Relatori e Moderatori

Michela Bettinzoli
Scuola di Specializzazione in Malattie dell’ Apparato Respiratorio,
Universita degli Studi di Brescia

Daria Bettoni
U.O. Farmacia Interna, A.O. Spedali Civili di Brescia

Eliana Breda
Responsabile Centro Territoriale per le Malattie Rare, ASL Brescia

Manuela Codazzi
Scuola di Specializzazione in Chirurgia dell’ Apparato Digerente,
Universita degli Studi di Brescia

Luciano Corda
U.0. Clinica Medica, 1-11 Medicina, A.O. Spedali Civili di Brescia

Ottavio Di Stefano
Presidente Ordine Medici ed Odontoiatri della provincia di Brescia

Mara Giacche
U.O. Clinica Medica, I-1I Medicina, A.O. Spedali Civili di Brescia

Adriana Loglio
Medico di Medicina Generale

Maria Elena Lorenzetti
Pediatra e Genetista Medico

Roberto Micheli
U.O. Neuropsichiatria Infantile, A.O. Spedali Civili di Brescia

Anna Molinaro
U.O. Neuropsichiatria Infantile, A.O. Spedali Civili di Brescia

Riccardo Nascimbeni
U.0. Chirurgia Generale I, A.O. Spedali Civili di Brescia
Cattedra di Chirurgia Generale

Rita Padoan
U.S. Centro Regionale di Supporto per la Fibrosi Cistica,
A.O. Spedali Civili di Brescia

Gloria Patelli
Medico, Assegno di Ricerca Progetto PCD, Clinica Pediatrica,
Universita degli Studi di Brescia

Alba Pilotta
Responsabile Aziendale per le Malattie Rare,
A.O. Spedali Civili di Brescia

Elide Spinelli
Servizio Malattie Rare, A.Q. Spedali Civili di Brescia

Maria Chiara Tacchetti
Medico Specializzando U.O. Clinica Medica, I-11 Medicina,
Universita degli Studi di Brescia

INFORMAZIONI GENERALI:

Sede del Convegno:

Sala Conferenze Ordine Medici ed Odontoiatri
della Provincia di Brescia
Via Lamarmora n. 167 - 25124 Brescia

Responsabili Scientifici:

DOTT. GERMANO BETTONCELLI
DOTT.SSA ALBA PILOTTA

Iscrizione:

La partecipazione al Convegno e gratuita e limitata
a 150 partecipanti. Sono stati concessi n. 3 crediti
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Le Malattie Rare comprendono numerose patologie (circa 6.000-
8.000) estremamente eterogence, per eziologia, meccanismi patogeneti-
¢t e sintomi clinici, ma accomunate dalla bassa prevalenza nella po-
polazione generale (5 soggetti colpiti su 10.000 secondo la definizio-
ne dell’Unione Europea).

Spesso giungere alla diagnosi di una Malattia Rara ¢ complesso
¢ pud richiedere tempi molto lunghi, anche perché la mancanza di
esperienza. specifica del medico tende generalmente ad attribuire i sin-
tomi a patologie di pii frequente riscontro. Pur tuttavia i medici del-
le cure primarie restano coloro cui i pazienti con pinl frequenza si ri-
volgono in prima battuta.

Per questi motivi & necessario formare e informare tutti i medici
affinché, nel minor tempo possibile, siano in grado di formulare un
sospetto diagnostico e indirizzare il paziente verso i centri specializ-
zati della Rete Nazionale Malattie Rare. Qui il paziente viene tra
Paltro informato anche dei benefici di legge di cui ha diritto (Decre-
to ministeriale 18 maggio 2001, n. 279).

Dopo la diagnosi, questi pazienti spesso devono affrontare una se-
rie di problematiche assistenziali (nutrizionali, gastroenterologiche,
preumologiche, cardiologiche ecc.), talora complesse e che portano il pe-
diatra di famiglia e il medico di medicina generale ad essere coinvol-
11 direttamente nella vita quotidiana dei pazienti e delle loro fami-
glie.

L'obiettivo di questo evento ¢ dunque porre 'attenzione dell'an-
dience sulla problematica delle Malattie Rare in particolare riguar-

do a:

- normativa a tutela delle stesse,

- Rete Nazionale,

- modalita di fornitura di farmaci e ausili terapeutici,

- esperienza clinico-diagnostica maturata dall'A.Q. Spedali Ci-
vili di Brescia in 10 anni di attivita come Presidio della Rete Na-
zionale per le Malattie Rare.

Si desidera infine presentare il Servizio Malattie Rare dell'A-
ztenda, che coordina ['attivita clinica, promuove l'offerta sanitaria e
la formazione professionale dei referenti del Presidio a tutela dei pa-
21enti.

Saranno fornite le indicazioni necessarie per prendere contatti con
il Servizio Malattie Rare dell'A.O. Spedali Civili di Brescia, pun-
to di riferimento sul territorio bresciano per medici di medicina gene-
rale e pediatri di base che desiderino vicevere informazioni o inviare
pazienti alla nostra attenzione.

Relativamente ad alcune patologie verranno sottolineate le com-
plessita diagnostiche che frequentemente rendono difficoltoso il rag-
giungimento della diagnosi ritardandola.

Dott. Germano Bettoncelli
Dott.ssa Alba Pilotta
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