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Riconoscimento ID 827

IV Convegno Malattie Rare

A.ME.GE.P. Domenico Campanella

“MALATTIE RARE: RARO E’ QUELLO CHE NON SI CONOSCE” (Johann Wolfgang von Goethe)
27 – 28 MAGGIO 2016 

GRAND HOTEL MASSERIA SANTA LUCIA – OSTUNI

Presidente onorario: Prof. Franco Carnevale

Presidenti del Convegno: Francesco Papadia, Nicola Laforgia

VENERDì 27 MAGGIO

ORE 09:00

Benvenuto dell’A.ME.GE.P.  Domenico Campanella

Franco Carnevale, Porzianna Calianno

Introduzione al corso

  Nicola Laforgia, Francesco Papadia

Saluto delle autorità e società scientifiche

Presidente Nazionale SINP Raffaele Falsaperla 

Presidente SIP Puglia: N. Laforgia

Presidente SIN Puglia: Quartulli

Presidente SINP Puglia: L. de Cosmo

Referente SIGU Puglia: Giuseppe Merla

Presidente SIPO Puglia : Fabio Cardinale

Presidente FIMP Puglia : Ruggero Piazzolla

Referente SIMGEPED Puglia: Rita Fischetto

Ore 10:00

Lettura magistrale: Le malattie genetiche ed il pediatra nel XXI secolo
Prof. Generoso Andria

Introduce: Prof. Franco Carnevale

I Sessione: Aspetti pratici della gestione del “paziente raro”

Presidente: Elio Armenise

Moderatori: Enza Lillo, Giuseppe Presta

Ore 10:30 Assistenza ventilatoria domiciliare - (Leonardo Milella, Bari)

Ore 10:50 Tecniche chirurgiche per la Nutrizione Artificiale Domiciliare - (Guglielmo Paradies, Bari)

Ore 11:10 Aspetti pratici nel laboratorio del metabolismo - (Simonetta Simonetti, Bari)

Ore 11:30 La comunicazione nella malattia rara: maneggiare con “cura”  (Cecilia Pannacciulli, Acquaviva delle Fonti)

Ore 12:00

TAVOLA ROTONDA

Malattie rare e percorsi assistenziali

Presidente:  Nicola Laforgia
Moderatori: Oronzo Forleo,  Enrico Rosati

Approccio al bambino con Sindrome Plurimalformativa – (Angelo Selicorni, Monza)

Organizzazione della rete sul territorio…”il filo di Arianna” – (Giuseppina Annichiarico, Taranto)

Il percorso riabilitativo (Antonio Trabacca, Brindisi)

Parliamone con……

Discussant: Rita Fischetto

Il medico legale (Laviola, Bari)

Il pediatra di base (Rana, Bari)

Il medico di famiglia (Anelli – Presidente Ordine dei Medici, Bari)

L’ortopedico (Francesco Manfredi)

La psicologa (Marcella Vendemiale, Bari).

L’Università (Anna Gallone, Bari)

L’avvocato (Giovanni Todisco)

13:30 Pausa pranzo

II Sessione: DISLIPIDEMIE

Presidente: Francesco Papadia

Moderatori: Elvira Piccinno,  Maria Felicia Faienza
14:30 Dislipidemie in età pediatrica: inquadramento diagnostico - (Federica Ortolani, Bari)  

14:50 Ipercolesterolemia familiare  (Ornella Guardamagna, Torino)

15:10 Dalla genetica alla diagnosi…. (M. Margaglione, Foggia)

15:30 Ipocolesterolemie in età pediatrica - (Cristina Pederiva, Milano)

III Sessione: ORGANOMEGALIA E MALATTIE LISOSOMIALI

Presidente: Paola Giordano

Moderatori: Mario Giordano, Alberto Gatta
16:00 Deficit di lipasi acida lisosomiale  (S. Muntoni, Cagliari )

16:20 Malattia di Gaucher - (Maja Di Rocco, Genova)

16:40 Malattia di Fabry - (Marco Spada, Torino)

17:00 Screening delle malattie lisosomiali - (Alberto Burlina, Padova)

17:20 Aiutiamoci con le immagini… - (Alberto Gaeta, Bari)

IV Sessione: sezione giovani 

Casi particolari… parliamone con gli esperti

Presidente: Mariano Manzionna
Moderatori: Rosario Magaldi, Mattia Gentile

Discussant: Vincenzo Forziati

19:00 Chiusura dei Lavori della I giornata

Sabato 28 Maggio

Presentazione Elezioni rappresentante SINP giovani
Raffaele Falsaperla, Donatella Capodiferro, Lucrezia de Cosmo

V Sessione: Miopatie e IperCPKemie

Presidente: Raffaele Falsaperla

Moderatori: Michela Sesta, Vito Lozito
09:00 Le miopatie congenite (Carlo  Minetti, Genova)

09:20 Le miopatie metaboliche….Malattie di Pompe e non solo - (Alice Donati, Firenze)

09:40 Le miopatie mitocondriali……diagnostica a Bari  (Orietta Petruzzella, Bari)

10:00 Le laminopatie: dalla progeria alla distrofia muscolare   (Antonella Pini, Bologna)

10:20 Vaccinazioni nelle miopatie e nelle malattie metaboliche ( Nicola Laforgia, Bari)

Pausa caffè

VI Sessione: malattie neurometaboliche

Presidente: Nicoletta Resta 

Moderatori: Fulvio Moramarco,  Piero Caprio
11:10 RMN nello studio delle malattie neurometaboliche ad esordio neonatale - (Andrea Righini, Milano) 

11:30 Emergenza metabolica in TIN: dalla periferia al centro di riferimento (Donatella Capodiferro, Taranto)

11:50 Le Gangliosidosi: la clinica (Rita Fischetto, Bari)

12:10 Le Gangliosidosi: la diagnosi genetica (Anna Caciotti, Firenze)

12:30 Fenilchetonuria: nuove terapie - (A. Tummolo, Bari)

12:50 Fenilchetonuria: la diagnosi genetica al sud (Rosa Santacroce, Foggia)

13:30 CHIUSURA DEI LAVORI

RAZIONALE

L’Amegep Domenico Campanella, anche quest’anno organizza il Congresso dedicato alle malattie Metaboliche e Genetiche, malattie rare solo se considerate singolarmente, ma che nel complesso rappresentato una ampia percentuale di patologie che colpiscono prevalentemente l’età pediatrica e non solo.

Il congresso è indirizzato dunque ai neonatologi e pediatri che operano sul territorio e nei vari ospedali, ma anche a medici di medicina generale e a molte altre figure specialistiche, dato l’interesse multidisciplinare intorno a queste malattie.

L’obiettivo principale del nostro congresso è far conoscere queste malattie per poterle riconoscere. Chi opera in questo campo, sa l’importanza della diagnosi precoce e  dell’inizio tempestivo di terapie che possono completamente modificare l’evoluzione naturale della malattie, consentendo la sopravvivenza di molti bambini e una migliore qualità di vita.

Per questo, nel programma scientifico, è stato dedicato ampio spazio alle malattie lisosomiali (Pompe, Mucopolisaccaridosi, Gaugher, Fabry), sottolineando l’importanza della terapia sostitutiva, ma anche alle emergenze metaboliche in età neonatale, come le iperammoniemie, il cui intervento precoce è fondamentale e applicabile non solo nei centri di riferimento, ma anche sul territorio, fornendo linee guide adottabili da tutti.

Ampia finestra sarà dedicata anche alle miopatie, argomento che suscita grande interesse dal punto di vista clinico soprattutto per le diverse forme e dunque per la diagnosi differenziale.

Una finestra verrà aperta anche sull’argomento Fenilchetonuria, per l’introduzione di nuove terapie.

Parleremo anche della gestione del paziente “raro”, con tutti gli aspetti pratici ad esso correlati, quali possono essere: la ventilazione meccanica, la nutrizione, la riabilitazione, i nuovi presidi, argomenti utili sia per i medici che per i vari operatori del settore; ma parleremo anche dei percorsi assistenziali e della rete da realizzare sul territorio.

L’interesse della nostra associazione è dunque quella di fare informazione, per questo ogni due anni, ci impegniamo a realizzare un evento con l’obiettivo di far cultura e aggiornamento nel campo delle malattie rare.
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