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Simposio: Malattia di Pompe come esempio di malattia lisosomiale del muscolo
Moderatori & Introduzione alla patologia lisosomiale:

09.00 Quadri clinici dal bambino all’adulto: presentazioni tipiche e atipiche

Presentazione del Corso
U. Bonuccelli, G. Cioni (Pisa)

Saluto delle associazioni UILDM - Parent Project

Le distrofinopatie: aspetti diagnostici, clinici e terapeutici
Moderatori & Introduzione alla patologia neuromuscolare:

F. Santorelli, G. Siciliano (Pisa)
I quadri clinici e la diagnosi
E. Pegoraro (Padova)

La presa in carico e gli aspetti cardiologici
L. Politano (Napoli)

Distrofinopatie: dalla patogenesi alla alimentazione
A. Pini (Bologna)

Apprendimento e scolarita
G. Astrea (Pisa)

Il setting familiare: aspetti psicosociali ed integrazione sociale
L. Magliano (Napoli)

La Terapia delle distrofinopatie: la sfida del 2020
R. Battini (Pisa/Roma)

Take home message

24 SETTEMBRE

M.A. Donati (Firenze), R.V. Parini (Monza)

T.E. Mongini (Torino)

09.30 Lapproccio diagnostico e |'utilizzo della spettrometria di massa tandem
G. la Marca (Firenze)

10.00 Le miopatie metaboliche dal bambino all’adulto
A. Toscano (Messina)

10.30 Coffee Break

11.00 Tavola rotonda interattiva
Domande, stimolazioni/provocazioni sugli aspetti diagnostici e clinici della
Pompe, sensibilizzazione degli astanti su forme atipiche e le forme late onset che
maggiormente sfuggono soprattutto in eta evolutiva

Moderatori/Provocatori:
C. Angelini (Padova), A.L. Berardinelli (Pavia), G. Parenti (Napoli)

Discussant:
R. Barone (Catania), R. Falsaperla (Catania), V. Leuzzi (Roma), F. Ricci (Torino)

13.00 Lunch

Simposio: La nuova generazione e la ricerca in altri quadri neuromuscolari
Moderatori & Introduzione alla nuova ricerca neuromuscolare:
E.S. Bertini (Roma), M. Moggio (Milano)

14.00 Encefalopatie mitocondriali: Past & Future
M. Mancuso (Pisa)

14.30 Le Miopatie Congenite: Past & Future
C. Bruno (Genova)

15.00 La diagnostica di nuova generazione: Past & Future
V. Nigro (Napoli)

15.30 New tools nella riabilitazione di nuova generazione
A. Frisoli (Pisa)

16.00 La Psicopatologia della Distrofia Miotonica
S. Baldanzi (Pisa)

16.30 Take Home message
Consegna dei questionari ECM




