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Rita Fischetto, Donatella Capodiferro
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Anche quest’‘anno 'AMEGEP Domenico Campanella
organizza un Convegno dedicato alle malattie metabo-
liche, condizioni rare solo se considerate singolarmente,
ma che nel complesso colpiscono tanti soggetti.

La sede scelta & il Grand Hotel Masseria Santa Lucia,
ad Ostuni (27-28 maggio 2016).

La maggior parte delle malattie metaboliche ereditarie
(75-80% dei casi) si manifesta in etd pediatrica, con sinto-
mi acuti che necessitano di trattamento immediato e spe-
cifico; non di rado, nel neonato, si evidenziano dismorfi-
smi (in particolare le alterazioni della colesterogenesi).
Trattasi di un importante appuntamento per la comunita
delle famiglie con bambini affetti da patologia metabo-
lica, per medici internisti, neonatologi, pediatri, biologi,
farmacisti, infermieri, fisioterapisti; e dunque occasione
per implementare la consapevolezza e I'informazione sul-
le malattie rare e sull'impatto nella vita di chi ne & colpito.
Va softolineato il ruolo cruciale che i pazienti stessi pos-
sono avere nel migliorare la loro vita e quella delle loro
famiglie, esprimendo in prima persona le proprie esi-
genze, supportando lo sviluppo e I'attuazione di piani
e politiche nazionali e regionali per la diagnosi precoce
delle malaitie metaboliche, migliorando sensibilmente
la qualita di vita mediante I'inizio tempestivo di terapie
enzimatiche sostitutive oggi disponibili.

Conoscere per riconoscere: lo sosteneva gia Archita, fi-
losofo, matematico e politico tarantino (428-360 a.C.):
“scoprire senza cercare & difficile e raro, ma con la ri-
cerca & maneggevole e facile, sebbene chi non sa cer-
care non puo trovare”.

Nel programma scientifico viene dato ampio spazio alle
lisosomopatie (malattia di Pompe, Gaucher, Fabry), alle
dislipidemie, alle miopatie, alle malattie neurometaboli-
che, alla fenilchetonuria ed alle attuali possibilita di te-
rapia, alle emergenze metaboliche in epoca neonatale.
Saranno trattati inoltre gli aspetti pratici nella gestione
del soggetto malato (presa in carico del paziente, per-
corsi assistenziali, ventilazione meccanica, interventi di
riabilitazione, dietoterapia).

Informazione ed aggiornamento sono essenziali nell’am-
pio ed eterogeneo settore delle malattie geneticamente
determinate: & per questo motivo che '’AMEGEP Dome-
nico Campanella si impegna a rinnovare gli incontri con
cadenza biennale.

Prof. Franco Carnevale

Ore 10:00

Ore 10:30

Ore 10:50

Ore 11:10

Ore 11:30

Ore 12:00

| SESSIONE
ASPETTI PRATICI DELLA GESTIONE DEL “PAZIENTE RARO"

VENERDi 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 autorita e societa scientifiche
R. Falsaperla - Presidente Nazionale SINP
N. Laforgia - Presidente SIP Puglia

L. Quartulli - Presidente SIN Puglia

L. De Cosmo - Presidente SINP Puglia

G. Merla - Referente SIGU Puglia

F. Cardinale - Presidente SIPO Puglia

R. Piazzolla - Presidente FIMP Puglia

R. Fischetto - Referente SIMGEPED Puglia

LETTURA MAGISTRALE:
LE MALATTIE GENETICHE
ED IL PEDIATRA NEL XXI SECOLO

Prof. Generoso Andria

Introduce: Prof. Franco Carnevale

Presidente: M. Gentile
Moderatori: E. Lillo, G. Presta

ASSISTENZA VENTILATORIA DOMICILIARE
L. Milella

TECNICHE CHIRURGICHE PER LA
NUTRIZIONE ARTIFICIALE DOMICILIARE
G. Paradies

LA CURA DEL BAMBINO INATTESO:
PAZIENTE E CAREGIVERS NELLA‘

MALATTIA CRONICO - RARA IN ETA EVOLUTIVA
M. Vendemiale

LA COMUNICAZIONE NELLA MALATTIA
RARA: MANEGGIARE CON “CURA"
C. Pannacciulli

TAVOLA ROTONDA

MALATTIE RARE E PERCORSI ASSISTENZIALI
Presidente: N. Laforgia

Moderatori: O. Forleo, E. Rosati

APPROCCIO AL BAMBINO CON SINDROME
PLURIMALFORMATIVA
A. Selicorni

ORGANIZZAZIONE DELLA RETE SUL
TERRITORIO...”IL FILO DI ARIANNA"
G. Annichiarico

Il percorso riabilitativo A. Trabacca
Parliamone con...

Discussant: Rita Fischetto

IL MEDICO LEGALE D. Laviola

IL PEDIATRA DI BASE P. Rana

IL MEDICO DI FAMIGLIA F. Anelli
L’'ORTOPEDICO F. Manfredi
L'UNIVERSITA A. Gallone
L'AVVOCATO G. Todisco

Ore 13:30 PAUSA PRANZO

Il SESSIONE
DISLIPIDEMIE

Presidente: F. Papadia
Moderatori: E. Piccinno, M. F. Faienza

Ore 14:30 DISLIPIDEMIE IN ETA PEDIATRICA:
INQUADRAMENTO DIAGNOSTICO
F. Ortolani

Ore 14:50 |IPERCOLESTEROLEMIA FAMILIARE
O. Guardamagna

Ore 15:10 DALLA GENETICA ALLA DIAGNOSI...
M. Margaglione

Ore 15:30 IPOCOLESTEROLEMIE IN ETA PEDIATRICA
C. Pederiva

Il SESSIONE
ORGANOMEGALIA E MALATTIE LISOSOMIALI

Presidente: P. Giordano
Moderatori: M. Giordano, A. Gatta

Ore 16:00 DEFICIT DI LIPASI ACIDA LISOSOMIALE
S. Muntoni

Ore 16:20 MALATTIA DI GAUCHER
M. Di Rocco

Ore 16:40 MALATTIA DI FABRY
M. Spada

Ore 17:00 SCREENING DELLE MALATTIE LISOSOMIALI
A. Burlina

Ore 17:20 AIUTIAMOCI CON LE IMMAGINI...
A. Gaeta

IV SESSIONE: SEZIONE GIOVANI
CASI PARTICOLARI... PARLIAMONE CON GLI ESPERTI

Presidente: M. Manzionna
Moderatori: R. Magaldi, V. Forziati

Ore 19:00 CHIUSURA DEI LAVORI DELLA | GIORNATA

Ore 09:00

Ore 09:20

Ore 09:40

Ore 11:10

Ore11:30

Ore 11:50

Ore 12:10

Ore 12:30

Ore 12:50

Ore 13:30

SABATO 28 MAGGIO

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

V SESSIONE
MIOPATIE E IPERCPKEMIE

Presidente: G. Scarano
Moderatori: M. Sesta, V. Lozito

LE MIOPATIE CONGENITE
C. Minetti

LE MIOPATIE METABOLICHE...
MALATTIE DI POMPE E NON SOLO
A. Donati

LE MIOPATIE MITOCONDRIALI...
DIAGNOSTICA A BARI
V. Petruzzella

Ore 10:00 LE LAMINOPATIE: DALLA PROGERIA
ALLA DISTROFIA MUSCOLARE
A. Pini

Ore 10:20 VACCINAZIONI NELLE MIOPATIE
E NELLE MALATTIE METABOLICHE
N. Laforgia
PAUSA CAFFE

VI SESSIONE

MALATTIE NEUROMETABOLICHE

Presidente: N. Resta
Moderatori: F. Moramarco, P. Caprio

RMN NELLO STUDIO DELLE MALATTIE
NEUROMETABOLICHE

AD ESORDIO NEONATALE

A. Righini

EMERGENZA METABOLICA IN TIN:
DALLA PERIFERIA AL CENTRO

DI RIFERIMENTO

D. Capodiferro

LE GANGLIOSIDOSI: LA CLINICA
R. Fischetto

LE GANGLIOSIDOSI:

LA DIAGNOSI GENETICA

A. Caciotti

FENILCHETONURIA:

LA DIAGNOSI GENETICA AL SUD
R. Santacroce

FENILCHETONURIA: NUOVE TERAPIE
A. Tummolo

CHIUSURA DEI LAVORI




