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RESPONSABILE SCIENTIFICO

Pier Luigi Canonico

Direttore del Dipartimento di Scienze del Farmaco, Universita degli Studi del Piemonte
Orientale, Novara

FACULTY

Domenico Alvaro

Professore Ordinario di Gastroenterologia, Universita degli Studi di Roma La Sapienza,
Roma

Renza Barbon Galluppi

Presidente Onorario UNIAMO, Roma

Cecilia Berni

Rete Malattie Rare Toscana, Regione Toscana, Firenze

Assunta Borzacchiello

Paziente

Paolo Bruzzi

Direttore UO Epidemiologia Clinica, IRCCS AO Universitaria San Martino, IST - Istituto
Nazionale per la Ricerca sul Cancro, Genova

Alberto Burlina

Direttore, UOC Malattie Metaboliche Ereditarie, Dipartimento di Pediatria, AO di Padova;
Universita di Padova, Padova

Pier Luigi Canonico

Direttore del Dipartimento di Scienze del Farmaco, Universita degli Studi del Piemonte
Orientale, Novara

Giancarlo Castaman

Direttore Medico, Ematologia, Responsabile Struttura Complessa AO-Universitaria
Careggi, Firenze

Icilio Ceretelli

Presidente, Associazione ltaliana Narcolettici (AIN), Firenze

llaria Ciancaleoni Bartoli

Direttore Responsabile OMAR, Roma

Maria Elena Congiu

Ufficio 5 - Livelli essenziali di assistenza, assistenza territoriale e sociosanitaria, Ministero
della Salute, Roma

Maja Di Rocco

Responsabile Struttura semplice malattie rare, Istituto Gianna Gaslini, Genova
Francesco Emma

Responsabile Dipartimento Nefrologia e Dialisi, Ospedale Pediatrico Bambino Gesu,
Roma

Paola Facchin

Professore associato confermato, Dipartimento di Salute della Donna e del Bambino,
Universita degli Studi di Padova, Padova. Responsabile del Coordinamento Malattie Rare
della Regione del Veneto

PROGRAMMA SCIENTIFICO

09.00

09.15

09.30

09.50

11.25

11.50

12.15

12.40

13.05

Registrazione Partecipanti**

Introduzione e obiettivi dell'incontro
Pier Luigi Canonico

SESSIONE |

LA SFIDA DELLA SOSTENIBILITA NELLE MALATTIE RARE
Moderatori: Pier Luigi Canonico, Armando Genazzani

Le malattie rare nei nuovi LEA**
Maria Elena Congiu

Horizon Scanning: I'Europa e le malattie rare
Claudio Jommi

La valutazione dell'innovativita nelle malattie rare
Patrizia Popoli

Discussione | sessione
Coffee Break**

SESSIONE II

GLI UNMET NEED
Moderatore: Renza Barbon Galluppi

Narcolessia
Giuseppe Plazzi, Icilio Ceretelli

Atrofia Muscolare Spinale (SMA)
Marika Pane, Daniela Lauro

Emofilia
Giancarlo Castaman, Anna Fragomeno

Ipofosfatemia X-linked (XLH)
Francesco Emma, Manuela Vaccarotto

Malattia di Fabry
Antonio Pisani, Stefania Tobaldini

Lunch**

1400  Malattia di Gaucher
Maja Di Rocco, Fernanda Torquati

14.25  Colangite biliare primitiva
Domenico Alvaro, Assunta Borzacchiello

14.50  Discussione Il sessione
SESSIONE Il

RICERCA, DIAGNOSI E SCREENING
Moderatori: Pier Luigi Canonico, llaria Ciancaleoni Bartoli

15.00  Gli studi clinici sulle malattie rare: quale metodologia applicare
Paolo Bruzzi

15.20  Diagnosi prenatale e screening neonatali
delle malattie neuro-metaboliche
Alberto Burlina

1540  Gli screening neonatali nei LEA**
Maria Teresa Petrangolini

16.00  Discussione lll sessione
SESSIONE IV

L'ESPERIENZA DEI REGISTRI NELLE MALATTIE RARE
Moderatori: Pier Luigi Canonico, Armando Genazzani

16.10  LISS e la rete nazionale
Domenica Taruscio

16.30 | registri dei pazienti affetti da malattie rare:
I'esperienza delle regioni
Paola Facchin (Veneto)
Cecilia Berni, Federica Pieroni (Toscana)
17.00  Discussione IV sessione

17.10  Conclusioni
Pier Luigi Canonico

1745  Questionario ECM**

18.00  Termine Lavori

** non incluso nell‘accreditamento ECM

Anna Fragomeno
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Daniela Lauro

Presidente Associazione Famiglie SMA, Roma

Marika Pane

Direttore Clinico Centro Clinico Nemo, Policlinico Gemelli, Roma

Maria Teresa Petrangolini

Membro VIl Commissione Sanita e Politiche Sociali, Consiglio Regionale del Lazio, Roma
Federica Pieroni

Registro Toscano Malattie Rare - Registro Toscano Difetti Congeniti UOC INFOTEL,
Fondazione Toscana Gabriele Monasterio, Pisa

Antonio Pisani

Diparti Clinico-Assistenziale di Patologia Sistematica dell‘Azienda Os
Universitaria Federico II di Napoli

Giuseppe Plazzi

Professore Associato Dipartimento di Scienze Biomediche e Neuromotorie, Bologna
Patrizia Popoli

Direttore del Reparto di Farmacologia del sistema nervoso centrale, Dipartimento del
Farmaco, Istituto Superiore di Sanita, Roma

Domenica Taruscio

Direttore Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita, Roma
Stefania Tobaldini

Presidente, Associazione Italiana Anderson Fabry (AIAF), Roma

Fernarda Torquati

Presidente, Associazione Italiana Gaucher, Firenze

Manuela Vaccarotto

Vice Presidente, Associazione Italiana Sostegno Malattie Metaboliche Ereditarie, Padova
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