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RAZIONALE SCIENTIFICO  

 

IL CONVEGNO “LA GENETICA PER IL PEDIATRA”, ARRIVATO ORMAI ALLA NONA EDIZIONE, SI PROPONE DI FAR CONOSCERE AL 
PEDIATRA L’EVOLUZIONE DELLE CONOSCENZE CHE, NEGLI ULTIMI ANNI, HANNO PORTATO ALLA DEFINIZIONE CLINICA, BIOCHIMICA 
E MOLECOLARE DI CONDIZIONI GENETICHE RARE E ALLA DISPONIBILITÀ DI NUOVI APPROCCI TERAPEUTICI. 

L’INCONTRO SI APRIRÀ CON UNA SESSIONE DEDICATA ALLA DEFINIZIONE CLINICA DELLE RASOPATIE, AL SOSPETTO DI UNA 
MALATTIA MITOCONDRIALE FINO A CONDIZIONI PIÙ COMUNI QUALI SINDROMI CHE SI ACCOMPAGNANO AD OBESITÀ. È, INOLTRE, 
PREVISTA UNA LETTURA SULLO SCREENING NEONATALE ESTESO IN CALABRIA, INTRODOTTO DA QUALCHE ANNO CHE PRECEDE 
UNA SESSIONE “DALLA TEORIA ALLA PRATICA” DEDICATA ALLA GESTIONE ASSISTENZIALE DI SPECIFICHE CONDIZIONI 

LA SECONDA GIORNATA SARÀ DEDICATA ALLE “RED FLAGS” CHE RAPPRESENTANO UNA SPIA IMPORTANTE DI MALATTIE 
GENETICHE, ALLE NOVITÀ TERAPEUTICHE OGGI DISPONIBILI PER DIVERSE MALATTIE METABOLICHE ED UNA SESSIONE DEDICATA 
ALLA DIAGNOSTICA DIFFERENZIALE DIFRONTE A SEGNI CLINICI COMUNI PER RIDURRE IL RITARDO DIAGNOSTICO ANCORA OGGI 
TROPPO LUNGO.  

DURANTE LA GIORNATA CI SARÀ UN’ IMPORTANTE LETTURA DEDICATA AI PUNTI D’INCONTRO TRA GENETICA E PEDIATRIA ED UN 
CONFRONTO SUI BISOGNI DI SALUTE SUI PAZIENTI AFFETTI DA MALATTIA RARA. 

L’INCONTRO SI CONCLUDERÀ CON LA “MARATONA DI DISMORFOLOGIA” CON IL COINVOLGIMENTO DEI PARTECIPANTI NELLA 
PRESENTAZIONE E DISCUSSIONE DI CASI CLINICI CHE VEDRANNO IMPEGNATI I PRINCIPALI DISMORFOLOGI ITALIANI. 

SIETE TUTTI INVITATI IN QUESTO EVENTO CHE CI VEDE ASSIEME DA MOLTISSIMI ANNI. 

PROF.SSA CONCOLINO 

PROF. STRISCIUGLIO 
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VENERDI 17 APRILE  

14.30 Apertura Congresso 

Saluti: A. Pession – M. Ruoppolo  

Moderatori: D. Concolino – P. Strisciuglio  

 

 I SESSIONE: COSA C’È DI NUOVO 

15.00 Quando sospettare una malattia mitocondriale – D. Martinelli 

15.20  Rasopatie: spettro fenotipico  – D. Melis  

15.40 Obesità sindromica e non – F. Chiarelli  

16.00 DISCUSSIONE 

 

16.30  LETTURA  

Introduce G. Viglietto 

  “ Lo Screening Neonatale Esteso in Calabria”  - M. Ruoppolo  

 

II SESSIONE: DALLA TEORIA ALLA PRATICA  

17.00 Il percorso del bambino positivo allo SNE – C. Dionisi Vici   

17.20 Bisogni assistenziali nelle malattie metaboliche ereditarie – A. Burlina  

17.40 Bambino complesso: come, cosa e dove fare – A. Selicorni   

18:00 La transizione dei pz con malattia rara – A.  Donati  

18:20 DISCUSSIONE 

 

18.30 CONCLUSIONE  

 

 

 

 

 

 

 

 



 
 

 

 

 
 

SABATO 18 APRILE 2026 

III SESSIONE:  “RED FLAGS” IN MALATTIE GENETICHE E METABOLICHE  

9.00 Asimmetrie corporee…. un dilemma clinico – G.B. Ferrero  

9.20 Lassità articolare: quando è spia di malattia genetica – G. Scarano 

9.40 Malattie da accumulo lisosomiale: come intercettarle S. Gasperini 

10.00 DISCUSSIONE 

 

10.30 Coffe-break 

 

11.00 LETTURA  

 Presenta P. Strisciuglio 

“ Dove la pediatria incontra la genetica – Brunetti Pierri  

 

IV SESSIONE NOVITA’ IN TERAPIA  

11.30 Aminoacidopatie: l’esempio della PKU – I. Scala  

11.50 Ipercolesterolemia familiare – L. De Sanctis 

12.10 Nuove terapie nelle malattie lisosomiali – S. Fecarotta 

12:30 DISCUSSIONE 

 

13.00 Pausa pranzo 

 

V SESSIONE Misdiagnosi: importanza della diagnosi differenziale  

14.30 Ipoglicemia ricorrente – M. Spada  

14.50 Anemia e Splenomegalia – A. Pession  

15.10 Infezioni ricorrenti – C. Pignata  

15.20 DISCUSSIONE  

 

VI SESSIONE Bisogni di salute nelle malattie genetiche  

16.00 L’impatto dell’AI nelle sindromi malformative neonatali – G. Corsello  

16.20 Determinanti di salute in pazienti con disabilità congenita complesse – R. Agostiniani 

16.40 DISCUSSIONE 

 

17:00- 18:00 MARATONA DI DISMORFOLOGIA: CASI CLINICI INTERATTIVI A CURA DEGLI “ESPERTI”  

G. Scarano  – A. Selicorni – G. Zampino – L. Memo 

 

18.00 TEST ECM 

18.30 CHIUSURA DEI LAVORI  

 

 


