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genetica clinica delle
MALATTIE LISOSOMIALI

Le malattie lisosomiali  sono
patologie singolarmente rare, ma
nellinsieme e includendo tutte le
forme cliniche hanno rilevanza
epidemiologica  superando  la
incidenza di 1:3000.

La diagnosi precoce di queste
patologie & importante non
solo per il counseling genetfico
nelle forme piu gravi, ma anche
per l'infroduzione di ferapie
specifiche che possono modificare
drasticamente il  corso  delle
patologie. | segni clinici precoci
sono sfumati e richiedono una
osservazione mirata di  questi
elementi di sospetto. Il corso
si prefigge di incrementare la
conoscenza su queste patologie,
focalizzando in particolare sugli
elementi che devono far nascere
il sospetto clinico presupposto
per avviare gli accertamenti
diagnostici.

programma
SCIENTIFICO

08.00 - 08.30
08.30 - 09.00

Registrazione

Saluto delle Autorita

SESSIONE 1: LA CLINICA DELLE MALATTIE DA ACCUMULO LISOSOMIALE
Moderatori: C. Graziano, A. Percesepe

09.00 - 09.30
09.30 - 10.00
10.00 - 10.30
10.30 - 11.00
11.00 - 11.30

11.30 - 12.00

Genetica Clinica delle Malattie Lisosomiali - A. Sensi
La Malattia di Fabry - R. Mignani

La Malattia di Gaucher - F. Carubbi

La Mucopolisaccaridosi | - A. Pession

La Malattia di Pompe - V. Tugnoli

Coffee break

SESSIONE 2: LA DIAGNOSI: CASI CLINICI
Moderatori: O. Calabrese, L. Garavelli

12.00 - 12.15

12.15 - 12.30
12.30 - 12.45
12.45 - 13.00
13.00 - 13.15
13.15 - 13.30
13.30 - 13.45

13.45 - 14.00

lllustrazione di un progetfto e percorso diagnostico sulle Malattie Lisosomiali
G. Parmeggiani

Malattia di Fabry - I. Donati

Deficit multiplo sulfatasi neonatale - I. Ivanovski
Malattia di Gaucher - B. Filippini

Malafttia di Pompe - L. Codeluppi

Mucolipidosi IV - A. Pini

Discussione e Conclusioni - A. Sensi
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