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Un nuovo servizio presso l’Ospedale Maggiore della Carità di Novara: l’Ambulatorio di Neuro-Endocrinologia Clinica, Endocrinologia dell’età di Transizione e delle Malattie Rare Endocrinologiche. 
Prof. Gianluca Aimaretti

Endocrinologia, Dipartimento di Medicina Clinica e Sperimentale, Università del Piemonte Orientale “A. Avogadro”, Novara

L’azienda Ospedaliera Maggiore della Carità di Novara in collaborazione con l’Università degli Studi del Piemonte Orientale, grazie alla presa di servizio (dallo scorso 1° ottobre) di un professore associato di Endocrinologia (settore scientifico-disciplinare MED/13), ha istituito una nuova attività ambulatoriale endocrinologica che si svolgerà nel Dipartimento Strutturale per la Salute della Donna e del Bambino volta in particolare alla diagnosi e cura delle malattie neuro-endocrinologiche, della malattie rare endocrinologiche e delle malattie endocrinologiche con esordio in età pediatrica e che necessitano di cura anche in età adulta. 
Ambulatorio di Neuro-endocrinologia Clinica

L’amubulatorio di Neuroendocrinologia Clinica si occuperà della diagnosi, della terapia e del follow-up dei pazienti affetti da malattie ipotalamo-ipofisarie secondarie a:

1. Neoplasie Ipotalamo-ipofisarie: tumori ipofisari (secernenti e non secernenti), acromegalia, iperprolattinemia, craniofaringioma ed altre neoplasie della regione sellare e parasellare, tumori metastatici secondari.
2. Deficit ipofisari: deficit di ormone della crescita in età adulta, ipotiroidismo secondario, ipogonadismo secondario, iposurrenalismo secondario, diabete insipido. 


3. Lesioni vascolari: aneurismi, apoplessia ipofisaria, necrosi ischemica (Sindrome di Sheehan).


4. Malformazioni: sindrome della sella vuota, agenesia, ipoplasia dell’ipofisi, idrocefalo, encefalocele basale, anencefalia, amartoma.

5. Sindromi genetiche e forme idiopatiche: sindrome di Kallmann, sindrome di Lawrence-Moon-Biedl, sindrome di Prader-Willi difetti idiopatici di uno o più fattori ipotalamici e/o ormoni ipofisari.

6. Disordini metabolici: emocromatosi, amiloidosi, mucopolisaccaridosi, malnutrizione

7. Processi infiammatori e granulomatosi: meningoencefaliti (virali, batteriche, fungine), ipofisite linfocitica autoimmune, sarcoidosi, istiocitosi X.

8. Traumi cranio-encefalici (TCE). 

9. Lesioni iatrogene: interventi neurochirurgici, radioterapia, terapie ormonali (cortisonici, ecc.)

10. Cause psicogene: amenorrea neurogena o ipotalamica funzionale, anoressia mentale, malattie psichiatriche, sindrome da deprivazione affettiva (nanismo psicosociale).
L’attività ambulatoriale verrà effettuata in stretta collaborazione con le seguenti Strutture Complesse già presenti nell’Azienta Sanitaria: Neurochirurgia, Anestesia Terapia Intensiva e Rianimazione Generale, Chirurgia Maxillo-Facciale, Neurologia, Recupero e Rieducazione Funzionale, Pediatria.     

Ambulatorio delle Malattie Rare Endocrinologiche e dell’età di Transizione 

In questi ultimi anni importanti atti legislativi hanno aumentato l’interesse e la preoccupazione da parte dei legislatori e degli operatori sanitari verso i malati affetti da malattie croniche e rare, cioè quelle persone costrette a convivere, anche per tutta la vita, con una malattia che comporta oltre a faticose terapie quotidiane anche menomazioni gravi e danni permanenti, di difficile diagnosi e molte volte senza presidi terapeutici efficaci. 

In particolare, il decreto legge del 18 maggio 2001, n 279 (pubbl. su GU n. 160 del 12 luglio 2001) che ha istituito la RETE NAZIONALE DELLE MALATTIE RARE ha evidenziato il grande numero di tali malattie, riconoscendo a 400 di queste (su 5000-6000 conosciute), lo status di malattie esenti dalla spesa sanitaria per diagnosi e terapia. Nell’allegato alla legge, al numero 3, sono riportate le MALATTIE RARE DELLE GHIADOLE ENDOCRINE, DELLA NUTRIZIONE, DEL METABOLISMO E DISTURBI IMMUNITARI (cod. ICD9-CM) attualmente riconosciute e che fanno parte della pratica clinica quotidiana dell’endocrinologia. Si potrebbe persino dire che le malattie di cui si occupa l’endocrinologia sono quasi tutte malattie rare (comprese le forme neoplastiche) e per la maggior parte croniche. A questo assunto si riconoscono poche eccezioni: il diabete, le tireopatie, l’endocrinopatie ginecologiche comuni e i disturbi erettili. 

Nel seguire malati affetti da Malattie rare e croniche Endocrinologiche particolare attenzione deve essere data ad un periodo particolare della vita dell’individuo, cioè l’adolescenza e la prima età giovane adulta (16-25 anni), il periodo di passaggio dalla vita pediatrica alla vita adulta. In questo periodo di vita oltre a modificazioni di tipo psicologico determinanti per la vita futura, tutte le funzioni organiche subiscono trasformazioni decisive e definitive. Pertanto, la collaborazione tra il medico (endocrinologo pediatra) che aveva in cura questi pazienti in età pediatrica e che ne ha seguito le prime e delicate fasi di vita, che ne ha definito la diagnosi e impostato la terapia e il medico (endocrinologo adulto) che ne dovrà assume l’incarico dopo l’adolescenza, deve diventare un modo di operare definito da protocolli comuni diagnostici e terapeutici. Da tale collaborazione ne deriva una migliore assistenza per il paziente e i suoi familiari che non sono costretti a rincorrere medici e appuntamenti e ne discendono numerose informazioni scientifiche utili per meglio capire i fenomeni fisio-patologici sottostanti a queste affezioni morbose.

Un ambulatorio di Endocrinologia dell’età di Transizione e delle Malattie Rare Endocrinologiche potrebbe pertanto diventare punto di riferimento regionale per la diagnosi e la cura di importanti malattie Endocrinologiche che riconoscono particolare impegno nell’età compresa tra i 16 e i 25 anni di età.

Infatti, facendo seguito alle numerose evidenze presenti nella letteratura scientifica internazionale ed alle note esplicative per la prescrizione dei farmaci soggetti a “diagnosi e piano terapeutico di centri specializzati, Universitari o della Aziende sanitarie” (nota AIFA 39) che individuano la necessità di proseguire il trattamento con ormone della crescita (rhGH) anche in quei soggetti già trattati con ormone somatotropo in età pediatrica nei quali venga riconfermato il grave deficit di GH, in collaborazione con la SCDU di Pediatria Medica (Direttore: prof. Gianni Bona) si effettueranno in questi pazienti rivalutazioni diagnostiche e terapeutiche della funzione ipofisaria e dell’asse GH/IGF-I. Inoltre in collaborazione con la stessa SCDU di Pediatria Medica in questo ambulatorio si potranno seguire i pazienti affetti dalle seguenti patologie endocrinologiche: patologie ipotalamo-ipofisarie, Sindrome di Turner, Sindromi adreno-genitali, malattie andrologiche dell'adolescente, Sindrome di Down, tireopatie dell’infanzia, allo scopo di assicurare agli stessi una transizione corretta dalla realtà pediatrica a quella di vita adulta. Sulla base di tale lavoro si potranno far nascere ulteriori collaborazioni (anche con altri medici specialisti) su altre forme morbose come la sindrome di McCune-Albright, le malattie Metaboliche Ereditarie, la sindrome di Prader-Willi, le malattie oncologiche pediatriche, i pazienti affetti da talassemia. 

L’Ambulatorio di Endocrinologia dell’età di Transizione e delle Malattie Rare Endocrinologiche potrà occuparsi di seguire i seguenti malati affetti da Malattie Rare: 

Deficienza di ACTH

Sindrome di Kallmann (Ipogonadismo con anosmia)

Iperaldosteronismi primitivi, Sindrome di  Bartter sindrome di Conn

Sindromi adrenogenitali congenite, Iperplasia adrenalica congenita

Sindrome di Reifenstein, Sindrome da insensibilita parziale agli androgeni

Poliendocrinopatie autoimmuni,  Sindrome di Schmidt, Poliendocrinopatia autoimmune di tipo II

Puberta precoce idiopatica

Leprecaunismo 

Disturbi da accumulo di lipidi, Malattia di Fabry

Rachitismo ipofosfatemico vitamina D resistente

Sindrome di Klinefelter
Adrenoleucodistrofia 
Diabete insipido nefrogenico 
Displasia setto-ottica 
Sindrome di Down 
Ermafroditismo vero 
Sindrome di Lawrence - Moon  
Sindrome di Marfan 
Sindrome di Noonan 
Sindorme di Prader-Willi  

Pseudoermafroditismi 
Sindrome da X fragile 
Sindrome di Turner 
Sindrome di Von Hippel-Lindau 
Inoltre, seguendo la proposta di integrazione dell'elenco delle patologie rare esentate dalla partecipazione al costo delle procedure diagnostiche ed assistenziali presentate dalla Regione Piemonte e già approvata, sono da considerarsi come patologie rare di interesse per l’ambulatorio sopra citato le seguenti: 

S. di Laron ( resistenza all' ormone della crescita )
S. di Albright (pseudoipoparatiroidismo)

S. di Refetoff (Resistenza agli ormoni tiroidei)
Tale elenco potrebbe subire della variazioni seguendo le indicazioni provenienti sia dalla legislazione nazionale , sia dalle disposizioni di legge regionali.

Prenotazioni

1) Prenotazione ambulatoriale presso il Centro Unificato Prenotazioni dell’Ospedale Maggiore di Novara: visita Neuroendocrinologica; 

Informazioni

2) via e-mail: gianluca.aimaretti@med.unipmn.it oppure ginevra.corneli@med.unipmn.it oppure flavia.prodam@med.unipmn.it
2) via Fax: 0321620421 

alla c.a. Prof Gianluca Aimaretti, indicando nome cognome, recapito telefonico, motivazione della visita;
3) via Telefono: Giovedì ore 9-13 al numero 0321.3733792; 
4) Ambulatorio c/o Clinica Pediatrica, Padiglione E, 1° piano.






