
A.I.S.EA Onlus
Associazione Italiana per la Sindrome di Emiplegia Alternante Onlus

Via Sernovella, 37 – 23878 Verderio Superiore (LC) 
www.aisea.org

Meeting delle Famiglie A.I.S.EA
Roma, 26 – 27 Marzo 2011

L’associazione A.I.S.EA:
resoconto attività (2)
Sviluppo della Ricerca



2

A.I.S.EA – Principale Obiettivo

Sviluppare la 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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Sostegno alla Ricerca

A.I.S.EA partecipa al progetto finanzianto
dall’Unione Europea nEUroped 
www.neuroped.eu ed è membro attivo di 
ENRAH, la Rete Europea per la Ricerca 
sull’Emiplegia Alternante www.enrah.net

A.I.S.EA finanzia e coordina il progetto 
I.B.AHC  - Biobanca e Registro Clinico per 
l’Emiplegia Alternante (2004 - 2011) 
www.ibahc.org
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Sostegno alla Ricerca
Il Progetto I.B.AHC

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

www.ibahc.org
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Sostegno alla Ricerca
Il Progetto I.B.AHC

La Biobanca e il Registro Clinico I.B.AHC sono

disponibili per tutti i progetti di ricerca che abbiano 
queste caratteristiche:

Solo sull’Emiplegia Alternante
Non a scopo di lucro
Di buona qualità scientifica e non duplicati

pienamente rispettosi della privacy dei pazienti e del 
loro diritto all’informazione riguardo sia ai progetti 
che usano i loro dati e campioni sia ai risultati, 
generali e individuali, di questi progetti.  
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Il Progetto I.B.AHC 
Il Sito Pubblico www.ibahc.org

38 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
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Il Progetto I.B.AHC 
Il Sito Pubblico www.ibahc.org

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
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Il Progetto I.B.AHC 
Il Sito Pubblico www.ibahc.org

Nella pagina 
Notizie del sito 
pubblico, sono 
elencati tutti i 
progetti di ricerca 
che utilizzano il 
Registro Clinico e 
la Biobanca 
I.B.AHC
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Il Progetto I.B.AHC 
Il Registro Clinico https://dbonline.ibahc.org

I pazienti sono 
referenziati solo 
attraverso il loro CID, 
il codice numerico 
anonimo assegnato 
loro da A.I.S.EA.
I medici curanti 
possono collegarsi al 
Registro Clinico 
I.B.AHC on-line per 
inserire i dati dei loro 
pazienti. I pazienti 
possono collegarsi e 
verificare i propri dati 
inseriti dai loro 
medici.

Dati di Follow Up
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Alcuni dei Progetti di Ricerca che hanno accesso 
alla Biobanca e al Registro Clinico I.B.AHC

“Ricerca Epigenetica”
Università di Leuven
(Belgio)

“Analisi Genomica”
Istituto CSS-Mendel, Roma

“Screening GLUT1”
Istituto G. Gaslini, Genova

“Studio Metabolico”
San Juan de Deu, Barcellona

“Sequenziamento dell’Esoma”
Università Cattolica, Roma
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Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

1. “Emiplegia Alternante ed Emicrania Emiplegica: 
entità distinte o parti dello stesso spettro?”, di G. 
Casari, F. Martinelli – Boneschi, Milano (2004 – 2005, 
utilizzando la Biobanca I.B.AHC)

2. “Uno studio clinico delle caratteristiche 
dismorfiche dell’Emiplegia Alternante”, di G. Neri, 
F. Gurrieri, Roma (in corso, è in preparazione un articolo 
da pubblicare)

3. “Disfunzioni Neurofisiologiche nell’Emiplegia 
Alternante – Uno Studio con i Potenziali Evocati”, 
di F. Vigevano, S. Rinalduzzi, Roma (2004 - 2005, 
pubblicato sulla rivista scientifica Cephalalgia)



12

Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

4. “STUDIO DEL FLUSSO EMATICO CEREBRALE CON 
SONOGRAFIA DOPPLER TRANSCRANICA NELL’EMIPLEGIA 
ALTERNANTE” , di E. Veneselli, M. Del Sette, M. Stagnaro –
Genova (finanziato da A.I.S.EA, completato, in 
preparazione un articolo)

5. “Studio dell’eccitabilità del sistema 
somatosensoriale nell’emiplegia alternante 
dell’infanzia” , di M. Valeriani – Roma (finanziato da 
A.I.S.EA, completato, in preparazione un articolo)

6. “Basi molecolari dell’emiplegia alternante” , di 
M.T. Bassi – Bosisio Parini (LC) (finanziato da A.I.S.EA, 
completato, utilizza la Biobanca I.B.AHC)
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Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

7. “Uno Studio Clinico dei Disturbi del Movimento 
Caratteristici dell’Emiplegia Alternante”, di E. Fernandez
Alvarez, Barcellona, N. Nardocci, Milano, Comitato Scientifico 
A.I.S.EA (2004, finanziato da A.I.S.EA come parte del 
progetto I.B.AHC, completato, utilizza il Registro Clinico 
I.B.AHC, articolo in preparazione)

8. “Valutazione dello stato di salute, del livello di 
funzionamento e del grado di disabilità attraverso la 
Classificazione ICF in una popolazione affetta da 
Emiplegia Alternante” , di R. Borgatti (finanziato da 
A.I.S.EA, pubblicato su "Disability and Rehabilitation", 2009)

9. “Emiplegia Alternante: protocollo per il follow-up 
riabilitativo e studio neuropsicologico” , di R. Borgatti, (in 
corso)

10."Studio con Polisonnografia" – studio di fattibilità, di C. 
Zucca, L. Nobili (in corso)
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Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

11. Ricerca Epigenetica (2008) Dottoresse Kristel Van 
Geet e Kathleen Freson, del Laboratorio di Biologia 
Vascolare dell’Università di Leuven, Belgio (utilizza la 
Biobanca I.B.AHC; seconda fase non ancora iniziata)

12. Analisi Genomica (2008) , Prof. B. Dallapiccola, 
Dr. L. Bernardini, Istituto CSS-Mendel, Roma (in 
corso gli studi funzionali, utilizza la Biobanca e il 
Registro Clinico I.B.AHC)

13. Studio del Gene GLUT1 (2010), Prof.ssa E. 
Veneselli, Dr. F. Zara, Istituto G. Gaslini – Genova 
(completato, utilizza la Biobanca e il Registro Clinico 
I.B.AHC, articolo in preparazione)
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Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

14. “Sequenziamento dell’Esoma”, Prof. G. Neri e 
Prof.ssa F. Gurrieri, Università Cattolica, Roma  
(finanziato da A.I.S.EA, utilizza i campioni di 8 
pazienti selezionati tra quelli presenti nella Biobanca 
e Registro Clinico I.B.AHC, sulla base della loro 
omogeneità clinica e dismorfica, in corso)

15. “Studio del gene Protocaderina”, Prof. F. 
Vigevano, Dr. E. Bertini e Dr. N. Specchio, Ospedale 
Pediatrico Bambino Gesù, Roma (approvato per 
l’utilizzo della Biobanca I.B.AHC ma non ancora 
avviato)
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Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

16. Qualità di Vita “Emiplegia Alternante: studio degli 
episodi parossistici”, E. De Grandis, M. Giannotta, E. 
Veneselli, F. Franchini, R. Vavassori (2011 – 2012)

Obiettivo dello Studio è la raccolta su larga scala dei 
dati riguardo agli episodi parossistici che si manifestano 
nei pazienti con Emiplegia Alternante (fattori 
scatenanti, frequenza, assistenza, farmaci)
I dati raccolti saranno validati e analizzati 
scientificamente 

Risultati attesi: una migliore documentazione riguardo 
agli episodi parossistici nell’Emiplegia Alternante, una 
serie di raccomandazioni su come gestire gli episodi e 
migliorare la qualità di vita dei pazienti, relativamente 
alla terapia farmacologica, al sostegno psicologico, alla 
terapia educativa e ai bisogni dei pazienti



17

Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

Qualità di Vita 
“Emiplegia Alternante: studio degli episodi parossistici”

I dati verranno forniti giornalmente dai pazienti stessi 

Dal sito pubblico I.B.AHC www.ibahc.org, è possibile 
scaricare tutte le informazioni riguardo allo Studio e il 
Modulo di Consenso Informato per la partecipazione 
I dati possono essere forniti o inserendoli direttamente 
nel Registro Clinico I.B.AHC on-line oppure compilando 
un questionario (formati MS WORD e Excel)

Lo Studio è finanziato e coordinato da A.I.S.EA 
Onlus, come parte del progetto I.B.AHC



18

Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

Qualità di Vita 
“Emiplegia Alternante: studio degli episodi 

parossistici”

Una delle pagine web attraverso le quali si 
possono inserire i dati per lo Studio 
direttamente nel Registro Clinico I.B.AHC

Il Questionario cartaceo da 
compilare con i dati per lo 
Studio e inviare ad A.I.S.EA
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Progetti di Ricerca finanziati e 
supportati da A.I.S.EA

Qualità di Vita 
“Emiplegia Alternante: studio degli episodi parossistici”

I pazienti hanno tempo per iscriversi fino al 31 Dicembre  
2011

Attualmente 16 pazienti italiani e 6 pazienti europei 
hanno già iniziato a fornire i dati riguardo ai loro episodi 
parossistici

Le lingue ufficiali dello Studio sono Italiano, Inglese e 
Francese (pienamente disponibile il prossimo Settembre 
2011, grazie al supporto dell’associazione francese per 
l’Emiplegia Alternante AFHA www.afha.org )
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Sostegno alla Ricerca
Altre Attività

• Organizzazione del WORKSHOP SULL’EMIPLEGIA 
ALTERNANTE, in collaborazione con l’Istituto G. Gaslini 
(Genova, 11 Novembre 2011)

• Per coinvolgere i medici nella partecipazione  dei loro 
pazienti ai progetti di ricerca 

• Per fornire un aggiornamento in merito ai progetti di 
ricerca in corso e alle attuali linee di ricerca 

• Per definire e condividere le migliori procedure 
assistenziali per i pazienti con Emiplegia Alternante 

• Organizzazione dell’annuale Video-Sessione I.B.AHC Video-
Session per la validazione delle diagnosi (Genova, 12 
Novembre 2011)
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Grazie per la cortese attenzione

A.I.S.EA Onlus
Associazione Italiana per la

Sindrome di Emiplegia Alternante

www.aisea.org
www.ibahc.org

A.I.S.EA – Sostegno alla Ricerca


