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RAZIONALE

Le leucodistrofie e leucoencefalopatie genetiche rappresentano un capitolo di crescente rilevanza
nell'ambito delle malattie neurologiche dell'eta evolutiva. Si tratta di un gruppo eterogeneo di
disordini della sostanza bianca geneticamente determinati, accomunati dal prevalente
coinvolgimento della mielina del sistema nervoso centrale e, in molti casi, periferico. L'estrema
variabilita fenotipica che li caratterizza — anche all'interno della stessa famiglia — riflette la
complessita biologica di queste condizioni e la loro sfida diagnostica e gestionale.

Il percorso verso la diagnosi richiede un approccio integrato che combini la valutazione clinico-
anamnestica con i dati neuroradiologici, neurofisiologici, biochimici e, sempre piu, genetico-
molecolari. In questo contesto, i recenti progressi nelle tecnologie di sequenziamento e nella
genomica funzionale stanno rivoluzionando la capacita di identificare nuovi geni-malattia e di
chiarire 1 meccanismi patogenetici sottostanti. Parallelamente, i modelli cellulari e animali di
malattia stanno aprendo prospettive inedite per la ricerca traslazionale.

Sul piano terapeutico, il panorama si sta evolvendo rapidamente. Accanto ai trattamenti gia
disponibili per alcune forme — come le strategie di intervento nell'adrenoleucodistrofia X-linked o
le terapie immunomodulatorie nelle interferonopatiec — si assiste a un'espansione delle
sperimentazioni cliniche e alla progressiva affermazione della terapia genica come opzione concreta
per patologie un tempo prive di trattamento modificante la malattia. Le leucodistrofie rappresentano
in questo senso un banco di prova ideale per lo sviluppo di strategie terapeutiche innovative.

Accanto alle dimensioni cliniche e scientifiche, il congresso intende dare spazio alle manifestazioni
che esulano dalla compromissione motoria ma ne condizionano profondamente la qualita di vita:
l'epilessia, i disturbi cognitivi, il coinvolgimento visivo, le implicazioni psicologiche per il bambino
e la sua famiglia. Un'attenzione particolare sara rivolta ai percorsi diagnostici differenziali — con le
leucoencefalopatie acquisite — e agli aspetti etici e comunicativi della presa in carico nelle diverse
fasi di malattia.

Il congresso si propone pertanto come un momento di aggiornamento multidisciplinare e di
confronto scientifico di alto livello, riunendo esperti nazionali e internazionali con l'obiettivo di
tradurre le piu recenti acquisizioni della ricerca in strumenti concreti per la pratica clinica
quotidiana.



13:30 - 14:00
14:00 - 14:15
14:15 - 14:20

LUNEDI, 14 settembre 2026

Registrazione dei partecipanti
Saluti delle autorita

Apertura dei lavori

E. Bertini, F. Nicita, D. Tonduti

I SESSIONE - Inquadramento clinico e diagnosi differenziali
Moderatori: P. Veggiotti - I. Moroni

14:20 - 14:40

14:40 - 15:00

15:00 - 15:20

15:20 - 15:40

15:40 - 16:10

Inquadramento delle leucodistrofie: basi patogenetiche e classificazione
(Relazioni su tema preordinato)
M: Bugiani (VUMC Amsterdam)

Leucodistrofie mitocondriali: caratterizzazione fenotipica e focus su forme
potenzialmente trattabili

(Relazioni su tema preordinato)

A. Ardissone (Ist. C. Besta)

Leucodistrofie con calcificazioni cerebrali: novita su vecchi e nuovi fenotipi
in eta infantile

(Relazioni su tema preordinato)

S. Orcesi - Davide Politano (Ist. Mondino)

Leucodistrofie microgliali: inquadramento clinico e prospettive di
trattamento

(Relazioni su tema preordinato)

Ettore Salsano (Ist. C. Besta)

Coffee-break

II SESSIONE - Frontiere terapeutiche
Moderatori: R. Battini - F. Deodato

16:10 - 16:30

16:30 - 16:50

16:50 - 17:10

17:10-17:30

Nutraceutici e Leriglitazone nell’ Adrenoleucodistrofia X-linked
(Relazioni su tema preordinato)
F. Bruschi (Osp. V. Buzzi)

Leucodistrofie: dalla malattia alla funzione. Gestione della spasticita, ortesi e
ausili nel percorso riabilitativo.

(Relazioni su tema preordinato)

F. Frascarelli (OBG Roma)

Strategie terapeutiche per le interferonopatie genetiche
(Relazioni su tema preordinato)
M. Cattalini (Osp di Brescia)

La terapia genica nelle leucodistrofie ed encefalopatie metaboliche: stato
dell’arte e prospettive future

(Relazioni su tema preordinato)

F. Fumagalli



IIT SESSIONE - Contributi dei Partecipanti
Moderatori: D. Tonduti - F. Nicita

17:30 - 17:45

17:45 - 18:00

18:00 - 18:15

18.15 - 18:30

Multi-omics analysis to investigate molecular mechanisms and potential
biomarkers underlying genotype-phenotype correlation in Alexander disease
(Relazioni su tema preordinato)

T. Bachetti(AOM Genova)

Efficacia e sicurezza di Zilganersen, un nuovo trattamento antisenso che
agisce sull'lRNA, nei pazienti con malattia di Alexander: i risultati dello
studio registrativo

(Relazioni su tema preordinato)

Y. Vaia (Osp. Buzzi)

Alexander disease in adults: characterization of a large Italian cohort
(Relazioni su tema preordinato)
C. Benzoni (Ist. C. Besta)

Dall'invisibilita alla visibilita dei siblings: un modello operativo
(Relazioni su tema preordinato)
M. Scrignaro



MARTEDI, 15 settembre 2026

IV SESSIONE - Al di 1a della disabilita motoria
Moderatori: D. Tonduti - J. Galli

09:00 - 09:20 Epilessia nelle leucodistrofie: insegnamenti dalla letteratura ed esperienza in

real life
(Relazioni su tema preordinato)
S. Masnada (Osp. V. Buzzi)

09:20 - 09:40 Bambino, famiglia e Comunicazione: la presa in carico nelle diverse fasi di
malattia
(Relazioni su tema preordinato)
R. Battini - S. Mazzotti (Stella Maris Pisa)

09:40 - 10:00 Disordini cognitivi nelle leucodistrofie pediatriche: caratterizzazione clinica

e inquadramento nosologico
(Relazioni su tema preordinato)
S. Bova (Osp. Buzzi)

10:00 - 10:20 Il coinvolgimento del sistema visivo nelle leucodistrofie in eta evolutiva:
percorsi diagnostici e strategie di intervento
(Relazioni su tema preordinato)
S. Signorini (Ist. C. Mondino)

10:20 - 10:50 Coffee-break

V SESSIONE - Dalla ricerca traslazionale alla clinica
Moderatori: E. Bertini - C. Cereda

10:50 - 11:10 Nuovi modelli malattia in vivo per la caratterizzazione e la comprensione
della patologia neurologica nella sindrome COL4A1/A2
(Relazioni su tema preordinato)
A. Lauri (Osp. Bambino Gesu)

11:10 - 11:30 Studi di genomica funzionale nelle leucodistrofie 4H: ipotesi di meccanismi
patogenetici variante -specifici
(Relazioni su tema preordinato)
S. Carelli (Osp. V. Buzzi)

11:30 - 11:50 Alterazioni dell’equilibrio ionico e danno mielinico: nuove evidenze dalle
leucodistrofie
(Relazioni su tema preordinato)
E. Ambrosini ( Istituto Superiore di Sanita)

11:50 - 12:10 Aminoacil-tRNA sintetasi mitocondriali: genetica, patomeccanismi e
prospettive terapeutiche
(Relazioni su tema preordinato)
D. Ghezzi (Ist. C. Besta)



VI SESSIONE - Contributi dei Partecipanti
Moderatori: A. Ardissone - E. Bonaventura

12:10 — 12.25

12:25-12.40

12:40 - 12:55

project

12:55-13:10

13.10 - 14:10

Further insights into Allan-Herndon-Dudley syndrome: characterization of
two genetic variants in SLC16A2 gene

(Relazioni su tema preordinato)

S. Carelli (Osp. V. Buzzi)

Functional characterization of DNA variants from the human RNASET2

gene in patients affected by Aicardi-Goutiéres syndrome
(Relazioni su tema preordinato)
A. Giannatiempo(Univ. Insubria Varese)

Quantifying Leukodystrophies: is it possible? Insights from the FIABA

(Relazioni su tema preordinato)
B. Buchignani (Stella Maris Pisa)

Chimeric GALC HSPC Gene Therapy as a Disease Modifying Strategy in an
Inducible Mouse Model of GLD

(Relazioni su tema preordinato)

A. Ricca

Pranzo di lavoro

VII SESSIONE — MISCELLANEA
Moderatori: C. Garone - G. Silvestri

14:10 - 14:30

14:30 - 14:50

14:50 - 15:10

15:10 - 15:30

15:30 - 16:00

Lesioni della sostanza bianca ...non solo leucodistrofie
(Relazioni su tema preordinato)
C. Parazzini (Osp. V. Buzzi)

Evoluzione delle tecnologie per la diagnosi genetica
(Relazioni su tema preordinato)
M. lascone (Osp. Papa Giovanni XXIII)

Trial Clinici in Malattie Rare: sviluppo di protocolli
(Relazioni su tema preordinato)
F. Gavazzi (Children’s Hospital of Philadelphia)

Studi clinici e sperimentazioni farmacologiche: novita e prospettive
(Relazioni su tema preordinato)
Y. Vaia (Osp. Buzzi)

Coffee-break



VIII SESSIONE - Contributi dall' Audience
Moderatori: F. Fumagalli - S. Orcesi

16:00 - 16.15

16:15 - 16.30

16:30 - 16:45

16:45 - 17:00

17:00 -17:15

17.15-17.30

Pediatric-onset neurological and neuropsychiatric involvement in adult
subjects investigated for leukodystrophies

(Relazioni su tema preordinato)

A. Del Boca (Univ. Pavia)

Trattamento con atidarsagene autotemcel (terapia genica con cellule
staminali ematopoietiche autologhe) nella leucodistrofia metacromatica:

valutazione del profilo di sicurezza del trattamento in un real-world scenario
(Relazioni su tema preordinato)
V. Calbi (S. Raffaele )

Effetti a lungo termine del trattamento con atidarsagene autotemcel (terapia
genica con cellule staminali ematopoietiche autologhe) nella leucodistrofia
metacromatica ad esordio precoce con follow-up fino a 13 anni

(Relazioni su tema preordinato)

V. Gallo (S. Raffaele)

Impiego del Micofenolato nella Sindrome di Aicardi-Goutieres
(Relazioni su tema preordinato)
F. Nicita (Osp. Bambino Gesu)

Adult-onset leukodystrophies detected by Clinical Exome Sequencing: a
single-center experience

(Relazioni su tema preordinato)

N. Fabrizio

Test di verifica dell’apprendimento
(intervento non considerato ai fini ECM)
F. Nicita, D. Tonduti



TABELILA QUALIFICHE PROFESSIONALI E SCIENTIFICHE

RESPONSABILI SCIENTIFICI E

REILATORI

Dott./Prof. CF Ruolo Laurea / Specializzazione / |Affiliazione / Sede di
Nome e Cognome Qualifica Qualifica svolgimento
Scientifica Professionale dell’attivita
Enrico Silvio BRTNCSS50H | Responsabile | Medicina Specializzazione in Professore a contratto
Bertini 08H501G Scientifico e Neurologia e per Malattie
e Moderatore | Chirurgia Specializzazione in Neuromuscolari presso
Psichiatria I’Universita di Tor
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Responsabile
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Gesu’, Roma
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Relatore e Chirurgia Neuromuscolari e
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Pediatrico Bambino
Gesu’, Roma
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Anna Ardissone RDSNNA77 | Relatore e Medicina Specializzazione in Dirigente Medico
M45A662L Moderatore € Neuropsichiatria Fondazione I.LR.C.C.S.
Chirurgia Infantile Istituto Neurologico "C.
Besta" - Milano
Tiziana Bacchetti | BCHTZN73T| Relatore Biologia Specializzazione in | Biologo Universita di
51D9691 Biologia Genova
Roberta Battini BTTRRT64D | Relatore e Medicina Specializzazione in | Professore associato di
48B950Y Moderatore e Pediatria e Neuropsichiatria
Chlrurgla Specia]izzazione in | infantile Universita di
Neuropsichiatria Pisa
Infantile Dirigente Medico
Responsabile UO di
Neurologia - ’'IRCCS
Stella Maris di
Calambrone (Pisa)
Chiara Benzoni BNZCHR93P| Relatore Medicina Specializzazione in | Dirigente Medico UO
59M102M e Neurologia Malattie Neurologiche
Chirurgia Rare
Fondazione IRCCS
Istituto Neurologico
Carlo Besta - Milano
Eleonora BNVLNR92A| Moderatore Medicina Specializzazione in | Dirigente Medico
Bonaventura 55L407U € Neuropsichiatria U.O.C. di Neurologia
Chirurgia Infantile Pediatrica
Ospedale dei Bambini
V. Buzzi
ASST Fatebenefratelli
Sacco - Milano
Stefania Bova BVOSFNG6SL | Relatore Medicina Specializzazione in | Dirigente Medico
68F205V c Neuropsichiatria U.0.C. di Neurologia
Chirurgia Infantile Pediatrica

Ospedale dei Bambini
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Fabio Bruschi BRSFBA92M| Relatore Medicina Specializzazione in Dirigente Medico
11C816J € Neuropsichiatria U.0.C. di Neurologia
Chirurgia Infantile Pediatrica
Ospedale dei Bambini
V. Buzzi
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Bianca Buchignani| BCHBNC91S| Relatore Medicina Specializzazione in Dirigente Medico a
48G702X e Neuropsichiatria tempo indeterminato
Chirurgia Infantile presso I’UOSD Clinica
dei Disturbi
Neurologici e delle
Malattie rare, RCCS
Fondazione Stella
Maris, Pisa
Marianna Bugiani | BGNMNNG9| Relatore Medicina Specializzazione in | Dirigente Medico
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Chirurgia
Valeria Calbi CLBVLR81B | Relatore Medicina Specializzazione in Dirigente Medico Unita
59F205X e Ematologia di Immuniematologia
Chirurgia Pediatrica e
Dipartimento di
Neurologia- [.R.C.C.S.
Ospedale San Raffacle
- Milano
Stephana Carelli CRLSFN67S5| Relatore Farmacolo Ricercatrice
1D142R gia dipartimento Sceinze
della Salute DISS
Universita degli Studi
di Milano
Marco Cattalini CTTMRC74H| Relatore Medicina Specializzazione in Professore Associato di
20B157U0 e Pediatria Pediatria Universita
Chirurgia degli Studi di Brescia,
Dirigente Medico
Clinica Pediatrica
Cristina Giovanna | CRDCST67M| Moderatore Scienze Specializzazione in | Direttore del
Cereda 58F205T Biologich Genetica Applicata Laboratorio di
e Screening Neonatale e

Malattie Metaboliche
ASST Fatebenefratelli —
Sacco; Presidio
Ospedaliero Ospedale
dei Bambini V. Buzzi




Annamaria Del DLBNMR97 | Relatore Medicina Specializzazione in | Dirigente Medico
Boca H62F351J e Neuropsichiatria Dipartimento di
Chirurgia Infantile Neuropsichiatria
Infantile della
Fondazione IRCCS
Mondino Pavia
Federica Deodato | DDTFRC71R | Moderatore Medicina Specializzazione in Dirigente Medico UO
46F158] € Neuropsichiatria Malattie Metaboliche -
Chirurgia Infantile L.R.C.C.S. Ospedale
Pediatrico Bambino
Gesu’, Roma
Nicola Fabrizio FBRNCL99A| Relatore Medicina Specializzazione in | Neurologo presso
23H501H e Neurologia L’Universita Cattolica
Chirurgia del Sacro Cuore di
Roma
Francesca FMGFNC79P | Relatore e Medicina Specializzazione in | Dirigente Medico Unita
Fumagalli 44E507N Moderatore e Neurologia di Immuniematologia
Chirurgia Pediatrica e
Dipartimento di
Neurologia- I.R.C.C.S.
Ospedale San Raffaele
- Milano
Flaminia FRSFMN76A | Relatore Medicina Specializzazione in Responsabile
Frascarelli 42H501B e Medicina Fisica e Ambulatori
Chirurgia Riabilitazione Riabilitazione
funzionale I.R.C.C.S.
Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu’, Roma
Jessica Galli GLLJSC79D5| Moderatore Medicina Specializzazione in Professore Associato
5G149F € Neuropsichiatria Neuropsichiatria
Chirurgia Infantile Infantilepresso

I’Universita degli Studi
di Brescia Direttore SC
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ASST Spedali Civili di
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Relatore

Medicina
e
Chirurgia

Specializzazione in
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Dirigente Medico Unita
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Pediatrica e
Dipartimento di
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- Milano

Caterina Garone

GRNCRN79P
67A285X

Relatore

Medicina
e
Chirurgia

Specializzazione in
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Infantile

Professore Associato di
Genetica Medica
Dipartimento di Scienze
Mediche e Chirurgiche .
Universita degli Studi
di Bologna

Francesco Gavazzi

GVZFNC87L
13L400P

Relatore

Medicina e
Chirurgia

Specializzazione
in
Neuropsichiatria
Infantile

Division of Neurology
Children’s Hospital of
Philadelphia

Daniele Ghezzi

GHZDNL74
H27E5070

Relatore

Farmacolo
gia

Professore Laboratorio
di Neurogenetica e
disordini mitocondriali
- Univerdsita degli Stidi
di Milano - Fondazione
LR.C.C.S. Istituto
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