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INTRODUZIONE L sindrome di Dravet (SD), le Altre Epilessie correlate a disordine del gene SCNIA e del gene
PCDHIS, sono condizioni rare, caratterizzate da grande variabilita del fenotipo elettroclinico ed evolutivo e del genotipo. Solo
la raccolta in un Registro Nazionale' dei dati di un numero elevato di pazienti potra consentire di migliorarne la conoscenza
ed il trattamento. A tale scopo sei Centri Clinici Pilota (%), con il contributo di Dravet Italia Onlus e CNR Pisa, hanno realizzato
un Registro, finalizzato alla raccolta dei dati clinici in un database che consente anche limplementazione dei follow-up. Pre-
vede linserimento dei dati anagrafici, genetici, anamnesi, crisi allesordio e al follow-up, follow-up neurologico, terapie, eventi
avversi e dati EEG. Per | pazienti di cui non sono disponibili dati prospettici, e stata creata una scheda “storica” in cui inserire
le informazioni cliniche fondamentali.
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CONCLUSIONI Lanaiis preliminare effettuata ha consentito di confermare il buon funzionamento del Registro e la sua potenziale evoluzione Nnon solo
in un Registro Nazionale ma eventualmente anche in una successiva piattaforma Europea. In base ai piu recenti dati epidemiologici disponibili = la quota di
soggetti con SD attualmente inserita rappresenterebbe circa il 10% degli affetti attesi in [talia. Viceversa, non ci sono ad oggai dati epidemiologici riguardanti
'Epilessia legata ad alterazione del gene PCDHIS. Appare pertanto ovvia limportanza di un progressivo incremento della popolazione inserita .con il contributo
del maggior numero di centri possibili. Ad 0gqgi 14 sono i centri accreditati (¢) ed altri 9 in fase di accreditamento (o) .
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