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OBIETTIVI DEL CONVEGNO
La salute infantile nei paesi industrializzati appare sempre più legata ad
interazioni patogenetiche complesse e multifattoriali, e gli interventi di medicina
preventiva, attivati per la sua tutela, devono essere sempre più mirati ed
articolati. Gli errori congeniti del metabolismo sono patologie ereditarie rare che
molto spesso hanno esordi clinici acuti in età neonatale e/o infantile,
particolarmente severi per morbilità e rischio di mortalità. L’approccio, spesso “in
emergenza”, a queste patologie richiede un’alta  specializzazione in termini di
“expertise” e competenza sia delle strutture di laboratorio che di quelle cliniche,
per garantire un intervento mirato e tempestivo, sempre più basato - oggi - su
reti di servizio integrate. In questo contesto, è ormai convinzione diffusa che i
programmi di screening neonatale “esteso” rappresentino la nuova frontiera per
un’efficace  prevenzione secondaria di queste patologie rare, alla luce dei nuovi
orizzonti diagnostici e terapeutici. Il Convegno intende esporre un qualificato
quadro d’insieme sugli aspetti d’inquadramento e gestione clinica, sulle
problematiche d’approccio laboratoristico, sullo sviluppo ed organizzazione delle
reti di servizio regionale e nazionale necessarie per una corretta, tempestiva ed
efficace gestione di tale capitolo di patologie, che - come tutte le malattie rare -
sono oggetto di grande attenzione anche da parte della società civile.

II SESSIONE
LO SCREENING NEONATALE ESTESO
Moderatori: A. Correra (Napoli) – M. Agosti (Varese) 

11.45 Lettura Introduttiva
Lo screening neonatale esteso: la nuova realtà per la diagnosi
precoce neonatale degli errori congeniti del metabolismo 
I. Antonozzi (Roma)

12.15 Le LSD: una nuova frontiera per lo screening neonatale
esteso? 
M.A. Donati (Firenze)

12.35 Oltre lo screening neonatale: le potenzialità e l’efficienza della
MSMS (Tandem mass) in medicina di laboratorio
G. Giordano (Padova)

12.55 Discussione 

13.15 Intervallo

III SESSIONE
LE RETI DI SERVIZIO
Moderatori: E. Riva (Milano) – G. Weber (Milano)

14.30 Lettura Introduttiva
L’organizzazione delle reti di servizio per la gestione clinica
degli errori congeniti del metabolismo 
C. Dionisi Vici (Roma)

15.00 Il Centro di Screening Neonatale come nodo strategico per la
selezione del neonato a rischio 
C. Corbetta (Milano)

15.20 Un’esperienza regionale: il nuovo progetto organizzativo della
Regione Emilia Romagna
A. Cassio (Bologna)

15.40 Il registro per le malattie rare: l’esperienza della
Regione Lombardia con la Rete Regionale per le
Malattie Rare 
E. Daina (Ranica, BG)

16.00 Discussione 

SEGRETERIA SCIENTIFICA
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RESPONSABILE SCIENTIFICO
Carlo Corbetta
Direttore del Laboratorio di Riferimento Regionale 
per lo Screening Neonatale
A.O. Istituti Clinici di Perfezionamento 
Ospedale Dei Bambini "V. Buzzi", Milano

9.00 Saluto della Direzione Aziendale AO ICP

Presentazione del Convegno 
R. Cerone (Genova), C. Corbetta (Milano), M. Giovannini (Milano),
A. Selicorni (Monza)

9.30 Lettura Magistrale:
La salute infantile: l’interazione fra Genetica, Nutrizione, Ambiente
M. Giovannini (Milano)

I SESSIONE
GLI ERRORI CONGENITI DEL METABOLISMO
Moderatori: F. Mosca (Milano) – R. Cerone (Genova)

10.00 Lettura Introduttiva 
Gli errori congeniti del metabolismo: attuale rilevanza nella
medicina pediatrica  
G. Andria (Napoli)

10.30 Aspetti clinici degli errori congeniti del metabolismo: 
la gestione delle emergenze “metaboliche” 
R. Parini (Monza)

10.50 L’approccio di laboratorio in fase di emergenza clinica: 
conciliare la complessità tecnologica alle esigenze del paziente
U. Caruso (Genova)

11.10 Discussione 

11.30 Intevallo 


