VERBALE del |’ l ncontro monotematico online d

Neutropenia congenita grave. Update /casi clinici € nuove proposte 14 Dicembre
2021

COLLEGATI : Maria Cervellera, Paola Quarello, Beatrice Filippini, Matteo Chinello, SaverioLadogana, | rene D’
Federico Verzegnassi, Paolo Loffredo, Elena Palmisani, Francesca Dagliano, Baldassarre Martire, Ematologia Pediatrica

Policlinico U1, Palazzi Giovanni, Sara Pestarino, Lara Antonini, Agostino Nocerino, Marta Pillon, MG, Rosa Agarem,

Nicola Santoro, Pietro Casartelli, Andrea Finocchi, Erica Ricci, Daniela Cuzzubbo, Elena Mastrodicasa, Roberta Ghilardi,

Angela Maria Petrone, vincenzo Insinga, Barbara Brushi, Maria bonaria Piludu, Silverio Perrotta , Angela Guarina,

Giuseppe Menna, o Ramenghi, Erika Massaccesi, Maria Luisa Belli, Simone Cesaro, Fiorina Giona, Fabio Timeus,

Daniela Onofrill o, Gi ovanna D' Ami co, Lacui Dora Notarangel a,
Dufour, Sabrina Zanardi, Marina Lanciotti , Giulia Caddeo, Elena Facchini, Marinella Veltroni, Pietro Farruggia, DHOEP

Ferrara, Francesca Fioredda, Rosalba Mandaglio, Anna Savoia.

La riunione inizia alle 135 con Update sulla letteratura riguardante la Neutropenia congenita da
parte della dotsssa FFioredda

A seguire vengono presentatiue casclinici di notevole interesse

1) la dottssa G Caddedd gruppo di Verongresenta il caso di un piccaddfetto da NCG
trapiantato pi ud v opresenzapidcantrHLAad alto titolomu | t i p |
1) Il dott M Tellini del Gruppo di Firenze presenta un casaida ragazz& LANE mutata
trattata con basse dosi H@SF ed acquisizione ( dopo decenni)uth clone di diffcile
filetturamorfologicafenotipicao trattata con successipo trapianto di celluleploidentico
dafratello

Presentazione progetto GATA2

Il gruppo di Monza ( Pl dott Francesco Saettini) propone uno studio relativo alla descrizione
delle caratteristiche cliniche/biochimichg@enetiche dei pazienti portatori di varianti in GATA2
allo scopo di implementare la conoscenza della malattia e creare una rete di collaborazione in
ambito AIEOP (Associazione Italiana Ematgia ed Oncologia pediatrica) .

GATA 2, per definizione, ha una variabilita di espressione fenotipica molto ampia da alterazioni
ematologiche (anche gravi e con prognosi non sempre favorevole: MDS e altri tipi di neoplasie)
,Jimmunologiche, cutanee e/o a carico di altri appésatdita, linfedema, etc.). Tali alterazioni
possono essere isolate 0 variamente combinate.

L a raccolta dei dat i proposta in parallelo
al tri gruppi di st udoned ingeme @uecontpleta di Guestaimalattiae r e

| partecipanti alla riunione accolgono con entusiasmo | iniziativa e mostrano interesse ad aderire .
La discussione principalé€Xsulla correlazione genotipo/fenotipo e sulla intepretazione delle VUS .

A questo poroposito la dottsssa Savoia si offre di effettuare un test funzionale con il test della
luciferask chepotrebbe validare la patogenicitielle VUSda un punto di vista funzionale.

Tale esame costituisce sicuramentedvalore aggiunta allo studio collaborativo

La riunionesi chiude alle 17.20



