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Scopo dello studio: Lo scopo di questo studio € progettare una banca dati accessibile via web
in grado di contenere numerosi dati biochimici e clinici di soggetti arruolati all’interno di uno
studio nazionale multicentrico PRIN2012. Lo studio prevede, inoltre, la raccolta e la
valutazione di campioni provenienti dai modelli murini per la MPSI e MPSII, in trattamento
con ERT o Genisteina.

Questo progetto si basa sull’applicazione di procedure analitiche ad alta risoluzione per la
valutazione qualitativa e quantitativa dei GAG per la diagnosi neonatale di MPS e la verifica
dell’efficacia terapeutica in pazienti da MPS e in modelli animali. Nei tre anni di studio si
prevede 1’arruolamento di circa 60 pazienti MPS in trattamento e non e di 600 neonati. Per la
parte preclinica e prevista la valutazione di circa 500 topi. Di ogni categoria verranno raccolte
diverse tipologie di campioni biologici in diversi tempi sui quali verranno effettuati differenti
tipi di analisi dei GAG. Contemporaneamente verra effettuata la valutazione clinica dei
pazienti MPS.

L’obiettivo della creazione di una banca dati € di facilitare I’inserimento, la gestione € la
condivisione dei dati, nonché favorire I’interoperabilita tra gli specialisti clinici e biochimici.

Metodi utilizzati: E* stata sviluppata una piattaforma software web-based con tecnologia
Sharepoint 2010, ospitata su Windows Server 2008. Tale piattaforma collaborativa consta di
due macro-moduli, uno per la gestione dei dati, un Relational Database Management System
sviluppato in SQL Server 2008 R2 , e uno per la gestione del flusso dei campioni spediti tra
le diverse unita di ricerca, un Workflow Management System capace di organizzare,
pianificare ed attuare non solo le attivita svolte ma anche le informazioni trasferite e poi
immagazzinate nel Database condiviso .

Risultati: Le cinque unitd operative hanno accessi differenziati. L’inserimento dei dati
avviene in modo guidato a seconda della classe considerata (neonato, patologico, topo),
dell’eventuale patologia e della tipologia di dato, clinico o biochimico. La lettura dati é
facilitata da filtri (soggetto, campioni ricevuti, classe di appartenenza, patologia).

| soggetti dello studio e tutti i campioni ad esso riferiti vengono codificati mediante un
applicativo che consente la creazione di un codice ID dato da una stringa alfanumerica
generata in base a delle regole stabilite a priori e analoghe per ogni unita di ricerca in modo
che si generi un codice univoco che consenta di collegare tutti i dati relativi ad un
determinato soggetto.

Infine & possibile esportare i dati raccolti in un formato compatibile con I’importazione in
SPSS con cui poter eseguire analisi statistiche.

Conclusioni: I dati biochimici e clinici raccolti secondo protocolli definiti, verranno integrati
nel database condiviso, indispensabile strumento per ottimizzare la valenza dei dati stessi e
promuoverne una piu efficace analisi. Tutti questi aspetti contribuiranno ad arricchire la



comprensione clinica delle MPS, la variabile presentazione fenotipica e la progressione della
malattia. Consentiranno, inoltre una valutazione dell’efficacia terapeutica ottenuta, sulla base
dell’analisi dei dati clinici e dei dati biochimici ottenuti con procedura high-throughput.
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