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Centro di Coordinamento Regionale Malattie Rare, Azienda Sanitaria
Universitaria Friuli Centrale, Udine

Italiana, Iscritto Liste Elettorali Comune di Venezia.

15 SeTTEmBRE 1959, VENEZIA

-Direttore Centro di Coordinamento Regionale per le Malattie Rare,
Udine

-Coordinatore Europeo, Rete di riferimento europea MetabERN per le
malattie metaboliche ereditarie

-Professore Associato di Pediatria Settore MED/38 Pediatria Generale e
Specialistica, Settore Concorsuale 06/G1

Universita degli studi di Padova, Dipartimento Salute Donna e Bambino;
Universita di Padova, ltalia,

-Abilitazione Nazionale a Professore Ordinario di Pediatria 03-2017.

1978: Maturita Classica, Liceo Classico Cavanis Venezia

Dicembre-1980-Novembre1985 (59m): Internato di Ricerca : Gruppo di
Ricerca sulla Fibrosi Cistica, Prof. Lini Chiandetti, e preparazione tesi di
Laurea in Medicina e Chirurgia. Dipartimento di Pediatria Universita di
Padova

Novembre 1978-Novembre 1985:CORSO DI STUDI PER LAUREA IN
MEDICINA E CHIRURGIA UNIVERSITA DI PADOVA, 110/110 Tesi:
Fisiopatologia della Fibrosi Cistica (D.1)

Dicembre 1985: ABILITAZIONE alla professione Medica, conseguito
nella seconda sessione dell’anno 1985, Universita degli Studi di Padova
(D.3)

Gennaio 1986-Luglio 1987 (18m) : MOLECULAR BIOLOGY TRAINING:
Postdoctoral fellowship for Prof. Gianni Cesareni's laboratory, Dept.
Gene Structure and Regulation, European Molecular Biology Laboratory,
(E.M.B.L.) Heidelberg, Germany; Tematica: Studio di Espressione di geni
umaniin librerie di Plasmide 2 p di Saccharomices cerevisiae, e creazione
di librerie geniche in E.coli. (D.5)



INCARICHI PROFESSIONALI
CON RESPONSABILITA
MANAGERIALE

Gennaio 1988-Luglio 1990 (30m): MOLECULAR GENETICS AND CLINICAL
GENETICS TRAINING: Postdoctoral Fellowship. Prof. Charles Thomas
Caskey's laboratory. Institute for Molecular Genetics, Baylor College of
Medicine, Houston,Texas, U.S.A. Ricerca: Sviluppo di vettori retrovirali
per la terapia genica del deficit di Adenosina Deaminasi (SCID) (D.6)

Gennaio 1985-Luglio 1989:CORSO SPECIALIZZAZIONE IN PEDIATRIA
GENERALE E SPECIALISTICA DIPARTIMENTO DI PEDIATRIA UNIVERSITA DI
PADOVA 70/70 e Lode Tesi: Sviluppo di vettori retrovirali per la terapia
genica del deficit di adenosina Deaminasi (SCID) (D.2)

Novembre 1990-Giugno 1993 (31m): CONSULTANT IN MOLECULAR
BIOLOGY Prof. GianFranco Bottazzo's Laboratory, Department of
Immunology, The London Hospital Medical College, London, UK.
Oggetto: Identificazione di sequenze virali integrate come cause del
diabete tipo I. (D.20)

2001-2004: DOTTORATO DI RICERCA IN SCIENZE DELLO SVILUPPO,
UNIVERSITA DI PADOVA. Tesi: Fisiopatologia e terapia della
Mucopolisaccaridosi tipo Il. (D.4)

Marzo 1991- Dicembre 2013: (264m)

Direttore Laboratorio per la Diagnosi e la Terapia delle Malattie
Lisosomiali, Dipartimento Pediatria Universita di Padova

Attivita: Sviluppo di procedure diagnostiche per le malattie metaboliche
lisosomiali, sviluppo di tecnologie molecolari per la terapie genica delle
stesse malattie con messa a punto di sistemi di espressione e di
transfer mediante vettori retrovirus e adenovirali, microorgani e
nanoparticelle. Gestione scientifica e amministrativa di progetti di
ricerca. Gestione di personale tecnico, e specialistico, gestione
formazione studenti e dottorandi (D.30)

Marzo 1991-Settembre 1998 (90m)

Tecnico laureato VI livello Dipartimento Pediatria Universita di
Padova

Attivita Svolta: Coordinamento della ricerca sulle malattie rare da
accumulo lisosomiale e assistenza a pazienti affetti da patologie rare:
ambulatorio, e day hospital, attivita di terapia intensiva per le malattie
metaboliche. Servizio di Diagnostica Molecolare per lo screening del
portatore di Fibrosi Cistica e molecolare per le malattie da accumulo
lisosomiale. Direzione laboratorio di Ricerca del Dipartimento di
Pediatria presso il Centro di Ricerca Interdipartimentale per le

_Biotecnologie Innovative (C.R.I.B.l.), Universita di Padova. Gestione

scientifica e amministrativa di progetti di ricerca. Gestione di personale
tecnico, e specialistico, gestione formazione studenti e dottorandi (D.7)

Gennaio 1997-Dicembre 2005; (96m)

Dirigente Medico: Unita di Malattie Metaboliche Ereditarie, Dip.
Pediatria Dipartimento Pediatria Universita di Padova

Attivita Clinica: responsabilita di reparto, reperibilita diurna e



notturna, ambulatorio, DH e pronto soccorso, con particolare, riguardo
alle patologie neuro metaboliche. Gestione scientifica e amministrativa
di progetti di ricerca. Gestione di personale tecnico, e specialistico,
gestione formazione studenti e dottorandi (D.9)

Aprile 1998-Agosto 2001 (29m)

Funzionario Tecnico VIII Qualifica Funzionale, Dipartimento Pediatria
Universita di Padova

Attivita Svolta: Coordinamento della ricerca sulle malattie da accumulo
lisosomiale e assistenza a pazienti affetti da patologie rare:
ambulatorio, e day hospital, presso il Reparto di Malattie Metaboliche
Ereditarie del Dip. Pediatria, Padova .

Servizio di Diagnostica Molecolare per lo screening del portatore di
Fibrosi Cistica, Direzione laboratorio di Ricerca del Dipartimento di
Pediatria presso il Centro di Ricerca Interdipartimentale per le
Biotecnologie Innovative (C.R.I.B.1.), Universita di Padova, Gestione
scientifica e amministrativa di progetti di ricerca. Gestione di personale
tecnico, e specialistico, gestione formazione studenti e dottorandi (D.7)

Settembre 2001-Settembre 2011 (120m)

Ricercatore Universitario Confermato Settore MED/38 Pediatria
Generale e Specialistica, Settore Concorsuale 06/G1

Universita degli studi di Padova, Dipartimento Salute Donna e
Bambino

Attivita Clinica: responsabilita di reparto, reperibilita diurna e
notturna, ambulatorio, DH e pronto soccorso, con particolare, riguardo
alle patologie neuro metaboliche, Servizio di Diagnostica Molecolare
per lo screening del portatore di Fibrosi Cistica, Direzione laboratorio di
Ricerca del Dipartimento di Pediatria presso il Centro di Ricerca
Interdipartimentale per le Biotecnologie Innovative (C.R.I1.B.1.),
Universita di Padova. Gestione scientifica e amministrativa di progetti
di ricerca. Gestione di personale tecnico, e specialistico, gestione
formazione studenti e dottorandi (D.7)

Marzo 2014-presente (100m) Professore Associato (240/10), Settore
MED/38 Pediatria Generale e Specialistica, Settore Concorsuale 06/G1
Universita degli studi di Padova, Dipartimento Salute Donna e
Bambino Attivita Clinica: responsabilita di reparto, reperibilita diurna e
notturna, ambulatorio, DH e pronto soccorso, con particolare, riguardo
alle patologie neuro metaboliche, Universita di Padova. Gestione
scientifica e amministrativa di progetti di ricerca. Gestione di personale
tecnico, e specialistico, gestione formazione studenti e dottorandi,
Direzione Laboratori per la Diagnostica e la ricerca delle malattie rare.
(D.9)

Aprile 2004-Dicembre 2014 (120m) Titolare di incarico di Alta
Specializzazione in Medicina Molecolare e Malattie Rare

Attivita: sviluppo di metodologie di diagnostica innovativa per le
malattie rare, screening del portatore di Fibrosi Cistica.

Assistenza (DH, reparto, PS) al paziente con malattia rara mediante il
coordinamento di un team multidisciplinare. (D.9)



Gennaio 2005-Dicembre 2014: (119m) Dirigente Medico Unita di
Neurologia Pediatrica Dip. Pediatria Universita di Padova,

Attivita Clinica: responsabilita di reparto, reperibilita diurna e notturna,
ambulatorio , DH e pronto soccorso con particolare riguardo alle
patologie neuro metaboliche (D.9)

Luglio 2011- Giugno 2015: (47m) Direttore, Centro per le Malattie
RARE IRCCS Casa Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo,
Foggia,

L"attivita & stata finalizzata al Coordinamento di un Gruppo
Multidisciplinare Clinico per la diagnostica e la terapia delle Malattie
Rare mediante attivita ambulatoriale e di consulenza su circa 1200
pazienti. E” stato inoltre attivato lo screening metabolico allargato
neonatale, tramite la stesura, negoziazione di un contratto scientifico
ed amministrativo tra I'IRCCS e I'Ospedale Meyer di Firenze. (D.27)

Gennaio 2014-Dicembre 2018: (59m) Fondatore e Direttore Zentrum
fur Seltene Erkrankungen Center Horst Schmidt Klinik, Wiesbaden. DE
Ospedale di Massima Cura, Il Centro é stato fondato nel 2014 insieme
alla dr.ssa Christina Lampe attualmente direttore del Centro Malattie
Rare dell” Universita di Giessen, DE.

Presso il Centro si e svolta attivita di Diagnosi, Assistenza, Terapia,
Pronto Soccorso, Day Hospital, Ambulatorio Specializzato per le
malattie rare. Incarico di Direzione, con responsabilita paragonabile a
Direzione di Struttura Operativa Complessa con attivita di Ricovero, Day
Hospital, diagnostica multidisciplinare, e Pronto Soccorso e gestione
personale infermieristico, medico, e budget

Il Centro ha raggiunto in pochi anni il livello di eccellenza che ha
permesso al Prof. Scarpa di essere eletto Coordinatore Europeo di
MetabERN. (D.10-11)

Marzo 2017- presente: (64m) Coordinator Europeo, European
Reference Network for Hereditary Metabolic Diseases: MetabERN:
https://metab.ern-net.eu

MetabERN é il primo ed unico Network pan-metabolico Europeo che
coordina circa 3000 operatori che seguono 80000 pazienti metabolici in
101 Ospedali di eccellenza, certificati dai rispettivi Ministeri della Salute
e dalla Commissione Europea, in 27 Paesi Europei. MetabERN si
coordina con 44 Associazioni di Pazienti internazionali.

MetabERN & una rete europea senza scopo di lucro creata dall'UE per
facilitare I'accesso alle migliori cure disponibili e soddisfare le esigenze
oltre confine di tutti i pazienti e delle loro famiglie affetti da malattie
rare metaboliche ereditarie. MetabERN ¢ guidato dal principio
dell'assistenza centrata sul paziente per fornire i propri servizi, con
I'obiettivo di migliorare la qualita della vita dei pazienti e delle famiglie.
MetabERN mira a collegare i centri piu specializzati sulle malattie rare
metaboliche ereditarie per promuovere la prevenzione, accelerare la
diagnosi e migliorare gli standard di cura in tutta Europa per i pazienti
che vivono con malattie rare metaboliche ereditarie. MetabERN &
interamente guidato da pazienti ed esperti. Combinando I'esperienza
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del paziente e la conoscenza di esperti provenienti da tutta |I'UE,
miriamo a catturare i progressi medici pit innovativi e ad adattarli alle
esigenze dei pazienti. Il progetto ha previsto la gestione di un
finanziamento di 2.745.000€ (alla data della presente domanda) e di
personale contrattualizzato ad hoc.

2019-presente: (49m) Direttore Centro di Coordinamento Regionale
per le Malattie Rare, della Regione Friuli Venezia Giulia, e Direttore
della Struttura Operativa Complessa Malattie Rare, Azienda
Universitaria Friuli Central, Udine https://malattierare.sanita.fvg.it/it/ ;
https://asufc.sanita.fvg.it/it/personale/asuiud-personale-
santamaria/direttori-vicedirettori-dirigenti/scarpa_maurizio.htm! ;
https://asufc.sanita.fvg.it/it/strutture/ASUIUD/asuiud-santamaria/ud-
dip-medicina-laboratorio/ud-centro-coordinamento-regionale-
malattie-rare/

Attivita:

-Direzione della Struttura Operativa Complessa Malattie Rare, Direzione
del Laboratorio Malattie Rare, per la diagnosi malattie rare di tipo
molecolare e biochimica, assistenza clinica, Personale all’attivo: 4
Medici, 4 Infermieri, 2 Data Manager, Segreteria, Personale di
Laboratorio: 2 Biologi strutturati e 4 Biologi a contratto.

Direzione del Centro di Coordinamento Regionale Regione Friuli
Venezia Giulia ex DM 219/2001 e DGR 4196/2001

-Direzione Rete Multidisciplinare Regionale delle Malattie Rare
Regione Friuli Venezia Friuli ex DGR 2228/2006 e DGR n.1968/2016 e
DGR 1002/2017.

-Direzione del Registro Regionale per le Malattie Rare, Regione Friuli
Venezia Giulia

-Supervisione delle attivita di screening regionali per le Malattie Rare ex
GU 267 del 15-11-2016 art. 4 comma d. (D.12)

2019-presente: (40m) Coordinatore Scientifico Azienda Sanitaria
Universitaria Friuli Centrale
https://asufc.sanita.fvg.it/it/didattica_formazione/comitato scientifico
/coordinatore _componenti.html

Il Coordinatore Scientifico & responsabile della ricognizione delle
attivita di ricerca in essere. Per questa funzione si avvale del supporto
della segreteria scientifica e della segreteria amministrativa. Il
coordinatore scientifico propone al direttore generale la scala di
priorita dei progetti e coordina il comitato scientifico. || Comitato
Scientifico dell’Azienda & composto dal Coordinatore Scientifico, dai
referenti per la ricerca dei dipartimenti e dei distretti, individuati dai
Direttori delle singole strutture, e dal Direttore del Dipartimento di
Area Medica dell’Universita degli Studi di Udine o suo delegato.

Il Prof. Scarpa ha avviato la procedura per la Certificazione delle Unita
operative ASUFC per trial di Fase I. (D.13bis)




CERTIFICAZIONI

INSEGNAMENTI
ACCADEMICI

1985: Laurea in Medicina e Chirurgia Universita degli Studi di Padova
1985: Esame di Stato per |'Abilitazione alla Pratica Medica, Universita
degli Studi di Padova

1989: Diploma Specializzazione in Pediatria Generale e Specialistica,
Universita degli Studi di Padova.

2004: Diploma di Dottorato di Ricerca in Scienze delle Sviluppo
Universita degli Studi di Padova

01.1986-01.2022 Iscrizione Ordine dei Medici e dei Chirurghi di Venezia
n.4331

01.2022-presente Iscrizione Ordine dei Medici e dei Chirurghi di Udine
n.6421

A.A 2003-2007: Direttore Corso di Dottorato in Genetica Molecolare,
Biochimica, Dipartimento di Pediatria Universita di Padova.

A.A. 2004-2010: Corso di Biologia Applicata, Scuola di Specializzazione
in Neurochirurgia, Universita di Padova

Il Corso e stato tenuto per 6 anni accademici. Il Corso si articolava in 10
lezioni frontali per anno accademico descriventi|” anatomia e la
fisiopatologia neurologica. (D.21)

A.A .2004-2010: Corso di Biochimica , Scuola di Specializzazione in
Neuropsichiatria Infantile, Dipartimento di Pediatria Universita di
Padova

Il Corso e stato tenuto per 6 anni accademici. Il Corso si

articolava in 10 lezioni frontali per anno accademico

descriventi biochimica generale e suo utilizzo per la diagnosi

di malattie rare (D.21)

A.A 2004-2010: Corso di Biologia Molecolare , Scuola di
Specializzazione in Neuropsichiatria Infantile, Dipartimento di
Pediatria Universita di Padova

Il Corso e stato tenuto per 6 anni accademici. Il Corso si
articolava in 10 lezioni frontali per anno accademico
descriventi tecniche di biologia molecolare e genetica utili alla
diagnosi di malattie rare (D.21)

A.A. 2016-2018: Ostetricia (Abilitante Alla Professione Sanitaria Di
Ostetrica/O) [Me1846] (L, D.M. 270/2004) Universita Di Padova Sede
Di Treviso Assistenza neonatale in tutte le epoche della nascita, dalla
222 settimana fino al post termine, in gravidanze uniche e/o multiple.
Riconoscere le principale malattie pediatriche comuni e rare, Principi
nutrizionali nel neonato a termine e prematuro, fisiologia del neonato,
assistenza alla puerpera pre-post parto. (40 ore/anno) (D.17)

A.A: 2016-2018: INFERMIERISTICA CLINICA IN AREA MATERNO
INFANTILE[MEP4065546] INFERMIERISTICA (ABILITANTE ALLA
PROFESSIONE SANITARIA DI INFERMIERE) [ME1844] (L, D.M.
270/2004) Universita Di Padova Sede Di Padova: Descrivere le
caratteristiche fisiche e funzionali del neonato pretermine e a termine;
assistenza in Sala Parto e al Nido; principali patologie del nato



ATTIVITA DI
REVISORE
SCIENTIFICO IN
TEMA DI
MALATITE RARE,

pretermine e le modalita di assistenza; valutare le tappe
dell’accrescimento staturo-ponderale e psicomotorio del bambino;

conoscere e comunicare le principali malattie pediatriche comuni e rare

(20h/anno) (D.17)

A.A: 2016-2018: Infermieristica (Abilitante Alla Professione
Sanitaria Di Infermiere) [Me1844] (L, D.M. 270/2004) Universita Di
Padova Sede Di Mestre:

Descrivere le caratteristiche fisiche e funzionali del neonato pretermine

e a termine; assistenza in Sala Parto e al Nido; principali patologie del
nato pretermine e le modalita di assistenza; valutare le tappe
dell’accrescimento staturo-ponderale e psicomotorio del bambino;

conoscere e comunicare le principali malattie pediatriche comuni e rare

(20h/anno) (D.17)

Reviewer for the EU Community FP7 Programme

Member of the Expert panel of the European Science Foundation
Reviewer for the Medical Research Council, UK

Reviewer for the French Research Council

Reviewer for the Cochraine Clinical Trial Organization

Gene Review expert

International Journals:

Gene Therapy, Human Gene Therapy, Clinical Chemistry, Pediatrics, J.
Pediatrics, Nanomedicine. Orphanet Journal of Rare Diseases, Molecular
Genetics and Metabolism, American Journal Human Genetics, LANCET
Neurology,

Communicating Editor/Advisory Board: Journal Inherited Metabolic Diseases,
https://onlinelibrary.wiley.com/page/journal/15732665/homepage/editorial-
board

International Journal of Newborn Screening
https://www.mdpi.com/journal/IINS/special issues/nbs europe




ATTIVITA
ISTITUZIONALE

Ottobre 2009- Presente (153m): Fondatore e Presidente della Fondazione di
ricerca Internazionale Brains For Brain www.brains4brain.eu La Fondazione &
composta da eminenti rappresentati della comunita scientifica internazionali
provenienti da 60 Universita in 14 paesi Europei oltre che brasile, USA e
Australia, collegati in network per lo studio della Barriera Ematoencefalica e le
sue eventuali alterazioni dovute a difetti neurometabolici e ha lo scopo di
sostenere la ricerca medica e scientifica, organizzando workshop e favorendo
direttamente la costituzione di Centri di Ricerca, per catalizzare la formazione
di gruppi di ricerca per la messa punto di farmaci in grado di oltrepassare la
Barriera Ematoencefalica. Inoltre la Fondazione:

e Promuove |'aggiornamento e la formazione degli operatori sanitari italiani e
stranieri, con particolare attenzione all'assistenza sociale, favorendo cosi lo
scambio tra beni scientifici e diversi beni culturali.

e Partecipa attivamente alla valutazione e alla validazione delle linee guida e
delle migliori pratiche prima della diffusione.

e Diffonde la conoscenza e la comprensione dei processi che danno origine a
malattie neurologiche a base genetica, anche attraverso campagne di
sensibilizzazione.

e Migliora l'accesso a informazioni aggiornate sulla diagnosi, il trattamento e la
cura delle malattie rare, garantendo che siano messe a disposizione di tutti
(esperti, medici generici o pazienti), evitando cosi la frammentazione delle
conoscenze.

AA 2008-2011 (36m): Delegato Del Preside Di Facolta Di Medicina E Chirurgia
Per I'Internazionalizzazione e Rappresentante della Facolta di Medicina e
Chirurgia nella Commissione attivita Internazionali dell’Universita di Padova
(Preside: Prof. Giorgio Palu)

Produzione delle Linee Guida per l'internazionalizzazione Sviluppo dei
programmi di Internazionalizzazione della Facolta di Medicina e Chirurgia.
Rappresentanza della Facolta di Medicina e Chirurgia dell’Universita di Padova
presso sedi e organismi istituzionali esteri. (D.15)

2008-2016: Membro Board European Brain Council. (96m)

Lo European Brain Council é un network di key players nell’area del cervello ed
é formata da rappresentanti da istituzioni professionali, di pazienti e industriali
interessate allo studio del cervello. Il prof. Scarpa e stato membro del Board
dello European Brain Council come rappresentante delle Fondazione Brains for
Brain. (D.23)

AA 2009-2012: Membro Commissione Sviluppo e Programmazione della
Facolta di Medicina e Chirurgia Universita di Padova

La Commissione, formata da 5 docenti eletti della Facolta di Medicina e
Chirurgia, operava su incarico del Preside della Facolta di Medicina e Chirurgia
per formulare e proporre il piano di sviluppo della Facolta in termine di
programmazione per 'ampliamento e |'acquisizione del personale docente in
base alle richieste dei singoli Dipartimenti. (D.25)




AA 2011-2013: Executive Board Member European Medical School
Association
AMSE crea un forum per le Facolta europee di medicina per condividere
esperienze nei settori dell'istruzione, della ricerca e della gestione. AMSE cerca
di stimolare la cooperazione tra le Scuole di Medicina in Europa e di avviare e
sostenere relazioni con altre organizzazioni professionali, governative e non
governative nel campo dell'istruzione, della ricerca e dell'assistenza sanitaria. Il
Prof. Scarpa ha rappresentato la Facolta di Medicina e Chirurgia e I'Universita
di Padova come Delegato per I'Internazionalizzazione. (D.23)
Luglio 2013- Settembre 2013 (3m) Commissione Stamina ISS: Membro Della
Commissione Esperti Per La Verifica Del Protocollo Stamina:
La commissione di esperti & stata nominata nel Luglio 2013 dal Ministero della
Salute per valutare la scientificita, la sicurezza e |'appropriatezza del
protocollo per |'utilizzo di cellule mesenchimali/staminali utilizzate in pazienti
affetti da varie patologie neurodegenerative. La Commissione
multidisciplinare formata da esperti nazionali ha richiesto la sospensione della
sperimentazione.

(D.14)
Marzo 2017-pres. (64m) Coordinatore Europeo Dello European Reference
Network For Rare Inherited Metabolic Diseases, Metabern
https://metab.ern-net.eu/about-us-3/#twhoweare
La Direttiva europea 2011/24/UE prevede |'applicazione dei diritti dei pazienti
all’assistenza sanitaria transfrontaliera per agevolare I'accesso ad un’assistenza
sanitaria transfrontaliera sicura e di qualita e promuove la cooperazione tra gli
Stati membri in materia di assistenza sanitaria, nel pieno rispetto delle
competenze nazionali relative all’organizzazione e alla prestazione
dell’assistenza sanitaria. All’articolo 12 della stessa direttiva € prevista la
creazione delle reti di riferimento europee (ERN), ossia reti virtuali che
coinvolgono istituti di eccellenza nel campo delle malattie rare. Il loro compito
e favorire la diagnostica, |"assistenza, la ricerca e la terapia dei azienti affetti da
malattie rare. Nel 2017 a Vilnius sono stati formalmente formati 24 ERN tra i
quali la Rete Europea di Riferimento per le Malattie Metaboliche ereditarie
(MetabERN) formata attualmente da 101 centri ospedalieri in 27 Stati Membri
EU. Il board MetabERN formato dai rappresentanti dei centri ospedalieri ha
eletto come Coordinatore Europeo il Prof. Maurizio Scarpa. Gli ERN sono un
programma della Commissione Europea non un progetto quindi vengono
riconfermati ogni 5 anni dopo processo di valutazione. Il prof. Scarpa é stato
riconfermato Coordinatore per il periodo 2022-2027. Il Coordinamento con gli
ERN nell’ambito del Sistema Sanitario Nazionale € previsto dalla legge 175 del
10.11.2021 art. 1, comma c. Infatti, il coordinamento, il riordino e il
potenziamento della Rete nazionale per la prevenzione, la sorveglianza, la
diagnosi e la terapia delle malattie rare, istituita dall'articolo 2 del
regolamento di cui al decreto del Ministro della Sanita' 18 ‘maggio 2001, n. 279, -
denominata «Rete nazionale per le malattie rare», comprende i centri che
fanno parte delle Reti diriferimento europee «ERN», per la prevenzione, la
sorveglianza, la diagnosi e la terapia delle malattie rare. (D.26)




Giugno 2017-Giugno 2018 (12m): COORDINATORE European Reference
Network-Coordinators Group, CHAIR
https://eurogen-ern.eu/ern-coordinators-group-ern-cg-meeting-brussels/

Per favorire la collaborazione tra le reti ERN e coordinare |"attuazione del
programma, la Commissione Europea ha istituito lo European Reference
Network Coordinators Group (ENR-CG), formato dai 24 Coordinatori Europei. |
coordinatori eleggono annualmente il chair che presiede i lavori del Gruppo. Il
prof. Scarpa é stato eletto come primo Coordinatore dei Coordinatori del 2017
e ha disegnato la governance e la struttura del Gruppo ancora oggi adottata. Il
Coordinatore dei Coordinatori rappresenta tutti i Coordinatori ERN nelle
riunioni di alto livello della Commissione Europea ed € il primo referente per il
Commissario per la Salute della Commissione Europea e i Direttorati Generali
che abbiano attivita per le malattie rare (es. DGSANTE e DGRESEARCH,
CHAFEA) (D.26)

Luglio 2017-presente: Membro International Rare Diseases Research
Consortium (IRDIRC), Therapies Scientific Committee (TSC)
https://irdirc.org/tsc/

Nel 2011e stato ufficialmente istituito dalla Commissione Europeae
dal National Institute of Health (USA) I'lnternational Rare Diseases Research
Consortium (IRDIRC). L’obiettivo & costruire un network a livello globale, di
ricercatori, clinici, pazienti e industrie e finanziatori per creare sinergie,
ottimizzare le risorse e quindi accelerare la ricerca scientifica. IRDIRC persegue
3 grandi obiettivi entro il 2027: Obiettivo 1: Fare in modo che tutti i pazienti con
sospetta malattia rara ottengano una diagnosi entro un anno, se il loro disturbo
e noto nella letteratura medica; e che tutti quelli attualmente non
diagnosticabili entreranno in una pipeline diagnostica e di ricerca coordinata a
livello globale;
Obiettivo 2: Individuare 1000 nuove terapie per le malattie rare;
Obiettivo 3: Sviluppare metodologie per valutare l'impatto di diagnosi e terapie
sui pazienti con malattie rare. Per affrontare questa sfida il Consorzio collabora
con ricercatori, enti e organizzazioni che condividono le stesse finalita e
accettano di lavorare in modo coordinato e collaborativo. Il comitato scientifico
delle terapie (TSC) dell'lRDiRC & un gruppo multidisciplinare e multi-stakeholder
di esperti nella ricerca medica e nello sviluppo di farmaci specializzati nelle
malattie rare, composto da rappresentanti del mondo accademico,
organizzazioni senza scopo di lucro, industria, autorita di regolamentazione,
esperti di pazienti, medici e finanziatori della ricerca in tutto il mondo. Il TSC e
impegnato a perseguire l'agenda di sviluppo terapeutico dell'lRDiRC,
supportando la comunita di ricerca sulle malattie rare nello sviluppo di "1000
nuovi trattamenti per le malattie rare entro il 2027". Il TSC pubblica documenti,
rapporti e raccomandazioni sul campo, fornisce supporto di esperti a tutte le
iniziative IRDIiRC e gestisce task force multi-stakeholder con esperti interni ed
esterni per affrontare le sfide e gli ostacoli definiti nello sviluppo di farmaci per
le malattie rare. Per perseguire |'obiettivo IRDIRC 2027, gli obiettivi chiave del
TSC nei prossimi anni saranno: supportare la ridefinizione del modello di
sviluppo per la terapia delle malattie rare che consenta la migliore integrazione
degli strumenti disponibili e delle iniziative specifiche per le malattie rare, al
servizio di sviluppatori profit e non profit, e sostenere la ridefinizione
dell'agenda internazionale per la ricerca sulle malattie rare dando priorita alle
aree di problemi irrisolti che costituiscono ostacoli allo sviluppo di nuovi
approcci terapeutici. (D.16)
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Settembre 2018-Settembre 2019 (12m): European Reference Network-
Coordinators Group, COORDINATORE Working Group LEGAL Affaires
Nell’ambito delle attivita del ERN-CG vi sono gruppi di lavoro che trattano
argomenti di interesse trasversale per tutti gli ERN (ricerca, monitoraggio di
efficacia dei percorsi clinici, information technology per lo sharing di dati clinici
dei pazienti, formazione, e rapporti con enti privati per ricerca, diagnostica,
formazione). | working group sono formati da Coordinatori europei,
rappresentanti degli Stati Membri, da rappresentanti della Commissione
Europea. Il prof. Scarpa ha svolto attivita di Coordinatore del Working group
responsabile per la discussione sui rapporti con enti privati (industrie,
associazioni, fondazioni etc). Durante il periodo di presidenza dele prof.
Scarpa si sono gettate le basi per un documento di governance sui rapporti di
interazione ERN e Industrie del farmaco. (D.26)

Settembre 2018-Pres. (46m): European Reference Network-Coordinators
Group, COORDINATORE ERN-CG Knowledge Generation. https://eurogen-
ern.eu/ern-working-group-knowledge-generation/

Il Prof. Scarpa € il coordinatore del gruppo di lavoro sulla formazione del ERN-
CG. Anche questo gruppo di lavoro e formato da Coordinatori europei,
rappresentanti degli Stati Membri, da rappresentanti della n Commissione
Europea. Durante la presidenza del prof. Scarpa si € organizzata la creazione
della ERN Academy, un sistema informatico in grado di creare un repository di
corsi prodotti dai singoli ERN per formare professionisti nel campo delle
malattie rare e produrre un programma di specializzazione sulle malattie rare
di livello europeo da proporre agli Stati Membri. (D.26)

Gennaio 2019-pres. (42m): DIRETTORE Coordinamento Regionale Malattie
Rare Regione Friuli Venezia Giulia
https://asufc.sanita.fvg.it/it/strutture/ASUIUD/asuiud-santamaria/ud-dip-
medicina-laboratorio/ud-centro-coordinamento-regionale-malattie-rare/

La legge 279/2001 sulle malattie rare prevede, tra le altre cose, la creazione di
centri regionali per il coordinamento delle attivita regionali sulle malattie rare.
Dal 2008 il Centro di Coordinamento Regionale per le Malattie Rare della
Regione Friuli Venezia Giulia risiede presso L'Azienda Sanitaria Universitaria
Friuli Centrale a Udine. Il Centro di Coordinamento coordina una rete Hub and
Spoke di 16 nodi che coinvolge le 3 aziende e i 2 IRCCS presenti in regione.

Il prof. Scarpa ha anche promosso la creazione della Rete Regionale delle
Associazioni di pazienti affetti da malattie rare. La Rete & formata da circa 30
associazioni regionali e nazionali (D.12)
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Gennaio 2019-pres (42m): Membro Tavolo

Tecnico Permanente Interregionale Per Le Malattie Rare Rappresentante
Regione Friuli Venezia Giulia:
https://asufc.sanita.fvg.it/it/strutture/ASUIUD/asuiud-santamaria/ud-dip-
medicina-laboratorio/ud-centro-coordinamento-regionale-malattie-rare/

Il tavolo e stato istituito ex lege DM. 279/2001 come sede istituzionale di
dibattito e di proposta per discutere e armonizzare politiche e soluzioni
programmatorie per le malattie rare a confronto tra le Regioni. Il Tavole nel
confronto coinvolge di volta in volta altri attori quali il Ministero della Salute,
I'ISS, I’Agenas, 'AIFA, le Associazioni d’utenza, etc. ed é formato dai Direttori
dei Coordinamenti Regionali per le Malattie Rare. Il Prof. Scarpa € il
rappresentante della Regione Friuli Venezia Giulia (D.12)

Ottobre 2019-pres. (33m): COORDINATORE SCIENTIFICO ASUFC
https://asufc.sanita.fvg.it/it/didattica_formazione/comitato_scientifico/coor
dinatore _componenti.html

Il Coordinatore Scientifico & responsabile della ricognizione delle attivita di
ricerca in essere. Per questa funzione si avvale del supporto della segreteria
scientifica e della segreteria amministrativa. Il coordinatore scientifico propone
al direttore generale la scala di priorita dei progetti e coordina il comitato
scientifico. Il Comitato Scientifico dell’Azienda & composto dal Coordinatore
Scientifico, dai referenti per la ricerca dei dipartimenti e dei distretti,
individuati dai Direttori delle singole strutture, e dal Direttore del Dipartimento
di Area Medica dell’Universita degli Studi di Udine o suo delegato (D.13bis)
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Gennaio 2019-pres (42m):DIRETTORE Rete E Registro Malattie Rare Regione
Friuli Venezia Giulia ex DLR 1968 del 21-10-2016 sulla rete delle Malattie Rare
della Regione Friuli Venezia Giulia

La rete regionale delle malattie rare nasce con I'obiettivo di integrare, per ogni
gruppo di malattie, le attivita della fase ospedaliera di diagnosi e trattamento
con quelle previste dalle fasi pre e post-ospedaliera, in modo da assicurare
percorsi definiti, appropriatezza dei trattamenti, equita di accesso ai servizi e
sicurezza per tutta la popolazione regionale. La rete mette in relazione i diversi
professionisti a vario titolo coinvolti nel percorso assistenziale del paziente con
il fine di assicurare la continuita assistenziale, nonché la sostenibilita
professionale ed economica. La rete si propone di costruire un quadro
d’insieme e fornire indicazioni utili ad affrontare il problema delle malattie rare
in maniera organica, nell’ambito di una governance da attuarsi ai diversi livelli
e nei diversi setting assistenziali, offrendo un modello assistenziale in grado di
garantire la qualita delle prestazioni diagnostiche e di presa in carico dei
pazienti in centri di eccellenza, favorendo nel contempo la continuista delle
cure in strutture il piu vicino possibile al luogo di vita delle persone affette da
una malattia rara. La rete regionale delle malattie rare utilizza il registro
malattie rare del Friuli Venezia Giulia che viene alimentato dai presidi
autorizzati della rete mediante I'inserimento della diagnosi di malattia rara
(secondo il DM 279/2001) in una scheda informatizzata specifica,
appositamente creata nel sistema di gestione clinica ordinaria dei pazienti.
Mediante una procedura di record-linkage da parte del Centro di
coordinamento regionale delle malattie rare, la suddetta scheda puo essere
integrata con le informazioni demografiche e sanitarie disponibili nel dataware
house sanitario regionale. Il Registro rappresenta uno strumento
fondamentale per la sorveglianza epidemiologica, fornisce elementi
indispensabili per la programmazione sanitaria e facilita il flusso informativo
ministeriale obbligatorio al registro nazionale dell’Istituto Superiore di Sanita.
Attualmente il Registro Malattie Rare annovera 10.000 pazienti affetti e
conferisce regolarmente i dati al Registro Nazionale Malattie Rare dell’Istituto
Superiore di Sanita (D.12)

Luglio 2020-presente (12m): Membro Comitato Etico Unico Regione Friuli
Venezia Giulia: Nella Regione Friuli Venezia Giulia, é stato istituito il Comitato
Etico Unico Regionale Fvg (CEUR) con Delibera n.73 del 22.01.2016 e allegato.
Il suo compito é di valutare tutte le sperimentazioni che si svolgono sul
territorio regionale presso le Aziende sanitarie, gli Istituti di ricovero e cura a
carattere scientifico e le Strutture private temporaneamente accreditate. Dal
2020 il Prof. Scarpa € membro del CEUR come Componente di Sede su Delega
della Direzione Sanitaria dell’Azienda Sanitaria Universitaria Friuli Centrale
(D.13tris)

Luglio 2019-Maggio 2022 (34m): Membro Comitato Per La Stesura Del Piano
Nazionale Malattie Rare, Il Piano, quindi, si propone di costruire un quadro
d’insieme e fornire indicazioni utili ad affrontare il problema delle MR in
maniera organica, nell’'ambito di una governance da attuarsi ai diversi livelli
istituzionali e nelle diverse aree assistenziali, come le cure primarie, palliative,
di riabilitazione e I'assistenza domiciliare. Scopo del piano & la presa in carico
globale del paziente, sia dal punto di vista clinico che assistenziale. Il ruolo del
Prof. Scarpa e stato quello, insieme agli altri Coordinatori Europei ERN Italiani,
di assicurare I'integrazione delle Reti ERN alle attivita clinico-assistenziali e di
ricerca previste dal PNMR . (D.43)
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COORDINAMENT
O STUDI CLINICI

Aprile 2021-presente (15m): Membro Nucleo Valutazione per la Ricerca
Clinica Azienda Sanitaria Universitaria Friuli Centrale. Il Nucleo di Valutazione
per la Ricerca Clinica & il primo strumento operativo alla produzione ed
approvazione dei protocolli di ricerca clinica di ASUFC, Il nucleo valuta la
validita scientifica del protocollo e la sua fattibilita ed esprime un parere
vincolante alla presentazione del protocollo stesso al Comitato Etico Unico
Regionale. (D.13)

2004: Principal Investigator Phase Ill Extension Clinical Studies For Idursulfase
(Elaprase, SHIRE HGT And Galsulfase (Naglazyme, Biomarin), Italian Branch;
2013: Principal Investigator ARISE trial phase Il on acid Lipase Deficiency.

2014: Principal Investigator protocol HATT SHIRE, Centro Malattie Rare Horst
Schmidt Kliniken Wiesbaden, Germania

Studio clinico di Arimoclomol, prospettico, randomizzato, doppio cieco,
controllato verso place bo in pazienti con diagnosi di malattia Niemann-Pick di
tipo C, CT-ORZY-NPC-002 (finanziato da Orphazyme spa)- studio attivo da
12/2016, P.l. da Febbraio 2019 (41m)

Studio a lungo termine per valutare su base continua la sicurezza e |'efficacia di
olipudase alfa in pazienti con deficit di sfingomielinasi acida, protocollo
LTS13632 (finanziato da Sanofi spa)- studio attivo da 10/2016, P.l. da Febbraio
2019 (41m)

Studio multicentrico, non interventistico, con doppia coorte per valutare la
sicurezza dell'infusione domiciliare di myozyme® e di aldurazyme® in “real
world” — Protocollo HomErt-. P.l. da Ottobre-2021 (9m)

Protocollo — studio di fase 2/3, multicentrico, randomizzato, in doppio cieco,
controllato con placebo, a dosi ripetute, per valutare I'efficacia, la sicurezza, la
farmacodinamica e la farmacocinetica di olipudase alfa in pazienti con deficit di
sfingomielinasi acida — protocollo DFI12712- studio attivo da 03/2016, P.l. da
Febbraio 2019 (41m)

Studio prospettico longitudinale della traiettoria della malattia neurologica nei
bambini in partenza con gangliosidosi GM1 o GM2 ad esordio tardivo-infantile
e giovanile- P.l. Aprile-2022 (3m) PENDING

Studio longitudinale prospettico sui potenziali biomarcatori della risposta al
trattamento e sui risultati clinici nella sindrome di Hunter -DENALIO001.P.l. da
Novembre/2020 (8m)

Studio di coorte prospettico e retrospettivo per migliorare e ampliare le
conoscenze sui pazienti affetti da forme croniche di carenza di sfingomielinasi
acida (ASMD)- Protocollo PIR16183- P.l. da Settembre 2020 (10m)
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RESPONSABILITA
COME PRINCIPAL
INVESTIGATOR
GESTIONE REGISTRI
MALATTIE RARE

Studio osservazionale sponsorizzato - Protocollo GOS "Studio osservazionale,
internazionale, multicentrico, a lungo termine in pazienti con Malattia di
Gaucher -GAUCHER DISEASE OUTCOME SURVEY (GOS)" - Promotore
Shire/Takeda.-Attualmente 25 pazienti arruolati-arruolamento aperto P.l.
Febbraio 2019 (41m)

Programma internazionale osservazionale "Registri LSD" Registro Fabry,
Registro Pompe, Registro Gaucher, Registro MPS | - Promotore Sanofi
Genzyme- Attualmente 35 pazienti per il registro Gaucher, 20 pazienti
arruolati per il registro Fabry, 13 pazienti arruolati nel registro Pompe e nel
registro MPSI-arruolati-arruolamento aperto P.l. Febbraio 2019 (41m)

Sotto-registro di sicurezza prospettico multicentrico osservazionale post-
autorizzativo volto a valutare il profilo di sicurezza a lungo termine di eliglustat
ad uso commerciale (Cerdelga) nei pazienti adulti con malattia di Gaucher,
protocollo OBS14099 “ELISAFE” (finanziato da Sanofi spa)- Attualmente 9
pazienti arruolati-arruolamento chiuso P.l. Febbraio 2019 (41m)

Protocollo ALX-LALD-501-registro osservazionale della malattia e degli esiti
clinici dei pazienti affetti da deficit di lipasi acida lisosomiale (LAL)-
Attualmente 1 paziente arruolati-arruolamento aperto P.l. Luglio 2021 (12m)
Un registro osservazionale, globale, multicentrico, a lungo termine, di pazienti
con Sindrome diHunter (Mucopolisaccaridosi di tipo I, MPS II)”- HOS-
Shire/Takeda.-Attualmente 2 pazienti arruolati-arruolamento aperto P.l.
Gennaio 2020 (18m)

Studio Osservazionale: NPDR: AN INTERNATIONAL RARE DISEASES REGISTRY
FOR NIEMANN-PICK DISEASE TYPE A, B AND C.- Attualmente 78 pazienti
arruolati-arruolamento aperto P.l. Febbraio 2019 (41m)

U-IMD (Unified European Registry for Inherited Metabolic Disorders)-
Attualmente 100 pazienti arruolati-arruolamento aperto P.l. Agosto 2020
(11m)
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PROGETTI DI RICERCA IN Marzo2022-Agost2023 Finanziamento per il Coordinamento dello
CORSO European Reference Network for Rare Inherited Metabolic Diseases
(MetabERN) anni Marzo 2022-Agosto 2023. 1.080.000€ D.42
COORDINATORE EUROPEO (D.42)

Febbraio 2019-Presente (41m ) Undiagnosed Rare Diseases: a joint Italy
- USA project (collaborazione con il Centro Nazionale Malattie Rare,
Istituto Superiore di Sanita, in progetto del Ministero degli Affari Esteri)
https://www.udnpitaly.com/eng-home PARTNER

Nel 2016 il Centro Nazionale delle Malattie Rare insieme all’'NIH ha
avviato un programma nazionale sulle malattie rare non diagnosticate
finanziato dal Ministero degli Affari Esteri e della Cooperazione
Internazionale “Malattie rare senza diagnosi: un progetto bilaterale
Italia-USA Undiagnosed Rare Diseases: a joint Italy - USA project” . La
struttura del progetto evidenzia la necessita di un ampio sforzo
multidisciplinare per rendere concretamente applicabili le nuove
biotecnologie genomiche nei percorsi diagnostici, terapeutici ed
assistenziali dei pazienti con malattie rare senza diagnosi. | dati “omici”
sono raccolti anche attraverso la rete nazionale Malattie Rare ed i
pazienti saranno selezionati per le caratteristiche uniche della patologia
e per il potenziale di rilevare nuovi aspetti di biologia cellulare e
biochimica. | candidati saranno esaminati in maniera esaustiva in modo
tale da escludere diagnosi note. Il Centro di Coordinamento Regionale
per le Malattie Rare diretto dal Prof. Scarpa e partner del progetto

Febbraio 2019-present (41m) Monitor the appropriate and safe use and
optimize access to drugs for the treatment of rare diseases in the Friuli
Venezia Giulia region (project funded by the AIFA call for independent
drug research) PRINCIPAL INVESTIGATOR € 157,354 Lo studio consente
di potenziare e consolidare il percorso intrapreso verso il miglioramento
delle conoscenze sull’efficacia e sulla sicurezza nella pratica clinica dei
medicinali utilizzati per il trattamento di malattie rare. Lo studio & inoltre
importante per la gestione dei farmaci, delle esenzioni, della previsione
di spesa, dell’appropriatezza prescrittiva e dell’utilizzo dei farmaci orfani
e/o per malattia rara.
Attraverso lo sviluppo di un percorso regionale specifico e coordinato
nelllambito della rete delle malattie rare, verranno effettuati: un
sistematico approfondimento farmacologico ed epidemiologico sulle
terapie disponibili, anche grazie al supporto della Rete farmacisti delle
malattie rare regionale; un’analisi della loro efficacia e della spesa
nell’ambito della popolazione del FVG; una registrazione e valutazione
delle reazioni avverse a tali farmaci, al fine di garantirne una prescrizione
“appropriata e sicura; una valutazione dell’interattivita dei sistemi
informatici sanitari volta all'implementazione di una piattaforma
informatica condivisa tra Regioni sui farmaci (D.44)
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Gennaio 2019- Gennaio 2024 European Joint Programme on Rare
Diseases (partner in progetto finanziato dall'UE nell'ambito del
programma Horizon2020) MetabERN/ASUFC Beneficiary € 167.107,50

Come riconosciuto dalla Raccomandazione del Consiglio 2009/C
151/02, le malattie rare (RD) sono un ottimo esempio di un importante
settore di ricerca che puo trarre grandi benefici da un coordinamento
su scala europea e internazionale. La ricerca sulle malattie rare
dovrebbe essere migliorata in primo luogo per superare la
frammentazione, garantire un uso efficace dei dati e delle risorse e
garantire un progresso scientifico piu rapido. In questo senso, il ruolo
delle ERN, incluso MetabERN, & fondamentale nel contribuire in modo
sostanziale ad accelerare la traduzione di progetti ad alto potenziale
(facilitando cosi 'uso e lo sviluppo di metodologie innovative e il
reclutamento di pazienti) per il raggiungimento del feedback.
importante per studi clinici eseguiti su piccole popolazioni (purtroppo i
pazienti sono pochi e il numero & un fattore determinante). In
particolare, la condivisione a livello mondiale di dati di ricerca e dati
clinici, materiali, processi, conoscenze e know-how sara importante e
Identificare e collaborare con universita, aziende note e altre istituzioni
europee pertinenti per garantire benchmarking e approfondimento
della valutazione della formazione accademica e dell'e-learning corsi a
livello europeo per evitare la duplicazione dei contenuti esistenti e
facilitarne I'adattamento e l'inclusione per sviluppare un corso e-
learning completo e di alta qualita. (D.39)

Maggio 2018-Maggio 2024 C4C - Collaborative Network for European
Clinical Trials For Children (c4c) MetabERN/ASUFC: Partner del
Progetto: €505.112,50

c4c (conect4children) & una grande rete collaborativa europea che mira
a facilitare lo sviluppo di nuovi farmaci e altre terapie per l'intera
popolazione pediatrica. Si tratta di un'opportunita pionieristica per
costruire capacita per I'attuazione di studi clinici pediatrici
multinazionali, garantendo al contempo il soddisfacimento dei bisogni
di neonati, bambini, giovani e delle loro famiglie. c4c si impegna a
soddisfare le esigenze dei pazienti pediatrici grazie a una nuova
collaborazione tra il settore accademico e quello privato, che
comprende 35 partner accademici e 10 del settore e circa 500 partner
affiliati. c4c siimpegna a fornire una piattaforma integrata e sostenibile
per la consegna efficiente e rapida di studi clinici di alta qualita su
bambini e giovani in tutte le condizioni e fasi del processo di sviluppo
del farmaco. c4c si impegna a portare processi innovativi in tutte le fasi
dello sviluppo clinico generando un nuovo modello di organizzazione e
del processo di sviluppo clinico.
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Sottolineando l'inclusivita e la collaborazione in contesti geografici,
specialistici, settoriali, culturali e sociali, creera una nuova
infrastruttura per supportare tutte le valutazioni dei farmaci nei
bambini. In questo modo, diventera un punto di riferimento
nell'ambiente di ricerca clinica europeo attualmente frammentato. Le
migliori pratiche e la consulenza aggiornata degli esperti informeranno
gli approcci e i metodi c4c, che saranno successivamente perfezionati
nel contesto delle prove di fattibilita. (D.38)

Marzo 2021-Marzo2025 European Rare dlsease research
Coordination and support Action (ERICA) Partner: €205.676,25

L'obiettivo del consorzio europeo di coordinamento e azione di
supporto per la ricerca sulle malattie rare (ERICA), a cui partecipano
tutte le 24 reti di riferimento europee (ERN), e quello di sfruttare la
forza delle singole ERN e creare una piattaforma che integri tutte le
ricerche sulle ERN e capacita di innovazione. Attraverso la condivisione
delle conoscenze, il coinvolgimento con le parti interessate nel dominio
delle malattie rare e I'assemblaggio di gruppi di ricerca transdisciplinari
che lavorano in tutto lo spettro sanitario globale, ERICA si impegna a
raggiungere i seguenti obiettivi:a) nuove reti competitive per le
malattie rare intra e inter-ERN; b) strategie efficaci di raccolta dei dati;
c) migliore coinvolgimento del paziente; d) miglioramento della qualita
e dell'impatto degli studi clinici; d) maggiore consapevolezza del
potenziale di innovazione delle ERN. ERICA rafforzera la capacita di
ricerca e innovazione mediante l'integrazione delle attivita di ricerca
ERN, la diffusione delle infrastrutture di ricerca europee per aumentare
sinergicamente l'impatto e l'innovazione. Cio si tradurra in un accesso
efficiente e terapie sicure a beneficio dei pazienti affetti da malattie
rare e condizioni complesse. Prof. Scarpa é Co-responsible del WP
Coordination and the Dissemination(WP.6) and the Phase I Clinical trial
Hospital Project. (D.40)

Gennaio-2019-Gennaio 2024 European Joint Programme on Rare
Diseases (EJP RD) - European Joint Programme on Rare Diseases (EJP
RD) MetabERN/ASUFC: Partner: €167.105

Come riconosciuto dalla Raccomandazione del Consiglio 2009/C
151/02, le malattie rare (RD) sono un ottimo esempio di un importante
settore di ricerca che puo trarre grandi benefici da un coordinamento
su scala europea e internazionale. La ricerca sulle malattie rare
dovrebbe essere migliorata in primo luogo per superare la
frammentazione, garantire un uso efficace dei dati e delle risorse e
garantire un progresso scientifico piu rapido. In questo senso, il ruolo
delle ERN, incluso MetabERN, & fondamentale nel contribuire in modo
sostanziale ad accelerare la traduzione di progetti ad alto potenziale
(facilitando cosi I'uso e lo sviluppo di metodologie innovative e il
reclutamento di pazienti) per il raggiungimento del feedback.
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importante per studi clinici eseguiti su piccole popolazioni (purtroppo i
pazienti sono pochi e il numero & un fattore determinante). In
particolare, la condivisione a livello mondiale di dati di ricerca e dati
clinici, materiali, processi, conoscenze e know-how sara importante e
Identificare e collaborare con universita, aziende note e altre istituzioni
europee pertinenti per garantire benchmarking e approfondimento
della valutazione della formazione accademica e dell'e- corsi di
apprendimento a livello europeo per evitare la duplicazione dei
contenuti esistenti e facilitarne I'adattamento e l'inclusione per
sviluppare un corso e-learning completo e di alta qualita (D.39)

Settembre 2021-Marzo 2023 INEA CEFTELECOMCALLS 2020,
MetabERN/ASUFC, Coordinatore, €279.473

In linea con il lavoro svolto grazie ai finanziamenti INEA negli anni
precedenti, MetabERN punta ora ad ampliare ulteriormente le
strutture di connessione digitale per ottimizzare i programmi incentrati
sulla cura del paziente, facilitando e promuovendo piattaforme di
servizio. Nello specifico, il presente progetto si concentra su quattro
attivita: 1) Implementazione di una piattaforma digitale che faciliti il
sistema di monitoraggio delle attivita e la validazione dei dati clinici e di
ricerca forniti dai centri aderenti a MetabERN; 2) Implementazione
dell'attuale Helpdesk per renderlo piu fruibile da parte di tutti gli utenti
del "Sistema di Gestione Clinica del Paziente (CPMS) al fine di garantire,
potenziare e incrementare le teleconsultazioni. tavole rotonde virtuali
tramite CPMS al fine di ottenere il maggior numero possibile di
consultazioni con i pazienti .in parallelo alla continua implementazione
dei dataset nella piattaforma. Il CPMS e infatti un'applicazione web
sicura creata per supportare le Reti di Riferimento Europee (ERN) nella
diagnosi e nel trattamento sanitario di patologie rare o complesse oltre
i confini nazionali.L'implementazione e la facilitazione dell'uso del
CPMS garantira un elevato livello di assistenza specialistica a tutti i
pazienti in Europa; 3) Ottimizzazione e integrazione di una piattaforma
Moodle all'interno del sito MetabERN per consentire la condivisione di
materiale e-learning e di e-training per medici e pazienti; Questa
piattaforma ospitera anche corsi online sulle malattie metaboliche
creati dai membri MetabERN per giovani medici e pazienti. Cio facilitera
una diffusione facile, veloce e capillare di conoscenze specifiche sulle
malattie metaboliche rare tra medici e studenti di medicina in Europa,
facilitando la creazione di una nuova generazione di esperti in queste
malattie; 4) Implementazione di un nuovo modulo sullo screening
neonatale (NBS) nel Registro unico delle Malattie Metaboliche del
MetabERN: I'U-IMD (Unified European Registry for Inherited Metabolic
Disorders). L'obiettivo generale di questo progetto & promuovere studi
osservazionali a lungo termine che valutino l'impatto dei programmi
NBS sulla salute dei bambini con Disturbi Metabolici Ereditari Rari. Sara
inoltre possibile colmare le lacune in termini di conoscenze relative al
decorso naturale delle malattie metaboliche rare e agli attuali approcci
diagnostici e terapeutici.
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PROGETTI DI RICERCA
FINANZIATI E CONCLUSI

Il gruppo di lavoro coinvolge i principali centri europei del settore
(Ospedale Universitario di Udine, Universita Otto-von-Guericke,
Ospedale Universitario di Anversa e Ospedale Universitario di
Heidelberg) ed esperti non solo degli aspetti genetici e clinici delle
malattie metaboliche rare, ma anche nello sviluppo e nella gestione di
data set e registri dei pazienti e nei sistemi di e-learning. (D.37)

Giugno/2019- Marzo 2021 INEA CEFTELECOMCALLS 2018,
MetabERN/ASUFC, Coordinatore, €210.000

L'obiettivo principale di questa azione INEA era continuare a sviluppare
e implementare applicazioni IT, oltre a supportarne l'uso da parte degli
operatori sanitari (HCP) MetabERN, per garantire un maggiore utilizzo
delle piattaforme di servizi principali, |la piattaforma collaborativa ERN
(ECP) e il sistema di gestione clinica del paziente (CPMS).

Questa azione e stata costruita sull'azione finanziata dal CEF 2017-DE-
IA-0109, che mirava a creare I'helpdesk operativo MetabERN.

L'azione ha assicurato un uso continuo della piattaforma collaborativa
ERN (ECP) e del Clinical Patient Management System (CPMS), che
facilitano I'accesso a conoscenze e cure altamente specializzate per i
pazienti affetti da malattie rare e gravi. Sono state sviluppate nuove
funzionalita per facilitare la raccolta e I'analisi dei dati clinici a livello
transfrontaliero e per supportare la salute pubblica e la ricerca.

L'uso di questi sistemi e stato ampiamente promosso all'interno della
comunita medica e I'uso del CPMS é stato aumentato grazie alla
generazione di conoscenze mirate e al migliore adattamento del CPMS
alle esigenze cliniche specifiche delle ERN. (D.36 bis)

Febbraio 2019-Novembre 2021: Monitorare |’'uso appropriato e sicuro
ed ottimizzare I’accesso ai farmaci per la cura delle malattie rare nella
regione Friuli Venezia Giulia (progetto finanziato dal bando AIFA per
la ricerca indipendente sui farmaci) P.l. Febbraio 2019 (34m)€ 157.354
L’approvazione del DM 279/2001, che stabiliva I'organizzazione
nazionale della rete delle malattie rare e riconosceva il diritto dei malati
rari di accedere ai percorsi di diagnosi, cura e follow-up clinico, ha messo
in evidenza la problematica di come rendere effettivo per i cittadini
I'accesso a questi diritti, in particolare alle terapie.

Negli anni successivi, la regione FVG ha sviluppato azioni mirate a
istituire ed organizzare una rete regionale per le malattie rare e garantire
I’accesso ai farmaci “orfani” ed off-label per malattie rare.
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Rimangono, tuttavia, ancora aperte alcune criticita, relative al
monitoraggio dei “farmaci rari” e del loro uso appropriato, quali
I’attivazione di percorsi omogenei su tutto il territorio regionale per
I'accesso e le modalita di somministrazione dei farmaci, il monitoraggio
dei farmaci “off-label” e ad uso compassionevole, la registrazione nel
Registro Regionale per le Malattie Rare, il monitoraggio degli effetti
secondari, segnalazione delle reazioni avverse ed azioni conseguenti e la
rilevazione del dato di spesa. Per alcuni di questi farmaci, con setting
altamente specialistico, I’AIFA ha previsto la prescrizione a carico del SSN
da parte di centri individuati dalle regioni previa compilazione di un
registro informatizzato. Per gli altri, comunque ad alto impatto clinico,
organizzativo e/o economico ma non sottoposti a registro di
monitoraggio AIFA, il monitoraggio locale di appropriatezza d’uso,
efficacia e tollerabilita diventa un obiettivo ancora piu cruciale.
Obiettivi dello studio sono : a) Realizzazione nell’'ambito delle Rete
Regionale delle Malattie Rare del FVG di un percorso omogeneo per un
utilizzo appropriato e sicuro delle terapie gia disponibili; b) Introduzione
razionale nella pratica clinica delle nuove opzioni terapeutiche, sulla
base delle evidenze disponibili (es. analisi della patologia, stima dei casi,
HTA, individuazione dei centri prescrittori piu idonei, monitoraggio
periodico dell’appropriatezza d’uso e delle eventuali ADR registrate); c)
Valutazione dell’appropriatezza prescrittiva dei medicinali per patologia
rara (con e senza registro AIFA) nell’ambito delle specifiche patologie; d)
rofondimento farmaco-epidemiologico sulle terapie disponibili per
patologie rare; e) Rilevazione dell'incidenza delle ADR da farmaci per
malattie rare in termini di numerosita, tipologia di ADR, codifica della
gravita, esito e follow-up per ciascun farmaco, rispetto al totale delle
segnalazioni regionali (fonte: RNF) ed eventuali approfondimenti
farmaco epidemiologici per casi specifici; f) Monitoraggio della spesa e
dei consumi delle terapie, con particolare riferimento alle nuove terapie
ammesse alla rimborsabilita; g) Sviluppo di specifici percorsi formativi,
accreditati ECM, nell’lambito dell’appropriatezza d’uso, efficacia e
sicurezza delle terapie per patologie rare, rivolti ad operatori sanitari, ma
anche a personale amministrativo; h) Attivare una sensibilizzazione
diretta verso gli operatori sanitari volta ad un miglioramento della
qualita del dato relativo alle segnalazioni, ma anche verso i cittadini sulla
sicurezza di questi specifici medicinali (materiale
informativo/educazionale per il paziente), favorendo la segnalazione
spontanea
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Febbraio 2019-Febbraio 2021 Rare 2030 - a participatory foresight
study for policy-making rare diseases (partner in progetto finanziato
dall'UE nell'ambito del programma Horizon 2020) Partner: €49.2020
Basandosi sul successo della politica europea a sostegno delle malattie
rare (RD) fino ad oggi, il progetto mirava a utilizzare metodi innovativi
basati sulla ricerca per supportare al meglio le future decisioni politiche
per le malattie rare. Per fare cio, abbiamo proposto raccomandazioni
politiche per guidare questa politica futura utilizzando I'approccio di
previsione partecipativa e ulteriori metodi innovativi di creazione del
consenso, incoraggiando un'adozione ampia e sostenibile da parte dei
pazienti, di tutte le parti interessate (in particolare dei responsabili
politici) e della societa in generale. Sfruttando la competenza e
I'esperienza dei partner di progetto associati e che collaborano e un
gruppo di esperti composto da rappresentanti di tutti coloro che
beneficiano dei risultati dei progetti, abbiamo specificamente cercato di
stabilire le conoscenze di base necessarie per identificare, concordare e
classificare scientifica, tecnologica, driver sociali, politici, finanziari e
istituzionali per la futura governance e cura dei RD in Europa. Esplorando
e combinando tendenze e strumenti esistenti, abbiamo sviluppato 3-5
scenari qualitativi coerenti e plausibili che rivelano i bisogni, le percezioni
e le preferenze della comunita RD e della societa in generale, nonché le
opzioni politiche che portano a questi scenari.

| beneficiari di questo progetto includono tutte le parti interessate nella
comunita RD composta da un'ampia gamma di gruppi target chiave tra
cui operatori sanitari, ricercatori, industria, responsabili politici,
organizzazioni di pazienti e i 30 milioni di persone che vivono con RD e
le loro famiglie. Oltre a redigere raccomandazioni chiare per una road
map della politica europea di sviluppo rurale 2020-2030, abbiamo
anticipato l'identificazione di soluzioni per sostenerle oltre questa linea
temporale. Abbiamo mirato a valutare I'efficacia e I'adeguatezza della
previsione e di altri metodi di studi futuri per la pianificazione delle
politiche di RD. E infine abbiamo mirato a creare strumenti di
comunicazione duraturi per coinvolgere la comunita RD, compresi i
responsabili politici e la societa in generale, per portare a termine
I'attuazione di queste politiche raccomandate.
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Febbraio 2018-Luglio 2021 Unified European Registry for Inherited
Metabolic Disorders — U-IMD (partner in progetto finanziato dall'UE
attraverso Consumers, Health, Agriculture and Food Executive
Agency) Partner da 03-2017 €9.951,00

Finora sono state identificate piu di 1400 malattie metaboliche
ereditarie (IMD). Ogni singolo IMD ¢ una condizione rara, ma
collettivamente gli IMD colpiscono almeno un neonato su 500. La
presentazione clinica degli IMD e ampia, dal coinvolgimento dei sistemi
di un singolo organo alla malattia multisistemica, confrontando i
pazienti con problemi di salute significativi e spesso gravi con
conseguente elevata morbilita, ridotta aspettativa di vita e bassa
qualita della vita. Per un numero limitato di IMD esistono gia attivita di
networking a livello europeo o internazionale. La famiglia di registri
IMD E-IMD, E-HOD e iNTD ha un impatto rilevante sul miglioramento
della salute dei pazienti con IMD e facilita gli studi di sicurezza post-
autorizzazione (PASS) per i farmaci orfani. Tuttavia, i registri esistenti
escludono ancora una parte significativa degli IMD e non soddisfano
tutte le raccomandazioni di base formulate dal Comitato di esperti
dell'Unione europea sulle malattie rare (EUCERD). L'avvio della Rete di
riferimento europea per le malattie metaboliche ereditarie (MetabERN)
nel 2017 ha gettato le basi per lo sviluppo di una piattaforma
informatica europea globale per i registri IMD. Il progetto consisteva in
3 componenti: (1) una nuova piattaforma di registro per tutti gli IMD
conosciuti, (2) un aggiornamento dei registri IMD esistenti e (3) una
collaborazione con la rete europea di riferimento per le malattie renali
rare (ERKNet). Il nuovo Registro europeo unificato per le malattie
metaboliche ereditarie (U-IMD) comprende tutti gli IMD conosciuti,
attuando pienamente le raccomandazioni EUCERD. Il registro U-IMD
segue un approccio aperto a piu parti interessate, cercando
esplicitamente collaborazioni con autorita sanitarie a livello nazionale e
dell'UE, altre reti e consorzi scientifici, organizzazioni di pazienti e
genitori e industria. (D.35)
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Dicembre-2018- Febbraio/20 INEA CEFTELECOMCALLS 2017,
MetabERN/ASUFC, Coordinatore, €124.909 La Rete di riferimento
europea Rete di riferimento europea (ERN) per le malattie ereditarie
rare, MetabERN, é stata ufficialmente istituita nel 2017 in conformita
alla Direttiva 2011/24/UE. L'obiettivo generale di MetabERN &
sviluppare modelli di cura innovativi e migliorare I'assistenza
transfrontaliera per i pazienti affetti da malattie e condizioni rare e/o
complesse nelle malattie metaboliche ereditarie. Questa azione mirava
a supportare i membri di MetabERN per garantire un uso adeguato ed
efficiente della piattaforma di servizi di base (vale a dire la piattaforma
collaborativa delle reti di riferimento europee (ECP) e il sistema di
gestione dei pazienti clinici CPMS). In particolare, I'Azione ha istituito
un Helpdesk operativo, adeguato alle esigenze specifiche di MetabERN,
compreso l'acquisto dell'hardware e del software necessari.
L'affermato Helpdesk supporta i team sanitari multidisciplinari
nell'organizzazione del loro lavoro quotidiano per quanto riguarda i casi
esaminati dall'ERN. L'Helpdesk operativo specifico di MetabERN
consente un supporto su misura per tutte le esigenze e I'uso specifici
dell'ECP e del CPMS, compreso il supporto operativo ai team
multidisciplinari di operatori sanitari. L'azione ha inoltre fornito la
formazione necessaria per |'utilizzo dei servizi di base ERN al personale
interessato. (D.36)

Gennaio 2017-Ottobre 2018: MIUR Dip. Pediatria Univ. Padova:
"Malattie neurodegenerative pediatriche: ottimizzazione della strategia
terapeutica mediata da nanoparticelle per il trattamento della
patologia neurologica" Coordinatore per Dottorato di Ricerca.

Marzo 2017-Febbraio 2022: FRAMEWORK PARTNERSHIP AGREEMENT
NUMBER — 739543 — MetabERN Finanziamento per il
Coordinamento dello European Reference Network for Rare Inherited
Metabolic Diseases (MetabERN ) : € 1.665.000 Coordinatore D.41
Gennaio 2016-Ottobre 2017: MIUR Dip. Pediatria Univ. Padova:
ANALISI DELLE BASI GENETICHE DELLA VARIABILITA' FENOTIPICA DELLA
MUCOPOLISACCARIDOSI DI TIPO II", Coordinatore

Marzo 2014-Maggio 2017 PRIN MIUR: Approccio globale alle
mucopolisaccaridosi: applicazione di metodi altamente specifici per la
diagnosi neonatale e la valutazione dell’efficacia terapeutica in pazienti
e in modelli animali. Responsabile Unita di Ricerca; finanziamento
Unita: €189.370,32 (D.33)

Dicembre 2012- Dicembre 2016 Progetto per la produzione di un
servizio di informazione certificata per pazienti affetti da malattie rare
INNERMED, Coordinamento di 5 Paesi. Italia, Germania, Spagna,
Croazia, Danimarca. www.innermed.eu EU Commissione DG SANTE,
Coordinatore €1.666.667 (D.34) ' ' ' ‘
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Il progetto InNerMeD, che ha coinvolto 5 partner associati e 15 partner
collaboratori, oltre al coordinatore, mirava a sviluppare la prima rete
europea sulle malattie neurometaboliche ereditarie (iNMD), al fine di
raccogliere e diffondere informazioni validate mirate alla ricerca,
diagnosi e trattamento degli iNMD. L'obiettivo generale del progetto
InNerMeD €& quello di sviluppare una rete di informazioni mirate alla
diagnosi e al trattamento degli INMD sulla base di scambi di conoscenze
tra esperti, al fine di: aumentare la consapevolezza su queste rare
condizioni tra medici, pazienti e pubblico in generale per anticipare la
diagnosi e, quando disponibile, fornire una terapia adeguata; rafforzare
le capacita di ricerca e promuovere l'innovazione tecnologica a favore
della popolazione colpita da iINMD; fornire supporto pratico per la
condivisione di esperienze a livello globale sugli INMD; diffondere le
conoscenze sugli approcci clinici e sperimentali per la diagnosi e il
trattamento degli iINMD, al fine di responsabilizzare i pazienti e le
famiglie e renderli consapevoli come veri attori per la corretta gestione
della malattia; ampliare le attivita di rete con reti di eccellenza focalizzate
sulle malattie rare, pediatriche e del SNC, ed in particolare con le reti
concesse nell'ambito del Secondo Programma DG-SANCO SALUTE 2008-
2013. (D.34)

Novembre 2011-Ottobre 2012 MIUR, Dipartimento di Pediatria
Universita di Padova: Valutazione della patogenesi della sindrome di
Hunter: quali importanti processi biologici la determinano o ne
risultano compromessi? Comparazione analitica del trascrittoma di
cellule umane sane e deficitarie Coordinatore

Agosto 2008-Dicembre 2012 Progetto AIFA: Dipartimento di Pediatria
Universita di Padova: VALUTAZIONE DELL'EFFICACIA DELLA
TERAPIAENZIMATICA SOSTITUTIVA IN PAZIENTI PEDIATRICI AFFETTI DA
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO Il (SINDROME DI HUNTER)” Coordinatore

Gennaio 2006-Dicembre 2011 MIUR, Dipartimento di Pediatria
Universita di Padova: "Somministrazione di cellule staminali per la
riparazione del danno polmonare cronico da iperossia nel ratto."
Responsabile Ricerca Fondi ex 60% Universita di Padova (D.31)
Novembre 2010-Ottober 2011 MIUR, Dipartimento di Pediatria
Universita di Padova: STUDIO DEL COINVOLGIMENTO NEUROLOGICO
DELLA MUCOPOLISACCARIDOSI DI TIPO Il (SINDROME DI HUNTER)
MEDIANTE TECNICHE DI SEQUENZIAMENTO DEL TRASCRITTOMA"
Responsabile Ricerca fondi ex60% (D.31)

Novembre 2008-Dicembre 2010 MIUR, Dipartimento di Pediatria
Universita di Padova: VALUTAZIONE IN VITRO E IN VIVO IN ANIMALI
MODELLO DEGLI EFFETTI TERAPEUTICI DELL’ISOFLAVONOIDE
GENISTEINA PER IL TRATTAMENTO DELLE MUCOPOLISACCARIDOSI"
Responsabile Ricerca fondi ex60% (D.31)

Novembre 2009-Ottobre 2010 MIUR, Dipartimento di Pediatria
Universita di Padova: La Barriera Emato-Encefalica e le
Mucopolisaccaridosi di tipo | e IIl: modelli per studi patofisiologici e
approcci per la terapia del SNC nelle Malattie da Accumulo Lisosomiale"
Responsabile Ricerca fondi ex60% (D.31)
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ATTIVITA BOARD
SCIENTIFICI PER SVILUPPO
FARMACI, REGISTRI,
TRIALS CLINICI IN
COLLABORAZIONE CON
INDUSTRIE
FARMACEUTICHE DEL
SETTORE MALATTIE RARE.

LA COLLABORAZIONE E
LIMITATA

ALL’ATTIVITA 'SCIENTIFICA
SONO ASSENTI INTERESSI
DI MARKETING O
ECONOMICI

Novembre 2009 Ottobre 2010 MIUR, Dipartimento di Pediatria
Universita di Padova Identification of biomarkers of pathogenesis and
treatment efficacy in a paediatric population undergoing Enzyme
Replacement Therapy for Hunter Syndrome" Coordinatore

Febbraio 2007-Marzo 2009: PRIN MIUR Dipartimento di Pediatria,
Universita di Padova MUCOPOLISACCARIDOSI DI TIPO I: PROFILO DI
ESPRESSIONE GENICA MEDIANTE MICROARRAY E TERAPIA CELLULARE
SOMATICA MEDIANTE BIOREATTORI Responsabile Scientifico Unita di
Ricerca (D.31)

Novembre 2004-Gennaio 2007 PRIN MIUR Dipartimento di Pediatria,
Universita di Padova Approcci innovativi per la terapia enzimatica
delle malattie da accumulo lisosomiale Responsabile Scientifico Unita di
Ricerca Fin.€38.500 (D.32)

Dicembre 2002-Gennaio 2005 PRIN MIUR Dipartimento di Pediatria,
Universita di Padova Sviluppo di Metodi di MEDICINA MOLECOLARE E
HANDICAP MENTALE, Membro Unita di Ricerca, Responsabile Prof. F.
Zacchello. (D.31)

-ACTELION: BOARD PER USO DI MIGLUSTAT IN NIEMANN PICK C
-ALEXION: BOARD MEMBER PER VILUPPO DI LIASI ACIDA IN SINDROME
DA DEFICIT DI LIPASI ACIDA

-AMICUS: BOARD MEMEBR PER SVILUPPO D IPICCOLE MOLECOLE PER LA
MALATTIE DI POMPE E FABRY

-AZAFAROS: BOARD MEMBER PER VILUPPO DI TRIAL CLINICO PER GM1-
GANGLIOSIDOSI

-BIOMARIN: BOARD MEMBER PER ANALISI EFFICACIA TERAPEUTICS ERT
PER MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO IV E VI-SVILUPPO REGISTRO MPS IV-VI
-BIOASIS: BOARD MEMBER PER VILUPPO D IVETTORI PER IL PASSAGGIO
BARRIERA EMATOENCEFALICA

-CHIESI: BOARD MEMBER PER SVILUPPO ERT PER MALATTIA DI FABRY E
DEFICIT DI ALFA MANNOSIDASE

-CPCTHERAPEUTICS : BOARD MEMBER PER SVILUPPO TERAPIA
NIEMANN PICK C

-GENZYME SANOFI: BOARD MEMBER PER ANALISI CLINICAIN
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO I; SVILUPPO REGISTRO MPS |

-ORCHARD: BOARD MEMBER PER TRIAL TERAPIA GENICA
LEUCODISTROFIA METACROMATICA E MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO II
-PTCTHERAPEUTICS, BOARD MEMBER PER TERAPIA READING THROUGH
PER MUCPOLISACCARIDOSITIPO

-TAKEDA: BOARD MEMBER PER ANALISI CLINICAIN
MUCOPOLISACCARIDOSI TIPO 11 ‘

-ULTRAGENIX: BOARD MEMBER PER TRIAL MUCOPOLISACCARIDOSI
TIPO VII

-VTESSE: BOARD MEMBER PER SVILUPPO TERAPIA NIEMANN PICK C
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Lingue

a)

b)

Madre | Italiano
Altra Lingua |Inglese
Understanding Speaking Writing
Listening Reading Spoken Spoken
interaction production
Optimal Optimal Optimal Optimal Optimal

Attivita di monitoraggio
e sorveglianza delle
malattie rare attraverso
lo sviluppo e
I"aggiornamento dei
registri per ottenere
informazioni
epidemiologiche sempre
piu dettagliate, utili
anche a stimare il
ritardo diagnostico e la
migrazione sanitaria

Supporto alle attivita di
ricerca clinica ....

Supporto alle ricerche
sperimentali che si
esplica in studi di
meccanismi molecolari,
sulla genomica
funzionale delle
malattie rare, su modelli
cellulari di malattie rare
e su studi delle malattie
rare senza diagnosi
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Di Nora C, Spinelli AM, Scarpa M, Livi U.
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group.

Orphanet J Rare Dis. 2020 Jan 6;15(1):3. . I.F. 3,687
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J Clin Med. 2020 Mar 3;9(3):679. I.F. 5,583

Assessing the impact of the five senses on quality of life in mucopolvsaccharldoses
Giugliani R, Harmatz P, Lin SP, Scarpa M.
Orphanet J Rare Dis. 2020 Apr 19;15(1):97. . I.F. 3,687

Fabry cardiomyopathy: Gb3-induced auto-reactive panmyocarditis requiring heart transplantation.
Frustaci A, Scarpa M, Maria da Riol R, Agrati C, Finato N, Verardo R, Grande C, Chimenti C, Di Nora
C, Russo MA, Livi U.

ESC Heart Fail. 2020 Jun;7(3):1331-1337. |.F: 4,411
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Impact of COVID-19 related healthcare crisis on treatments for patients with lysosomal storage
disorders, the first Italian experience.

Sechi A, Macor D, Valent S, Da Riol RM, Zanatta M, Spinelli A, Bianchi K, Bertossi N, Dardis A, Valent
F, Scarpa M.

Mol Genet Metab. 2020 Jul;130(3):170-171. I.F. 4,797
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Di Rocco M, Di Fonzo A, Barbato A, Cappellini MD, Carubbi F, Giona F, Giuffrida G, Linari S, Pession
A, Quarta A, Scarpa M, Spada M, Strisciuglio P, Andria G.

Orphanet J Rare Dis. 2020 Sep 23;15(1):262. . I.F. 3,687
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Francisco R, Sestini S, Heard JM, Scarpa M; MetabERN collaboration group.

Orphanet J Rare Dis. 2020 Dec 3;15(1):341. . |.F. 3,687

An international classification of inherited metabolic disorders (ICIMD).
Ferreira CR, Rahman S, Keller M, Zschocke J; ICIMD Advisory Group.
J Inherit Metab Dis. 2021 Jan;44(1):164-177. |.F: 4,982

U-IMD: the first Unified European registry for inherited metabolic diseases.

Opladen T, Gleich F, Kozich V, Scarpa M, Martinelli D, Schaefer F, Jeltsch K, Julid-Palacios N, Garcia-
Cazorla A, Dionisi-Vici C, Kolker S.

Orphanet J Rare Dis. 2021 Feb 18;16(1):95. . I.F. 3,687

European Reference Networks: challenges and opportunities.

Tumiene B, Graessner H, Mathijssen IM, Pereira AM, Schaefer F, Scarpa M, Blay JY, Dollfus H,
Hoogerbrugge N.

J Community Genet. 2021 Mar 17:1-13. |.F. 1,872

Challenges in Transition From Childhood to Adulthood Care in Rare Metabolic Diseases: Results
From the First Multi-Center European Survey.

Stepien KM, Kie¢-Wilk B, Lampe C, Tangeraas T, Cefalo G, Belmatoug N, Francisco R, Del Toro M,
Wagner L, Lauridsen AG, Sestini S, Weinhold N, Hahn A, Montanari C, Rovelli V, Bellettato CM,
Paneghetti L, van Lingen C, Scarpa M.

Front Med (Lausanne). 2021 Feb 25;8:652358. I.F. 4,71

Errore. Riferimento a collegamento ipertestuale non valido.
Rossi A, Hoogeveen 1), Lubout CMA, de Boer F, Fokkert-Wilts MJ, Rodenburg IL, van Dam E, Griinert

SC, Martinelli D, Scarpa M; CONNECT metabern Collaboration Group, Dekker H, Te Boekhorst ST,
van Spronsen FJ, Derks TGJ.

J Inherit Metab Dis. 2021 Sep;44(5):1124-1135. I.F: 4,982

Guidelines on the diagnosis, clinical assessments, treatment and management for CLN2 disease
patients.

Mole SE, Schulz A, Badoe E, Berkovic SF, de Los Reyes EC, Dulz S, Gissen P, Guelbert N, Lourenco
CM, Mason HL, Mink JW, Murphy N, Nickel M, Olaya JE, Scarpa M, Scheffer IE, Simonati A, Specchio
N, Von Lobbecke I, Wang RY, Williams RE.

Orphanet J Rare Dis. 2021 Apr 21;16(1):185. . I.F. 3,687
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Children's Preferences for Oral Dosage Forms and Their Involvement in Formulation Research via
EPTRI (European Paediatric Translational Research Infrastructure).

Alessandrini E, Brako F, Scarpa M, Lupo M, Bonifazi D, Pignataro V, Cavallo M, Cullufe O, Enache C,
Nafria B, Claverol J, De Taeye L, Vermeulen E, Preston J, Tuleu C.

Pharmaceutics. 2021 May 15;13(5):730. I.F. 6,072

Accurate Molecular Diagnosis of Gaucher Disease Using Clinical Exome Sequencing as a First-Tier
Test.

Zampieri S, Cattarossi S, Pavan E, Barbato A, Fiumara A, Peruzzo P, Scarpa M, Ciana G, Dardis A.
Int J Mol Sci. 2021 May 24;22(11):5538. . I.F. 6,01

Improving clinical paediatric research and learning from COVID-19: recommendations by the
Conect4Children expert advice group.

Ramanan AV, Modi N, de Wildt SN; c4c Learning from COVID-19 Group.

Pediatr Res. 2021 Jun 7:1-9. I.F:2,97

One-year results of a clinical trial of olipudase alfa enzyme replacement therapy in pediatric
patients with acid sphingomyelinase deficiency.

Diaz GA, Jones SA, Scarpa M, Mengel KE, Giugliani R, Guffon N, Batsu |, Fraser PA, Li J, Zhang Q,
Ortemann-Renon C.

Genet Med. 2021 Aug;23(8):1543-1550. I.F:8,882

Focal hepatic lesions in acid sphingomyelinase deficiency: Differential diagnosis between foamy
macrophages aggregates and malignancy.

Sechi A, Vit A, Avellini C, Dardis A, Pellegrin A, Scarpa M, Bembi B.

Mol Genet Metab Rep. 2021 Oct 5;29:100808. I.F. 4,797

Plasma Neurofilament Light (nfl) in Patients Affected by Niemann-Pick Type C Disease (NPCD).
Dardis A, Pavan E, Fabris M, Da Riol RM, Sechi A, Fiumara A, Santoro L, Ormazabal M, Milanic R,
Zampieri S, Biasizzo J, Scarpa M.

J Clin Med. 2021 Oct 19;10(20):4796. I.F. 5,583

Acid Sphingomyelinase Deficiency: A Clinical and Immunological Perspective.
Pinto C, Sousa D, Ghilas V, Dardis A, Scarpa M, Macedo MF.
Int J Mol Sci. 2021 Nov 28;22(23):12870. |.F. 6,01

Phenotypic diversity, disease progression, and pathogenicity of MVK missense variants in mevalonic
aciduria

Brennenstuhl, H., Nashawi, M., Schréter, J., ...Kozich, V., Scarpa, M.

J. Inherited Metabolic Disease, 2021, 44(5), pp. 1272-1287 I.F: 4,982

Newborn screening as a fully integrated system to stimulate equity in neonatal screening in Europe.
Scarpa M, Bonham JR, Dionisi-Vici C, Prevot J, Pergent M, Meyts |, Mahlaoui N, Schielen PCJI.
Lancet Reg Health Eur. 2022 Jan 28;13:100311.

A randomized, placebo-controlled clinical trial evaluating olipudase alfa enzyme replacement
therapy for chronic acid sphingomyelinase deficiency (ASMD) in adults: One-year results.
Wasserstein M, Lachmann R, Hollak C, Arash-Kaps L, Barbato A, Gallagher RC, Giugliani R, Guelbert
NB, lkezoe T, Lidove O, Mabe P, Mengel E, Scarpa M, Senates E, Tchan M, Villarrubia J, Chen Y,
Furey S, Thurberg BL, Zaher A, Kumar M.

Genet Med. 2022 Apr 26:51098-3600(22)00716-X. |.F:5,907
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155. One year of COVID-19: infection rates and symptoms in patients with inherited metabolic diseases
followed by metabern.
Paneghetti L, Bellettato CM, Sechi A, Stepien KM, Scarpa M.
Orphanet J Rare Dis. 2022 Mar 4;17(1):1009. I.F. 3,687

156. A randomized, placebo-controlled clinical trial evaluating olipudase alfa enzyme replacement
therapy for chronic acid sphingomyelinase deficiency (ASMD) in adults: One-year results.
Wasserstein M, Lachmann R, Hollak C, Arash-Kaps L, Barbato A, Gallagher RC, Giugliani R, Guelbert
NB, Ikezoe T, Lidove O, Mabe P, Mengel E, Scarpa M, Senates E, Tchan M, Villarrubia J, Chen Y,
Furey S, Thurberg BL, Zaher A, Kumar M.

Genet Med. 2022 Apr 26:51098-3600(22)00716-X. doi: 10.1016/j.gim.2022.03.021. Online ahead of
print. I.F:5,907

157. The Inflammation in the Cytopathology of Patients With Mucopolysaccharidoses-
Immunomodulatory Drugs as an Approach to Therapy.
Wiesinger AM, Bigger B, Giugliani R, Scarpa M, Moser T, Lampe C, Kampmann C, Lagler FB.
Front Pharmacol. 2022 May 13;13:863667. I.F: 5,81

158. Cardiac involvement in MPS patients: incidence and response to therapy in an ltalian multicentre
study.
Sestito S, Rinninella G, Rampazzo A, D'Avanzo F, Zampini L, Santoro L, Gabrielli O, Fiumara A, Barone
R, Volpi N, Scarpa M, Tomanin R, Concolino D.
Orphanet J Rare Dis. 2022 Jun 29;17(1):251. I.F. 3,687

159. Towards Achieving Equity and Innovation in Newborn Screening across Europe.
Sikonja J, Groselj U, Scarpa M, la Marca G, Cheillan D, Kolker S, Zetterstrom RH, KozZich V, Le Cam Y,
Gumus G, Bottarelli V, van der Burg M, Dekkers E, Battelino T, Prevot J, Schielen PCJI, Bonham JR.
Int J Neonatal Screen. 2022 May 6;8(2):31. I.F: 2,86
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