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| convegno intende puntualizzare gli aspetti clini-

ci, diagnostici e dei meccanismi patogenetici di

alcune patologie rare ad esordio nei primi 3 anni

di vita con fenotipo di presentazione prevalente-
mente neuromotorio, epilettico o con disturbo del neuro-
sviluppo.

L'obiettivo principale & quello di ripercorrere i quadri clinici
ai fini di un riconoscimento diagnostico precoce a partire
dai segni e sintomi che osservano generalmente per primi
il genitore o il Pediatra. Ulteriore obiettivo € ripercorrere
I meccanismi patogenetici delle patologie che verranno
presentate.

Le novita in campo terapeutico e riabilitativo, infatti, per
le patologie neurologiche rare, emerse dai risultati degli
studi scientifici degli ultimi anni sono cresciute in maniera
esponenziale.

La terapia € tanto piu efficace quanto pili precocemente
viene awviata e quindi sospettare precocemente queste
patologie & molto importante. Altrettanto importante &
inoltre un corretto counselling genetico, ma anche e so-
prattutto I'avvio di una presa in carico precoce del bambi-
no e della sua famiglia.

La presa in carico nella vita quotidiana di questi bambini
affetti da patologie disabilitanti croniche vede protago-
nisti il Pediatra, il Neuropsichiatra Infantile territoriale e
le Unita Cliniche di Riabilitazione Infantile, ma lo stret-
to contatto con i Centri specialistici & indispensabile per
integrare nella presa in carico le conoscenze sui risultati
della ricerca scientifica e sulle nuove prospettive terapeu-
tiche che stanno contribuendo in maniera significativa al
cambiamento della storia naturale di queste patologie e al
benessere del bambino e della sua famiglia.
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Registrazione partecipanti

Saluti Autorita e apertura convegno

PATOLOGIE AD ESORDIO NEUROMOTORIO

MODERATORI: M. Seri e A.Cersosimo

La sindrome di Goutieres-Aicardi | S. Orcesi
La Atrofia muscolare spinale 5q | A.Pini

La Distrofia muscolare di Ullrich | A. Berardinelli

PATOLOGIE AD ESORDIO NEUROMOTORIO E/O EPILETTICO

MODERATORI: C. Fusco e V. Marchiani

Forme cliniche da deficit del trasporto del glucosio | P. Veggiotti
Forme cliniche da difetto del gene GNAQ1| S. Galosi

Pausa pranzo

PATOLOGIE AD ESORDIO EPILETTICO

MODERATORI M. Santucci e R. Faggioli

La sindrome di Dravet | A. Boni

La Sclerosi tuberosa | M. Ruggeri

PATOLOGIE AD ESORDIO CON DISTURBO DEL NEUROSVILUPPO
INTRODUCE E MODERA | P. Visconti

La Amaurosi congenita di Leber | E. Fazzi
Le alterazioni di SHANK3 | F. Gurrieri

Consegna questionario ECM

Ritiro e conclusione lavori
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