La doctoresse ANGELA SCARANO
F   o   t   o                   Médecin – Neuropsychiatre infantile du PROJET DATABASE     

                           CLINIQUE
M.me Angela Scarano

1. M.me Scarano, depuis combien de temps vous collaborez avec RING14 et en quoi votre travail consiste-t-il ?

J'ai commencé à collaborer avec RING14 en 2004 comme chercheur et assistant en Neurpsychiatrie infantile à l'hôpital Santa Maria de Reggio Emilia. Je m'étais spécialisée en NPI depuis environ un an et j'ai commencé avec l'Association la réalisation d'un protocole clinique multidisciplinaire pour l'évaluation des cas connus de syndrome Ring 14 et d'autres chromosopathies qui touchaient le chromosome 14. Je supporte le Comité Scientifique de l'Association et les familles aussi, tant à niveau diagnostique qu'à niveau thérapeutique.
2. Quelle est votre spécialisation et quel genre d'activité scientifique vous déroulez ?

Je suis neuropsychiatre Infantile avec spécialisation clinique dans le domaine neurologique et neuropsychologique de l'âge du développement. Dans les derniers temps je m'occupe aussi de psychopathologie.
3. Parlons maintenant du projet du databse clinico-génétique de RING14. Qu'est-ce que c'est exactement et pourquoi a-t-on décider de réaliser un software pour la sauvegarde de données cliniques d'enfants avec des syndromes rares ?

Le database clinique a été conçu comme un collection ordonnée et méthodique de données relatives aux cas connus par l'Association RING14 et  parce que les parents, bien qu'ils soient suivis par d'autres spécialistes, ont compris l'importance de mieux connaître les problèmes médicaux de leurs enfants avec la diffusion dans le domaine scientifique des données qui en sont sorties. La réalisation de cet instrument, qui existait déjà depuis quatre ans chez l'Association, aujourd'hui est devenue fondamentale pour améliorer le recueil des données et pour permettre de les utiliser d'une façon plus aisée à niveau statistique, descriptif , d'étude et de mise à jour des médecins qui ont peut-être des doutes sur un cas qu'ils suivent. Il fallait que le database soit plus agile, pratique, rapide et que l'on puisse le répandre vite.
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4. Comment le database est-il organisé ? Quelles informations contient-il et qui y peut accéder ?

En réalité notre “archive” est conçu comme un recueil de données qui permet un suivi  des problèmes de chaque patient et un coup d'oeil sur l'évolution – cela veut dire au cours du développement de l'individu – dans les divers aspects de sa vie, au delà du domaine médical, bien sûr. Il est divisé en sections: chaque section étude les problèmes ou les diagnostics de maladies concernant un appareil particulier (p.e. les maladies du système nerveux, de l'appareil gastro-entérique etc.). Bien sûr on dévoue beaucoup d'espace au domaine neurologique , surtout au domaine épileptologique pour les malades de Ring 14, et neuropsychiatrique en général.
5. Pourquoi le recueil d'informations cliniques des patients “rares” est-il important ?

Elles sont non seulement rares,  c'est à dire le nombre de cas reportés est exigu par rapport au pourcentage de la population, mais elles concernent plusieurs organes. Donc notre intention est de ne pas négliger aucune donnée utile, tant à cause de la gravité du cas lui-même que pour le nombre des patients atteints, avec une description du tableau clinique plus claire et donc avec la possibilité de faire des diagnostics précoces , des traitements génétiques appropriés, en créant des protocoles diagnostiques, des follow-up et des interventions.
6. A niveau scientifique, combien de cas avez-vous pu classer jusqu'à présent et quoi prévoyez-vous pour le futur de RING14 ?

Jusqu'à aujourd'hui on a mis dans le database électronique 40 cas environ, compte tenu que les familles en contacte avec l'Association sont beaucoup plus. Pourtant parmi ces cas le niveau d'étude des données à disposition est assez variable et peu homogène et par conséquent pour les études et les publications on n'a utilisé qu'une partie des patients et pour des pathologies avec un intérêt scientifique précis (épilepsie sur les malades de Ring 14, du neuro-imaging, mais surtout la génétique diagnostique et d'interprétation). Notre échantillon est encore petit. C'est pour ça  que la collaboration des spécialistes, des volontaires et surtout des familles est le point le plus important en tant que source de données.

La doctoresse M.me Emanuela Ponzi introduira les données recueillies des familles

