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I’Associazione Famiglie
I pertermia Maligna

IPERTERMIA MALIGNA

L'ipertermia  maligna (IM) €& una malattia
farmacogenetica dei  muscoli  scheletrici, che e
caratterizzata da una risposta ipermetabolica a potenti
gas anedtetici  volatili. | segni tipici della IM
comprendono l'ipertermia marcata, la tachicardia, la
tachipnea, I'aumento della produzione di diossido di
carbonio, I'aumento del consumo di ossigeno, |'acidos,
larigiditd muscolare e la rabdomiolisi; tutti questi segni
sono collegati a una risposta ipermetabolica. Questa
sindrome viene ereditata come carattere autosomico
dominante. Sono state identificate oltre 90 mutazioni
nel gene RYR-1 ed ameno 25 sono responsabili della
IM. L'identificazione delle mutazioni genetiche ha
permesso I'introduzione di test genetici che individuano
la suscettibilita ala IM e gli studi di genetica
molecolare saranno di grande aiuto nell'individuare le
mutazioni arischio.

Collabora con noi, dona il
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Firma in questo quadro e
scrivi il codice fiscale della

ASSOCIAZIONE
M. BASCHIROTTO ONLUS:

02037150246
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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: I T88F 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'Istituto B.I.R.D. il

gquale opera nel Sistema Sanitario in gquanto .LJV\JL,MJJV
riconosciuto dalla Regione Veneto con D.G.R. n.

149 del 3/08/1999 e accreditato con D.G.R. n. 769 AFIM

del  12/7/2002 come Centro Diagnostico
Riabilitativo extraospedaliero per la Diagnosi,

Terapiae Curadelle Malattie Rare. Associ az | one Fam ] g | ie
fisposte s phateni et anche da una paciogia Ipertermia Maligna

poco conosciuta. Le innumerevoali richieste di auto
che arrivano da tutta Italia e non solo, vogliono
dimostrare come la presenza di una struttura 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 0
di Genetica Medica esegue numerose 0L
indagini genetiche.
= Attivitadi Riabilitazione Ambulatorialeea 1 1
poviad & Istituto Malattie Rare
~ A seconda delle necessita e delle varie 14 - )
patologie opera un'équipe di  medici M BaSCherttO

specialisti, fisioterapisti, psicologi, educatori,
logopedisti, dietologi e dtre figure o
professionali per applicazione di protocolli 0 ' a m

riabilitativi a singoli e a gruppi di malati g
affetti dalla stessa patologia ”‘
T Attivita di viste  polispecialistiche V'
nell’ambito di fisiatria, neurologia, genetica ¢ ma
medica, pediatria e altre specialita '”
= Attivita di informazione e formazione per ]n
medici, operatori sanitari e di assistenza a ﬂa
pazienti e famiglie. a
~ Attivita di  Ricerca pe  possbili M

applicazioni cliniche di cureinnovative. ga
~ Esami ecografici

e tu?...




