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La sindrome di Alogille (AGS) ICD-10: Q44.7 & una malattia genetica rara le cui
manifestazioni cliniche sono variabili & pud presentarsi con un quadro subclinico talora in
grade di mettere a rischio lo sopravvivenza. E carotterizzata do colestasi cronica per la
riduzione del numero del dotti biliari Interlobularl, facles caratteristica (facies triangolare
con fronte ampia e prominente, mento appuntito ed occhi infossati), displosia renale, difetti
cardiacl come la Tetralogia di Fallot, talora assoclata a stenosi dell'arteria polmenare,
manifestazioni oculari (embrictoxon posteriore, retinite pigmentosa), anomalie scheletriche
(vertebre a farfalla) e diverse altre malformaziani.

La prevalenza stimata & di circa 1/70.000 - 1/100.000. Nel neonati la malattia pud
manifestarsi con ittero prolungoto. La malottio & dovuta alle mutazioni del gene JAGT
(20p12) che codifica per un liganda della via di segnalazione Notch.

Il'tipo 2 & dovuto o mutazioni del gene NOTCH2 (1p12).

La trasmissione & autosomica dominante, ma sonefrequenti la penetranza ridotta (fino al
50% dei casi) e il mosaigismo somatico {circa T8%). L@diognosi si basa sul quadro clinico &
sull'esito bioptico che evidenzio colestasi & paucita defdotti biliar interlobulari, nonche
sull'analisi molecolare del gene JAGT che confermia la diagnosl. Tale sindrome va distinta e
differenziota da cltre malattie con quadri similari come la tirosinemia, I'atresia biliare, lo
fibrosi epatica congenita, la colestasi intraspatica familiare progressiva, la malattia del rene
policistico. Ad oggi, l'unico trottamento possibile & quello teso a contrastare gli effetti della
colestasi cronica. La prognosl & di solito benigna, ma pesseno verificarsi cornplicanze come
la cirrosi, emorragie delle varici. La malattia si stabilizza solitomente tra i 4 ed i 10 anni, il
trapianto di fegote € indicate nei pozienti con epatopatio terminale.

Il progetto educazionale sulla sindrome di Alggille sl articola attraverso diverse fasl di cul la
prima & quella conoscitiva sull'argomento che FIMP realizza attraverso una survey allegata
ad una newsletter nella quale si espongono sinteticamente gli obiettivi. A seguire, lo fase.
formativa e di divulgozione scientifica che si realizza attraverso uneditoriale pubblicato
sulla rivista Il Medico Pediatra ed una FAD asincrona ECM sull'argemento.

Segreteria organizzativa:

Via Parigl 11, 00185 Rema

Metodo di verifica dell’apprendimento: QUESTIONARIO A RISPOSTA MULTIPLA CON
DOPPIA RANDOMIZZ AZIONE

Tipolegia: Fad asincrana

Destinatari: 1000 "

MEDICO CHIRURGO: ALLERGOLOGIA ED IMMUNOLOGIA CLINICA; ANGIOLOGIA;
CARDIOLOGIA; EMATOLOGIA; ENDOCRINOLOGIA; GASTREENTERCLOGIA;

GENETICA MEDICA; GERIATRIA; MALAT TIE METABOLICHE E DIABETOLOGIAMALATTIE
DELL'APPARATO RESPIRATORIO; MALATTIE INFETT_I_\J‘E‘."F? ICINA E CHIRURGIA DI
ACCETTAZIONE E DI URGENZA; MEDICINA FISICA E RIABILITAZIONE;

MEDICINA INTERNA; MEDICINA DELLO SPORT: NEFROLOGIA; NEONATCOLOGIA;
NEUROLOGIA; MNEUROPSICHIATRIA, INFANTILE; ONCOLOGIA; PEDIATRIA;

PSICHIATRIA; RADIOTERAPIA; REUMATOLOGIA; CARDICCHIRURGIA; CHIRURGIA GENERALE;
CHIRURGIA PEDIATRICA; GINECOLOGIA E OSTETRICIA;

NEUROCHIRURGIA; OF TALMOLOGIA; ORTOPEDIA E TRAUMATOLOGIA;
OTORINOLARINGOIATRIA; UROLOGIA; ANESTESIA E RIANIMAZIONE;

FARMACOLOGIA E TOSSICOLOGIA CLINICA, IGIENE, EPIDEMIOLOGIA E SANITA PUBBLICA;
IGIENE DEGLI ALIMENT| E DELLA NUTRIZIONE; MEDICINA GENERALE (MEDICI DI FAMIGLIA);
CONTINUITA ASSISTENZIALE; PEDIATRIA (PEDIATRI DI LIBERA SCELTA); SCIENZA
DELL'ALIMENTAZIONE E DIETETICA; PSICOTERAPIA;

EPIDEMIOLOGIA;
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Durata: 2 are
Quota Iscrizione: nessuna

Responsabile scientifico: Giuseppe Di Mauro

PROGRAMMA
Presentazione: Antonic D'AvInG

1° relazione: Lo Sindrome di Alogille: una malattic rara da riconoscere
Antonlo D Avino

2° relazione: Lo Sindrome di Alagille, una survey condotta sui Pediatrl di Famiglia
Imma La Bella

3° relazione: Come riconoscere |l paziente con La Sindrome di Alagille
Raffaele lorio, Fabiola i Dato

4* relazione: Lo gestione del poziente con La Sindrome di Alagille dal bambino oll'adulto’
Raffaele lorio, Fablola Di Dato

5° relazione: Il percorso del caso sospetto, | Centri di Riferimento. Conclusioni Serafino
Pontone Gravaldi

Iscrizioni su: bit.ly/fimpalagille




