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“Gestione clinica e terapeutica: appropriatezza della terapia enzimatica sostitutiva” 
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Data inizio: 31/07/2026 – Data fine 30/07/2027 
 
Coordinatore Scientifico: 
Serena Gasperini, Fondazione IRCCS San Gerardo dei Tintori, Monza 
 
Destinatari dell’iniziativa:  
 

 
 
Crediti formativi assegnati: 6 
 
Obiettivo Formativo Agenas: 18 - Contenuti tecnico-professionali (conoscenze e competenze) specifici di 
ciascuna professione, di ciascuna specializzazione e di ciascuna attività ultraspecialistica, ivi incluse le 
malattie rare e la medicina di genere 
 
Razionale Scientifico  
Le mucopolisaccaridosi IV-A (MPS IV-A o sindrome di Morquio A) e VI (MPS VI o sindrome di Maroteaux-Lamy) 
rappresentano patologie lisosomiali rare, a esordio pediatrico, caratterizzate da un progressivo 
coinvolgimento multisistemico prevalentemente scheletrico in assenza di compromissione cognitiva. 
In assenza di screening neonatale strutturato, la diagnosi è spesso tardiva e il percorso assistenziale richiede 
un’elevata integrazione multidisciplinare. La terapia enzimatica sostitutiva con elosulfase alfa (MPS IV-A) e 

galsulfase (MPS VI) rappresenta lo standard of care consolidato e si configura come trattamento cronico 
endovenoso, con schema posologico strettamente correlato al peso corporeo e necessità di monitoraggio 
continuativo nel tempo.  
In questo contesto, la gestione del paziente si fonda su una stretta collaborazione tra medico e infermiere: il 
clinico è responsabile dell’inquadramento diagnostico, dell’indicazione terapeutica e della rivalutazione 
periodica del trattamento in follow-up, mentre l’infermiere riveste un ruolo determinante nella preparazione 
e somministrazione della terapia, nel monitoraggio clinico durante l’infusione e nella verifica 
dell’appropriatezza operativa, inclusa la corretta applicazione del dosaggio peso-correlato.  
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Un approccio strutturato e condiviso, multidisciplinare, basato sulle buone pratiche clinico-assistenziali e sulla 
standardizzazione dei processi, rappresenta un elemento chiave per garantire sicurezza, appropriatezza ed 
efficacia della terapia nel lungo periodo. 
 
Obiettivi formativi 
Al termine della FAD il partecipante sarà in grado di: 
• Inquadrare correttamente MPS IV-A e MPS VI sotto il profilo fisiopatologico e clinico 
• Comprendere il razionale della terapia enzimatica sostitutiva 
• Applicare correttamente il calcolo del dosaggio peso-correlato 
• Gestire in sicurezza la preparazione e somministrazione di elosulfase alfa e galsulfase 
• Riconoscere e trattare tempestivamente le possibili reazioni avverse infusion-related 
• Operare in coerenza con i protocolli e le raccomandazioni. 

 
 
MODULI:  
 
Modulo 1 - Gestione clinica e terapeutica della MPS IV-A (sindrome di Morquio A) (120 minuti) 

1.1 MPS IV-A: inquadramento generale 

1.2 Patofisiologia ed ereditarietà 

1.3 Quadro clinico 

1.4 Red flags cliniche per il pediatra: quando sospettare una MPS IV-A 

1.5 Diagnosi 

1.6 Gestione della patologia 

1.7 Terapia con elosulfase alfa 

 

Modulo 2 - Gestione clinica e terapeutica della MPS VI (sindrome di Maroteaux-Lamy) (120 minuti) 

2.1 MPS VI: inquadramento generale 

2.2 Patofisiologia ed ereditarietà 

2.3 Quadro clinico 

2.4 Red flags cliniche per il pediatra: quando sospettare una MPS VI 

2.5 Diagnosi 

2.6 Gestione della patologia 

2.7 Terapia con galsulfase 
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Modulo 3 - Gestione infermieristica della terapia enzimatica sostitutiva nelle MPS IV-A e VI (120 minuti) 

3.1 Il ruolo dell’infermiere nel percorso terapeutico 

3.2 Valutazioni preliminari 

3.3 Monitoraggio ponderale e verifica dell’appropriatezza posologica 

3.4 Calcolo del dosaggio  

3.5 Preparazione dell’infusione 

3.6 Monitoraggio durante l’infusione 

3.7 Reazioni avverse e gestione delle emergenze 

3.8 Monitoraggio post-infusione 

 
Struttura della piattaforma FAD: 
 
La piattaforma FAD è basata su Moodle (Modular Object Oriented Dynamic Learning Environment), un 
software web Open Source dedicato al Learning Management System (LMS).  
Moodle è impiegato, sia a livello nazionale che internazionale, anche da amministrazioni pubbliche, università 
pubbliche e private, associazioni ed aziende in quanto modello educativo di alta qualità. 
Il corso è suddiviso in moduli formativi preceduti da un modulo introduttivo. Ogni modulo può comprende 
testi, iconografia, contributi audio-video, letteratura scientifica. A conclusione del corso, il discente può 
accedere al test di autovalutazione (con doppia randomizzazione di domande e risposte e limitazione dei 
tentativi) e al questionario di gradimento. Al superamento del corso, ogni discente, può scaricare 
direttamente l’attestato di partecipazione. 
 
Struttura del Corso:  

• Introduzione: consente di visualizzare un testo introduttivo, dedicato al razionale scientifico e agli 

obiettivi formativi. 

• Moduli: sono i capitoli delle singole unità didattiche; ogni modulo può contenere una o più unità 

didattiche. Cliccando sul titolo si accede direttamente ai contenuti; sotto il titolo è riportata la durata 

di ogni unità didattica. 

• Test finale e questionario di qualità: consente di accedere al test di autovalutazione e al questionario 

di gradimento. 

Sezione Risorse:  

• Dashboard: è uno spazio personalizzabile in cui sono visualizzati i corsi a cui un utente è iscritto e 

quelli visualizzati di recente. 

• Profilo: permette di accedere ai proprio dati personali, visualizzare i report sulle attività svolte nel 

corso delle sessioni, visualizzare i consensi privacy e accedere ai propri attestati. 

• Preferenze: permette di personalizzare le impostazioni della piattaforma. 

• Messaggi: permette di sottoporre domande, dubbi, osservazioni o commenti relativamente ai 

contenuti del Corso. 
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La navigazione: 
L’accesso al corso avviene solo dopo la compilazione dell’apposito form di registrazione e la successiva 
attivazione del proprio account cliccando sul link inviato via email. 
Dopo il login, l’utente potrà selezionare il corso che desidera seguire e visualizzare l’indice degli argomenti 
trattati suddivisi in moduli e unità didattiche. 
Il discente avrà sempre a disposizione il menù di navigazione e le breadcrumb ovvero dei link che riportano il 
percorso seguito all’interno della piattaforma e consentono all’utente di capire dove si trova. 
 
Erogazione crediti formativi: 
L’erogazione dei crediti formativi avviene dopo aver completato tutti i moduli formativi presentati nell’indice 
del corso e dopo aver superato il test di autovalutazione e compilato il questionario di gradimento. Il  
certificato con l’assegnazione dei crediti ECM viene rilasciato direttamente dal sistema in formato pdf e 
scaricabile dalla sezione “Pagina personale”. 
 
Server FAD:  
Il nome di domino della piattaforma FAD della Effetti S.r.l. è: https://effetti.education/ 
Sul dominio è attivo un servizio di Hosting in architettura Cloud ottimizzato per Moodle, amministrato e 
gestito in “Full Managed” dalla società IMSEO Srl presso l’infrastruttura Data Center OVH. 
Il server per il servizio di Hosting Moodle in Cloud ha le seguenti caratteristiche: 8 processori, 64 GB di RAM, 
traffico illimitato con banda da 500 Mbps, sistema operativo Debian9, web server Apache 2.4, database MySql 
- MariaDB-Server-10.1, PHP 7,2, PhPMyAdmin (4.6.6-4), certificato SSL sul dominio effetti.education per 
l’https con criptazione dei dati. 
 
Faculty:  
Serena Gasperini, Fondazione IRCCS San Gerardo dei Tintori, Monza 
Silvia Gigante, Fondazione IRCCS San Gerardo dei Tintori, Monza 
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PERSONAL INFORMATION 
Serena Gasperini 

  Fondazione IRCCS San Gerardo 
dei Tintori 

  

 

   

 
 
 

  

Sex Female | Date of birth | Nationality Italian 

 

 

 

 
JOB APPLIED FOR 

POSITION Medical Doctor, Paediatricians 

 

WORK 
EXPERIENCE: 

 
 

I am a Resident physician, in charge at the Metabolic Rare disease Unit-
Pediatric Department, Fondazione IRCCS San Gerardo dei Tintori in 
Monza. 
I work with a metabolic expert team including nurses, secretary, data manager, 
dieticians and psychologist.  
We take care of many patients with metabolic diseases: lysosomal storage diseases 
(MPS, Pompe disease, Fabry, Gaucher, Niemann Pick), Urea cycle disorders and 
other aminoacidopathies, organic acidurias, fatty acids defects and glycogen 
storage diseases, glycosylation defects.  
I am also involved in expanded newborn screening in Monza since 2015 as one of 
the 3 Clinical centre in Lombardia. I have a large experience in diagnosis, treatment 
and follow-up of patients diagnosed by newborn screening for my past experience 
in Florence at Meyer Children Hospital where I attended Pediatric specialization and 
I worked as physician in Metabolic and Neuromuscular disorders Unit and in 
Pediatric Neurology Department since 2004 till 2011. 
During last 25 years I acquired expertise in many metabolic and neurometabolic 
disorders, in laboratory and molecular assay, in clinical trials. 
When I worked in Meyer Hospital in Tuscany, I acquired a great experience in 
expanded newborn screening by tandem mass spectrometry: the pilot program to 
detect about 40 metabolic diseases started in 2002 in Tuscany, as the first region in 
Italy. 
I participated to many clinical trials (especially for lysosomal storage disorders) and 
many of them are still going. 
In particular I am principal investigators for intrathecal Study for MPSIIIA Phase IIb 
(HGT-SAN-093 and SHP-610-201) and for Orphazyme study Phase II/III on 
Niemann Pick type C (NPC-002), Phase III double blind randomized study on 
pegzilarginase on patients affected by Argininemia type 1.  
Recently we are involved in a new trial of Phase 3 on Infantile Onset Pompe 
disease (IOPD) called BabyCOMET as the second national centre in Italy and 
ten around the world. Two other clinical trials are undere evaluation of Ethical 
Committee. 
I attend to many Registries: Pompe, Fabry (FOS), Hunter (HOS), MPSVI 
Tyrosinemia type I. I collaborate with Fondazione Tettamanti for research on Bone 
alterations on mice affected by MPSI and with TIGET of San Raffaele Hospital in 
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Milano for next gene therapy in MPSI patients. The list of trials and ICH-GCP 
Experience are attached. 
 
I participated to many Advisory Board and national and international meeting 
as speaker or preceptorship at Master. 
Since 2016 I am the reference of the Health care provider San Gerardo di 
Monza for the MetabERN (European Reference Network). Recently we 
obtained the accreditation for the satisfactory evaluation results of European 
Commission.  
Since 2017 I am Head of Unit of Metabolic Rare Disease Unit in Monza. 
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Curriculum Vita e Serena Gasperini 

 EDUCATION AND TRAINING 
 

Qualification Date Granting Organisation 

1. MD degree  20 October 1994 University of Florence 

2. Licence for Medical Practice May 1995 Ministry of Health 

3. 
Diploma of Territorial First Aid 
Medicine (D.E.U.) 

December 1996 U.S.L. 3 Hospital of Pistoia 

4. Diploma of Pediatrics 24 October 2000 University of Florence 

5. 
Diploma of Neonatal 
Echography 

2003 Rome 

6. 
Diploma of pediatric advanced 
life suppport (PALS) 

2021 
American Heart Resuscitation 

 

 
7. 

University Master course 
concerning Rare pediatric 
diseases: methodologies for 
assistance, learning and 
research 

 
 

2010 

 
University of Florence - Department for 
Women and Childrens' Health 

8. Medical registration: Ordine dei Medici di Pistoia 1995 n° 1557 

 
 
PRESENT POSITION 
  

 
 
POSITION 

Resident physician at the Metabolic Unit of rare 
diseases-Pediatric Department, Fondazione IRCCS San 
Gerardo dei Tintori 
Monza-Italy 

ORGANISATION Fondazione IRCCS San Gerardo dei Tintori 

START DATE Since 16 july 2011 

 
PAST POSITIONS HELD 

 

 

Position 
Date 

(from-to) 
Institution/Organisation 

1. Resident physician at the Ereditary 
Metabolic Unit and Neuro- muscular 
disorders (including laboratory, regional 
screening centre for hyperthyroidism and 
metabolic diseases, day hospital and 
hospitalization department) 

 
From 16 January 2004 
to 15 July 2011 

 
 

Azienda Ospedaliero-Universitaria Meyer of 
Florence, Metabolic and Neurology Unit 

2. Permanent Hospital position at the 
Pediatric Operative Unit 

From 1 November 
2002 to 15 January 
2004 

 

Hospital of Valdichiana (Siena) 
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3. Temporary Hospital position at the 

Pediatric Operative Unit 
From 16 April to 30 
September 2002 

 
Hospital Concern of Valdichiana (Siena) 

4. Consultant at the Operative Unit of the 
Pediatric Department I (Metabolic and 
Neuromuscular rare disorders Unit) 

From 26 March 2001 
to 31 March 2002 

Azienda Ospedaliero-Universitaria Meyer of 
Firenze 

5. Fellowship at Neonatal Intensive Care 
Department 

From year 1997 Azienda Ospedaliera Careggi of Florence 

6. Fellowship at Pediatrics Department I 
and Neurometabolic Diseases laboratory 

From year 1996 
Azienda Ospedaliero-Universitaria Meyer of 

Florence 

7. Residency at the Pediatrics Department I 1995-1996 
Azienda Ospedaliero-Universitaria Meyer of 

Florence 

8. Post-lauream apprenticeship 
November 1994- May 

1995 
Azienda Ospedaliera Careggi of Florence 

 

 
 

Mother tongue(s) ITALIANO     

Other language(s) UNDERSTANDING SPEAKING WRITING 

 Listening Reading Spoken interaction Spoken production  

English B1 B2 B1 B2 B2 

      

 Levels: A1/A2: Basic user - B1/B2: Independent user - C1/C2 Proficient user 
Common European Framework of Reference for Languages 

 

 
 

Communication skills Good communication skills gained through my experience in Hospital with parents (counselling) and 
children; volunteer experience in emergency unit 

 
 

Organisational / managerial skills ▪ Good competence of team-leading acquired during my experience in emergency situations and in 
coordination of multidiciplinary team in Hospital 

 

 

 
 

 
ICH-GCP Experience 

 

 

 

ICH-GCP BASIC COURSE 
Giugno 2023  

Therapeutic Area/Indication 
Date 

(from-to) 
Notes 

1. Glycogen storage disease type II 
(Pompe disease) 

 

2004 
For therapeutic trial with MYOZYME 
(Enzymatic replacement therapy with 
acid maltase) 

2. Glycogen storage disease type II 
(Pompe disease) 

2006-2008 
Multicenter project for Italian Guidelines 

3. A multi-center open label extension 
study of HGT-1111 (recombinant human 
arylsulfatase A) treatment of patients with 
Late Infantile Metachromatic 
Leukodystrophy – Shire HGT-MLD-049 

 

2009-2010 

 
International multicenter clinical trial for 
Shire HGT, Inc. 

http://europass.cedefop.europa.eu/en/resources/european-language-levels-cefr
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study   

4. A multi-center study of ERT in 
MORQUIO Syndrome (MPS IV) 

2010 
International multicenter clinical trial for 
BIOMARIN 

5. A randomized, controlled, open label, 
multicenter, Phase IIb for safety and 
efficacy of HGT-1410 administration via 
an intratecal drug delivery in Pediatric 
patients with MPS IIIA (HGT-SAN-093) 

 

2015-2016 

 
International trial Phase IIb, sponsored 
by Shire 

6. An open label Extension study Phase 
IIb for safety and efficacy of HGT-1410 
administration via an intratecal drug 
delivery in Pediatric patients with MPS IIIA 
(SHP-610-201) 

 

2016 

 
International trial Phase IIb, extension 
study sponsored by Shire 

7. Phase II/III study on arimoclomol (heat 

shock protein) on Niemann Pick Type C 
patients 

 

2015-2017 
International multicenter clinical trial of 
ORPHAZYME 

8. Phase III randomized-double blind 
PEACE study CAEB1102-300A on 
Argininemia patients 

 

2020-2022 
International multicenter clinical trial of 
AEGLEA BioTherapeutics Inc. 

9. Long-Term Management of organic 
Acidemia Patients with 
CARBAGLU® 

2020-ongoing International observational study  
(PROTECT trial) by Recordati Rare 
Disease 

10. Clinical Study for Treatment-naïve 
IOPD Babies to Evaluate Efficacy and 
Safety of ERT with Avalglucosidase Alfa 
(Baby-COMET) 

 
 

2022-ongoing Phase 3 ClinicalTrials.gov Identifier: 
NCT04910776 by Sanofi Genzyme 

 

Digital competence SELF-ASSESSMENT 
 

Information 
processing 

 
Communication 

Content 
creation 

 
Safety 

Problem 
solving 

Independent user Independent user Independent user Independent user Independent user 

Levels: Basic user - Independent user - Proficient user 
Digital competences - Self-assessment grid 

 

 
 

Driving licence  
A and B 

 
 

ADDITIONAL INFORMATION  

 

 

I am a member of Italian scientific society as Società Italiana di Pediatria (SIP) and Società 
italiana di malattie metaboliche ereditarie e screening neonatale SIMMESN. I am also a member of international 
“Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM)” and MetabERN (European Reference Network in 
Metabolic Disorders). 

 
 

 

http://europass.cedefop.europa.eu/en/resources/digital-competences
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 “Autorizzo il trattamento dei dati personali presenti nel CV ai sensi del D.Lgs. 2018/101 e del 
GDPR (Regolamento UE 2016/679)”. 

   
Il/La Sottoscritto/a, ai sensi degli artt. 46 e 47 D.P.R. n. 445/2000, consapevole delle sanzioni penali previste dall’art. 76 D.P.R. n. 445/2000 nel caso di 
mendaci dichiarazioni, falsità negli atti, uso o esibizione di atti falsi o contenenti dati non più corrispondenti a verità, dichiara che quanto sopra riportato 
corrisponde a verità. 

 
Dichiaro inoltre che i titoli e gli allegati sono, su richiesta, disponibili in copia fotostatica conforme agli originali. Autorizzo il trattamento dei miei dati 
personali ai sensi dell’art. 13 d. lgs. 30 giugno 2003 n°196 – “Codice in materia di protezione dei dati personali” e dell’art. 13 GDPR così come novellato 
dal D.Lgs 101/2018– “Regolamento europeo sulla protezione dei dati personali”. 

 
 
Monza, January 5th 2026 Serena Gasperini 
      

  










