Lottiamo Insieme
contro la
Sindrome di Lesch-Nyhan

SINDROME DI LESCH-NYHAN

La sindrome di LeschrNyhan (LNS) € una malattia
genetica grave caratterizzata da iperuricemia, distonia,
spasticita, coreoatetosi, difficolta di  espressione
verbale, problemi renali, vario grado di deficit
cognitivo e, in particolare, da wuna spinta
incontrollabile all’ autolesionismo che per le particolari
caratteristiche viene definito propriamente come
comportamento Lesch-Nyhan.

La malattia € originata dall’assenza o comungue
dal’attivita  estremamente ridotta  dell’enzima
ipoxantina—guanina—fosforibosil-transferas (HPRT),
normal mente presente e funzionante in tutte le cellule
del nostro organismo.

L'Istituto Malattie Rare “M. Baschirotto” (B.1.R.D) si
occupa di questa terribile sindrome dal 1996 sia sul
piano socio-assistenziale che medico-scientifico,
facendo uscire dal terribile isolamento le famiglie,
creando il gruppo di supporto e auto, promovendo
incontri  meeting, corss di formazione, Vvisite
plurispecialistiche e ricoveri periodici con la presenza
di un’apposita équipe di cui fa parte lo stesso prof
Nyhan.

Presso i laboratori di GeneticaMedicadell’ Istituto puo
essere effettuata la diagnosi genetica per | pazienti
affetti da Sindrome di Lesch-Nyhan e per i loro
familiari mentre i ricercatori dell’lstituto stanno
procedendo nello continuando nel contempo a studiare
I meccanismi ala base della malattia.
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Le donazioni, detraibili, possono essere
effettuate anche con bonifico/bollettino postale:

C/C Bancario presso:
BANCA POPOLARE DI VICENZA
Agenziadi Contra Porti, 12 - Vicenza
Iban code: IT88F 05728 11810 010570009800

C/C Postale: 17000365



ISTITUTO MALATTIE RARE
“M.BASCHIROTTO” (B.I.R.D.)
Onlus

La Fondazione Malattie Rare Mauro Baschirotto
Onlus e I'Associazione Malattie Rare Mauro
Baschirotto hanno fondato I'lstituto B.I.R.D. il
quale opera nel Sistema Sanitario in quanto
riconosciuto dalla Regione Veneto con D.G.R. n.
149 del 3/08/1999 e accreditato con D.G.R. n. 769
del  12/7/2002 come Centro Diagnostico
Riabilitativo extraospedaliero per la Diagnosi,
Terapiae Curadelle Malattie Rare.

L’Istituto si pone I’ obiettivo di poter offrire delle
risposte ai pazienti affetti anche da una patologia
poco conosciuta. Le innumerevoli richieste di aiuto
che arrivano da tutta Italia e non solo, vogliono
dimostrare come la presenza di una druttura di
riferimento come I'Istituto di Costozza di Longare
siafortemente ricercata e apprezzata.

In particolare svolge:

~ Attivita di Diagnostica convenzionata con il
SSN per la Genetica Medica. |l Laboratorio
di Genetica Medica esegue numerose
indagini genetiche.

= Attivitadi Riabilitazione Ambulatorialeea
ciclo diurno.

= A seconda delle necessita e delle varie
patologie opera un'équipe di  medici
specidligti, fisioterapisti, psicologi, educatori,
logopedisti, dietologi e dtre figure
professionali pr applicazione di protocolli
riabilitativi a singoli e a gruppi di malati
affetti dalla stessa patologia.

T Attivita di viste  polispecialistiche
nell’ambito di fisiatria, neurologia, genetica
medica, pediatria e altre specidita

= Attivita di informazione e formazione per
medici, operatori sanitari e di assistenza a
pazienti e famiglie.

~ Attivita di  Ricerca pe  possbili
applicazioni cliniche di cureinnovative.

= Esami ecogr afici

Gruppo Famiglie
Lesch-Nyhan
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Istituto Malattie Rare
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