichiatria Infantile – Istituto 
Neurologico C. Besta, MILANO

� Prof. Giovanni Neri, Istituto di Genetica Clinica – Università Cattolica, 
ROMA

� Prof. Edvige Veneselli, Divisione di Neuropsichiatria Infantile -
Istituto G. Gaslini, GENOVA

� Prof. Federico Vigevano, Divisione di Neurologia – Ospedale 
Pediatrico  “Bambino Gesù”, ROMA 

� Dr. Claudio Zucca, Unità di Neurofisiopatologia - Istituto Scientifico E. 
Medea, Bosisio Parini (LC) 
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A.I.S.EA Onlus
I Consulenti

– Dottor Nardo Nardocci (disturbi del movimento), 

Divisione di Neuropsichiatria Infantile – Istituto 

Neurologico C. Besta, MILANO 

– Professoressa Fiorella Gurrieri (dismorfologia), Istituto 

di Genetica Clinica – Università Cattolica, ROMA

– Dottor Renato Borgatti (neuropsicologia e 

riabilitazione) Reparto di Neuroriabilitazione 1 –

Istituto “E.Medea – La Nostra Famiglia”, Bosisio Parini 

(LC)
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A.I.S.EA Onlus
Due obiettivi principali da raggiungere
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Sviluppo della ricerca delle cause della malattia e di una cura 
specifica e risolutiva ………..

Obiettivo a lungo termine

Migliore qualità di vita: assistenza socio-sanitaria, autonomia, 

integrazione
Obiettivi a breve-medio termine

Entrambi questi obiettivi 
sono importanti per le 

famiglie e sono 
perseguiti in parallelo



A.I.S.EA Onlus
Attività Ordinarie

• Diffusione di notizie

• Partecipazione a Convegni Medici e 

sponsorizzazioni per interventi sulla Emiplegia 

Alternante

• Organizzazione di Meeting associativi per  

famiglie e medici e di workshop di formazione e 

divulgazione

• Raccolta Fondi
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A.I.S.EA Onlus
Attività Ordinarie: informazione e comunicazione

� Un Sito Web ufficiale 
www.aisea.org

� Blog A.I.S.EA 
http://blog.aisea.org

� Una pagina A.I.S.EA su 
Facebook 
www.facebook.com/aiseaonlus

� Un Giornalino pubblicato 
una volta all’anno
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A.I.S.EA Onlus
Attività Ordinarie: informazione e comunicazione
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«Mi piace correre e giocare»

Spot pubblicitario da far trasmettere su radio e TV 

sia locali che nazionali

http://www.youtube.com/watch?v=CUklHrwHxhM



A.I.S.EA Onlus
Meeting delle Famiglie e Convegni Scientifici

� Meeting delle Famiglie AREA SUD (Cosenza, 23 Ottobre 
2010)

� Meeting delle Famiglie AREA NORD (Milano, 6 Novembre 
2010)

� Meeting Nazionale delle Famiglie A.I.S.EA (Roma, 26 – 27 
March 2011)

� Workshop Internazionale sull’Emiplegia Alternante 
(Genova, 11 Novembre 2011)

� Assemblea Nazionale (Roma, 19 – 20 Aprile 2012
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A.I.S.EA Onlus
Meeting delle Famiglie e Convegni Scientifici
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Meeting delle Famiglie Area SUD
Frascineto (CS), 23 Ottobre 2010
http://blog.aisea.org/articolo.asp?articolo=43



A.I.S.EA Onlus
Meeting delle Famiglie e Convegni Scientifici
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Meeting delle Famiglie Area NORD

MILANO, 6 Novembre 2010
http://blog.aisea.org/articolo.asp?articolo=48



A.I.S.EA Onlus
Meeting delle Famiglie e Convegni Scientifici
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Meeting Nazionale delle Famiglie A.I.S.EA

Roma, 26 – 27 Marzo2011

http://blog.aisea.org/storico.asp?s=Meeting+AISEA+2011



A.I.S.EA Onlus
Meeting delle Famiglie e Convegni Scientifici
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Workshop Internazionale sull’Emiplegia Alternante (Genova, 11 Novembre 2011) 

http://blog.aisea.org/storico.asp?s=Workshop+Internazionale+AHC+2011



A.I.S.EA Onlus
Meeting delle Famiglie e Convegni Scientifici
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Simposio Internazionale

"Il Gene ATP1A3 nell’Emiplegia Alternante: dalle mutazioni ai farmaci"

• Organizzato per individuare le nuove linee di ricerca internazionale 

dopo l’individuazione del gene ATP1A3 per l’Emiplegia Alternante

• A.I.S.EA è uno degli sponsor principali

• Molti dei ricercatori e medici italiani che collaborano con A.I.S.EA 

saranno presenti come relatori e come partecipanti



A.I.S.EA Onlus
Raccolta Fondi
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Raccolta Fondi

• 5xMille

• Bomboniere Solidali 

per Matrimoni, 

Battesimi e Prime 

Comunioni

http://blog.aisea.org/storico.asp?s=Raccolta+Fondi



A.I.S.EA Onlus - Raccolta Fondi 
http://blog.aisea.org/storico.asp?s=Raccolta+Fondi
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Raccolta Fondi realizzata dalle famiglie e dagli amici in 
tutte le Regioni d’Italia



A.I.S.EA Onlus
Raccolta Fondi
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Raccolta Fondi realizzata dalle famiglie e dagli amici

“365 Storie Cattive”

un’antologia noir

Il ricavato della sua vendita è 
destinato ad A.I.S.EA

www.365web.tk



A.I.S.EA Onlus
Qualità di Vita: migliorare l’assistenza

• Pubblicazione del Libro Bianco per la Conoscenza e la

Gestione dell’Emiplegia Alternante (in Italiano, in Inglese

e in Spagnolo dall’associazione AESHA)

• Pubblicazione delle Linee Guida Nazionali per l’Assistenza

alle Persone Affette da Emiplegia Alternante e alle loro

Famiglie

• Campagna di Iniziative per il riconoscimento

dell’Emiplegia Alternante come Malattia Rara da parte

del Ministero della Salute (DM 279/01)
http://dirittinonregaliperimalatirari.blogspot.com

http://blog.aisea.org/storico.asp?s=Malattie+Rare+non+Riconosciute
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A.I.S.EA Onlus
Qualità di Vita: Libro Bianco per l’Emiplegia Alternante
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Una guida pratica per 
la conoscenza e la 

gestione della malattia

Scritto da membri del 
Comitato Scientifico in 
collaborazione con le 

famiglie di A.I.S.EA

Adattato e tradotto dall’associazione spagnola AESHA in collaborazione 

con i propri medici



A.I.S.EA Onlus
Qualità di Vita: Linee Guida per l’Emiplegia Alternante
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http://www.snlg-iss.it/lgmr_emiplegia_alternante

Programma Nazionale Linee Guida Istituto 
Superiore di Sanità

Linee Guida per 
l’Assistenza alle Persone 

con Sindrome di 
Emiplegia Alternante e ai 

loro Familiari

Pubblicato da
1. Ministero della Salute 

2. Istituto Superiore di Sanità
3. A.I.S.EA Onlus



A.I.S.EA Onlus
Qualità di Vita: autonomia ed assistenza

Bandi di Finanziamento A.I.S.EA 2010 - 2011

per l’assistenza e l’autonomia

• Un Regolamento definito dal Consiglio Direttivo e

approvato dall’Assemblea dei Soci di A.I.S.EA

• Progetti Individuali presentati dalle famiglie e approvati

dal Consiglio Direttivo

• Contributi economici per l’assistenza personale

(sanitaria, educativa, riabilitativa, psicoterapeutica, …) e

per l’acquisto di beni materiali (ausili per la mobilità e la

visione, computer per finalità didattiche ed educative)

22



A.I.S.EA Onlus
Qualità di Vita: autonomia ed assistenza

Bandi di Finanziamento A.I.S.EA 2010 - 2011

per l’assistenza e l’autonomia

• 42 progetti finanziati in due anni (partecipazione a centri estivi,

viaggi all’estero in autonomia, corsi sportivi, corsi di recitazione,

personal computer da usare a casa e a scuola…)
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A.I.S.EA Onlus
Qualità di Vita: Servizio di Assistenza Sociale

• Indagini per ottenere una migliore descrizione dei 

problemi e dei bisogni reali delle famiglie 

• Punto di informazione e di consulenza per le famiglie

• Supporto alla definizione di un progetto educativo 

individuale e di vita e alla sua realizzazione attraverso il 

coinvolgimento dei servizi socio-sanitari territoriali (una 

sorta di case-manager per favorire l’approccio multi-

disciplinare alla presa in carico necessario per questa 

malattia rara e complessa)

• Affidato ad un assistente sociale professionista
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A.I.S.EA Onlus
Ricerca

L’altro obiettivo principale per A.I.S.EA è lo sviluppo 

della ricerca sull’Emiplegia Alternante 

� coinvolgendo attivamente e in modo paritetico i pazienti, 

i medici e tutti i ricercatori interessati alla malattia 

� finanziando progetti di ricerca 

� fornendo i dati clinici e i campioni biologici del maggior 

numero di pazienti con diagnosi validata a tutti i gruppi di 

ricerca, in Italia e all’estero 

� organizzando e sostenendo la partecipazione delle 

famiglie italiane a studi clinici e ricerche
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A.I.S.EA Onlus
Ricerca

� Finanziamento e Supporto a molti progetti di 

ricerca, clinici e genetici 

� Partecipazione al progetto finanziato dall’Unione 

Europea nEUroped www.neuroped.eu e socio 

attivo di ENRAH - Network Europeo per la Ricerca 

sull’Emiplegia Alternante www.enrah.net

� Ideazione, finanziamento e coordinamento del 

progetto I.B.AHC  Biobanca e Registro Clinico per 

l’Emiplegia Alternante (2004 - 2012) ww.ibahc.org
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A.I.S.EA Onlus
Ricerca

Alcuni dei più recenti progetti di ricerca          

sostenuti da A.I.S.EA

� Studio del Blink Reflex (Roma, Ospedale Pediatrico Bambino Gesù)

� Studio del Flusso Ematico cerebrale con Sonografia Doppler 

(Genova, Istituto G. Gaslini)

� Analisi Genomica con CGH-Array (Roma, Istituto CSS-Mendel)

� Sequenziamento dell’Esoma (Roma, Università Cattolica -

Policlinico Gemelli, Istituto di Genetica Clinica, in collaborazione 

con altri Centri del Consorzio Genetico Europeo)

� Individuazione del Gene Responsabile dell’Emiplegia Alternante 

(ATP1A3 - tramite partecipazione a una ricerca internazionale 
http://blog.aisea.org/storico.asp?s=Il+Gene+dell%27Emiplegia+Alternante ) 
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A.I.S.EA Onlus
Sostegno alla Ricerca

• I.B.AHC – Biobanca e Registro Clinico per l’Emiplegia 

Alternante www.ibahc.org è un progetto finanziato e 

coordinato da A.I.S.EA Onlus, in collaborazione con il suo 

Comitato Scientifico e con il Laboratorio di Genetica 

Biomolecolare dell’Istituto Scientifico “E. Medea” 

• I.B.AHC è composto da due depositi principali, il  Registro 

Clinico e la Banca Biologica (Biobanca), progettati per 

raccogliere, organizzare, conservare e condividere sia i dati 

clinici sia i campioni biologici (DNA, RNA e Linee Cellulari) 

dei pazienti affetti da Emiplegia Alternante.
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A.I.S.EA Onlus
Sostegno alla Ricerca: il progetto I.B.AHC
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Architettura



A.I.S.EA Onlus
Sostegno alla Ricerca: il progetto I.B.AHC
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43 casi validati 
attualmente 
disponibili, 
completi dei loro 
dati clinici e 
campioni 
biologici.
La lista dei casi 
disponibili viene 
mantenuta 
aggiornata sul 
sito pubblico
I.B.AHC 
www.ibahc.org



A.I.S.EA Onlus
Sostegno alla Ricerca: il progetto I.B.AHC
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Dall’Area
Documentazione 
del Sito Pubblico è 
possibile scaricare 
il Modulo di 
Consenso 
Informato per la 
partecipazione dei 
pazienti, il Modulo 
di Richiesta di 
Utilizzo per i 
ricercatori e altri 
documenti



A.I.S.EA Onlus
Sostegno alla Ricerca: il progetto I.B.AHC
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Nella pagina 
Notizie del sito 
pubblico, sono 
elencati tutti i 
progetti di 
ricerca che 
utilizzano il 
Registro Clinico 
e la Biobanca 
I.B.AHC



A.I.S.EA Onlus
Sostegno alla Ricerca: il progetto I.B.AHC
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I pazienti sono 
referenziati solo 
attraverso il loro 
codice anonimo CID. 
I medici curanti 
possono inserire i 
dati dei loro 
pazienti; possono 
creare differenti 
schede di follow-up 
(osservazioni) per 
una stessa categoria 
di dati (per esempio 
attacchi plegici), 
nelle diverse età del 
paziente.



A.I.S.EA Onlus
Sostegno alla Ricerca: il progetto I.B.AHC

� Nel Registro Clinico I.B.AHC,  diversi tipi di utenti forniscono 

e condividono la propria parte di informazioni: I medici 

curanti, i ricercatori, i validatori, i pazienti

� Anche il contributo dei pazienti è importante per una 

migliore conoscenza della malattia, in tutte le sue 

manifestazioni cliniche e gestionali 

� Lo Studio degli Studio degli Episodi Parossistici 

nell’Emiplegia Alternante, nell’ambito della Qualità di 

Vita, consente ai pazienti di fornire la propria parte di 

informazioni, completamente integrate con le altre parti e 

condivisibile con tutti gli altri utenti
34



A.I.S.EA Onlus
Studio degli Episodi Parossistici nell’Emiplegia Alternante

� Obiettivo dello Studio è di identificare le caratteristiche

cliniche, i fattori scatenanti, le migliore gestione e il

miglior supporto, nonché gli attuali trattamenti in acuto

degli episodi parossistici nell’Emiplegia Alternante, che

influenzano pesantemente la qualità di vita dei pazienti,

sfruttando il Registro Clinico I.B.AHC on line come

strumento di supporto alla raccolta, validazione e analisi

dei dati.
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A.I.S.EA Onlus
Studio degli Episodi Parossistici nell’Emiplegia Alternante

Risultati Attesi nel medio-breve termine:

� Documentare e circostanziare meglio gli episodi

parossistici nell’Emiplegia Alternante

� Fornire consigli pratici su come gestire meglio gli episodi

e migliorare la qualità di vita nell’Emiplegia Alternante,

in riferimento ai farmaci, al sostegno psicologico, alla

terapia educativa e di sostegno, sulla base dei reali

bisogni dei pazienti
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A.I.S.EA Onlus
Studio degli Episodi Parossistici nell’Emiplegia Alternante

Risultati Attesi nel medio-lungo termine :

• Quando siano disponibili anche i dati clinici, identificare

come l’intensità e la frequenza degli episodi parossistici

possano correlarsi con gli esiti della malattia a lungo termine

e con la disabilità cronica

• Sviluppare ed implementare l’uso di un Registro Clinico on-

line come uno strumento strategico per supportare

– I ricercatori nello studio di una malattia rara come l’Emiplegia

Alternante,

– Gli operatori socio-assistenziali nel migliorare la cura dei pazienti,

– I medici nel migliorare le diagnosi e la terapia farmacologica.

37



A.I.S.EA Onlus
Studio degli Episodi Parossistici nell’Emiplegia Alternante
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I dati possono essere forniti dai pazienti o inserendoli direttamente 
nel Registro Clinico I.B.AHC on-line oppure compilando un modulo 

cartaceo

Una delle pagine web attraverco le quali 
inserire i dati direttamente nel Registro Clinico  

I.B.AHC on-line

Il questionario cartaceo da 
compilare con i dati delle scrisi e 

spedire ad A.I.S.EA



CID Date Type of crisis Note to Type of CrisisStart TimeEnd Time Trigger End of crisisDrug used to stop the ongoing crisisQuantity

XIT0002 10/05/2011 TONIC/DYSTONIC ATTACK  16:05 16:15 Physical stress Spontaneously, without sleep NO  

A.I.S.EA Onlus
Studio degli Episodi Parossistici nell’Emiplegia Alternante
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Risultati: migliore comprensione dell’andamento delle crisi

Crisi di A. nel Maggio 2011

Crisi di A. nel Maggio 2012

CID Date Type of crisis Note to Type of CrisisStart TimeEnd Time Trigger End of crisisDrug used to stop the ongoing crisisQuantity

XIT0002 01/05/2012 LEFT HEMIPLEGIC ATTACK  11:45 12:00 Don't know / OTHER Evolution into another type of crisis NO  

XIT0002 01/05/2012 BILATERAL/FULL ATTACK  12:00 14:00 Evolution from a previous crisis Drug administration Diazepam (Valium) 10

XIT0002 01/05/2012 RIGHT HEMIPLEGIC ATTACK  14:15 15:15 Evolution from a previous crisis Evolution into another type of crisis NO  

XIT0002 01/05/2012 BILATERAL/FULL ATTACK  15:15 16:00 Evolution from a previous crisis With spontaneous sleep NO  

XIT0002 01/05/2012 RIGHT HEMIPLEGIC ATTACK  16:15 19:00 Evolution from a previous crisis Spontaneously, without sleep NO  

XIT0002 01/05/2012 RIGHT HEMIPLEGIC ATTACK  20:30 21:30 Physical stress With spontaneous sleep Diazepam (Valium) 1

XIT0002 07/05/2012 LEFT HEMIPLEGIC ATTACK  08:45 11:00 Emotional stress Evolution into another type of crisis NO  

XIT0002 07/05/2012 BILATERAL/FULL ATTACK  11:00 15:00 Evolution from a previous crisis With spontaneous sleep NO  

XIT0002 07/05/2012 RIGHT HEMIPLEGIC ATTACK  15:10 18:30 Evolution from a previous crisis With spontaneous sleep NO  

XIT0002 07/05/2012 TONIC/DYSTONIC ATTACK associato a ttacco hemi dx 15:15 16:30 Don't know / OTHER Spontaneously, without sleep OTHER DRUG 1000

XIT0002 12/05/2012 LEFT HEMIPLEGIC ATTACK  11:15 11:45 Emotional stress Evolution into another type of crisis NO  

XIT0002 12/05/2012 BILATERAL/FULL ATTACK  11:40 16:00 Evolution from a previous crisis With spontaneous sleep Diazepam (Valium) 10

XIT0002 12/05/2012 RIGHT HEMIPLEGIC ATTACK  16:20 19:00 Evolution from a previous crisis Spontaneously, without sleep NO  

XIT0002 17/05/2012 LEFT HEMIPLEGIC ATTACK  15:30 16:15 Emotional stress Evolution into another type of crisis NO  

XIT0002 17/05/2012 BILATERAL/FULL ATTACK  16:15 17:30 Evolution from a previous crisis Spontaneously, without sleep Diazepam (Valium) 5

XIT0002 17/05/2012 RIGHT HEMIPLEGIC ATTACK  17:30 19:00 Evolution from a previous crisis Spontaneously, without sleep NO  

XIT0002 26/05/2012 LEFT HEMIPLEGIC ATTACK  11:00 11:45 Emotional stress Evolution into another type of crisis NO  

XIT0002 26/05/2012 BILATERAL/FULL ATTACK  11:45 15:30 Evolution from a previous crisis Drug administration Diazepam (Valium) 10

XIT0002 26/05/2012 RIGHT HEMIPLEGIC ATTACK  15:40 18:00 Evolution from a previous crisis With spontaneous sleep NO  

XIT0002 26/05/2012 TONIC/DYSTONIC ATTACK associate a crisi hemi dx 15:45 16:45 OTHER TRIGGERS Spontaneously, without sleep OTHER DRUG 1000



A.I.S.EA Onlus
Studio degli Episodi Parossistici nell’Emiplegia Alternante

Altre Informazioni

• Lo Studio è finanziato e coordinato da A.I.S.EA; gli autori sono un gruppo

di neurologi e di genitori

• Le lingue ufficiali dello Studio sono l’Italiano, l’Inglese, Francese (grazie

al contributo di AFHA) e lo Spagnolo (grazie al contributo di AESHA)

• Le associazioni francese AFHA e spagnola AESHA sono incaricate

dell’arruolamento e del supporto alle loro famiglie

• Attualmente, le seguenti famiglie si sono iscritte allo Studio: 16 in Italia;

12 in Francia; 3 in UK; 3 in Spagna; 1 in Colombia; one in Islanda; 1 in

Irlanda; 1in Germania

• Entro l’anno, la raccolta dei dati e la loro validazione saranno completate

e potrà poi partire l’analisi dei dati
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Sostegno alla
ricerca collaborativa internazionale

� Lo Studio degli Episodi Parossistici è il primo esempio di

collaborazione di diverse associazioni di pazienti nella definizione

e nel supporto ad uno studio sull’Emiplegia Alternante

� Tutte le associazioni di pazienti, in Europa e in America,

continuano a lavorare insieme nello sforzo di creare un’alleanza

internazionale più solida per

1. Diffondere una maggiore conoscenza sulla malattia

2. Raccogliere fondi per la ricerca

3. Sviluppare e sostenere una ricerca collaborativa internazionale

per la definitiva messa a punto di un farmaco efficace
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Come i pazienti possono sostenere la ricerca

Networking
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Portale Pubblico
(diffusione delle informazioni, 

coordinamento, catalogo delle risorse 
e dei progetti di ricerca)

Hub di 
registrazione e codifica
(generazione di Codici Identificativi 

Univoci)

CID*
+

Dati
Clinici

CID*
+

Campioni 
Biologici

CID*
+

Dati
Clinici

CID*
+

Campioni 
Biologici

CID*
+

Dati
Clinici

CID*
+

Campioni 
Biologici

CIDs + DatiComuni+ Link



Sostegno alla
ricerca collaborativa internazionale

I pazienti possono davvero fare la differenza nello sviluppo della ricerca 

delle cause dell’Emiplegia Alternante e di una migliore cura, sostenendo 

i medici curanti e ai ricercatori nei loro sforzi di collaborazione, 

fornendo loro un numero sufficiente di casi da studiare e contribuendo 

con la loro specifica conoscenza pratica della malattia. 

Con la speranza di poter continuare a lavorare con tutti voi nello 

sviluppo della ricerca internazionale sull’Emiplegia Alternante, 

Grazie a tutti voi per la cortese attenzione e

un caro saluto da parte di tutte le famiglie italiane 

A.I.S.EA Onlus

Associazione Italiana per la Sindrome di Emiplegia Alternante
www.aisea.org

www.ibahc.org
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