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Premessa e obiettivo

La formazione sulle malattie rare è uno degli obiettivi del Piano
Nazionale Malattie Rare (PNMR).
L’elevato numero delle singole malattie rare, la complessità che
le caratterizza e il ridotto numero di casi, lo sviluppo
esponenziale della genetica, i nuovi strumenti diagnostici e le
nuove terapie richiedono uno sforzo delle Società Scientifiche
per supportare la crescita professionale e le esperienze
pratiche anche degli assistenti in formazione.
E’ indispensabile favorire ed implementare il corretto
orientamento dei futuri pediatria al sospetto di una malattia rara,
all’idoneo utilizzo degli strumenti a disposizione per la diagnosi,
alla adeguata comunicazione alle famiglie, alla tempestiva
attivazione delle terapie, ed alla presa in carico olistica, specie
nel caso di pazienti con condizioni ultra rare ad alta complessità

Programma

08.00  Registrazione partecipanti

08.15  Introduzione del corso
M. Agosti, A. Selicorni, L. Memo

I° sessione:
LA DIAGNOSTICA IN GENETICA CLICNICA

Moderatori: L. Memo, M. Agosti

08.30  Anamnesi: cosa chiedere e perché attraverso i casi 
clinici
E. Prada

08.50  L’esame obiettivo dismorfologico
G. Zampino

09.30  Test genetici: quali, quando, come interpretarli nel caso di pazienti con condizioni ultra rare ad alta complessità
assistenziale. La metodologia del “gioco a squadre” oltre a
rendere più interattiva e coinvolgente la formazione, permette di
elevare il coinvolgimento emotivo e promuovere lo spirito
collaborativo, fondamentale nell’approccio alle malattie rare.

www.asst-settelaghi.it

09.30  Test genetici: quali, quando, come interpretarli
M. Mariani

10.00  Lo screening metabolico allargato
S. Gasperini

10.20  Break
II° sessione:

I QUADRI CLINICI PIU’ CLASSICI
Moderatori: A. Selicorni, I. Bresesti

10.40  Quadri sindromici
M. Abramo, C. Sala Veni, A. Grassi, A. Baronti

11.30  Quadri metabolici
M. Cianflone

12.00  Televoto individuale
Referenti: A. Selicorni, G. Zampino, M. Mariani, E. Prada

13.00  Lunch e assemblaggio delle squadre



III° sessione:
La comunicazione della diagnosi ed il counselling genetico

Moderatori: G. Zampino, L. Memo

14.00  Filmati + debriefing a squadre

IV° sessione:
IL PERCORSO ASSISTENZIALE

Moderatori: M. Agosti, L. Memo

15.00  Concetti base della pediatria della disabilità
A. Selicorni

15.20  Device respiratori: quali sono le nozioni che ogni 
pediatra dovrebbe conoscere
D. Simoncini

Alessandra Grassi
Scuola di Specializzazione in Pediatria, Università degli Studi dell’Insubria
Milena Mariani
Centro Fondazione Mariani per il Bambino Fragile, S.C. Pediatria, ASST 
Lariana, San Fermo della Battaglia
Luigi Memo
S.C. Genetica Medica, IRCCS Materno Infantile Burlo Garofalo, Trieste
Francesca Meroni
Centro Fondazione Mariani per il Bambino Fragile, S.C. Pediatria, ASST 
Lariana, San Fermo della Battaglia
Francesca Molinelli
Centro Fondazione Mariani per il Bambino Fragile, S.C. Pediatria, ASST 
Lariana, San Fermo della Battaglia
Marco Molteni
S.C. Otorinolaringoiatria, ASST Lariana, San Fermo della Battaglia
Mirella Mogiatti
Dirigente Medico S.C. Chirurgia Pediatrica, Ospedale F. Del Ponte, ASST 
Sette Laghi
Valentina Montano
Dirigente Medico S.C. Chirurgia Pediatrica, Ospedale F. Del Ponte, ASST 15.40  Device gastro-nutrizionali: quali  le nozioni che ogni 

pediatra dovrebbe conoscere
B. Parma

Dirigente Medico S.C. Chirurgia Pediatrica, Ospedale F. Del Ponte, ASST 
Sette Laghi
Barbara Parma
Centro Fondazione Mariani per il Bambino Fragile, S.C. Pediatria, ASST 
Lariana, San Fermo della Battaglia
Elisabetta Prada
Centro Fondazione Mariani per il Bambino Fragile, S.C. Pediatria, ASST 
Lariana, San Fermo della Battaglia
Chiara Sala Veni
Scuola di Specializzazione in Pediatria, Università degli Studi dell’Insubria
Angelo Selicorni
Direttore Centro Fondazione Mariani per il Bambino Fragile, S.C. Pediatria, 
ASST Lariana, San Fermo della Battaglia
Daniela Simoncini
Dirigente Medico S.C. Pediatria, Ospedale F. Del Ponte, ASST Sette Laghi
Giuseppe Zampino
Centro per le Malattie Rare e i Difetti Congeniti, Dipartimento Scienze Salute 
Donna Bambino e Sanità Pubblica, UOC Pediatria, Fondazione Policlinico 
Universitario A. Gemelli IRCCS, Roma



PARTE PRATICA

16.00  Le squadre a rotazione partecipano a 2 tavoli di lavoro 
ciascuna (gastro e respiratorio) di 30 minuti ciascuno e 
devono elaborare un programma assistenziale di un 
paio di casi simulati proposti

Tavoli respiratori
C. Bonetti, M. Molteni (1 tavolo)

F. De Bernardi, E. Digilio, E. Bernardini (2 tavolo)

Tavoli gastro-nutrizionali
F. Meroni, F. Molinelli (1 tavolo)

M. Mogiatti, V. Montano (2 tavolo)

Referenti casi clinici: 
G. Zampino, L. Memo, A. Selicorni, A. De Paoli

Docenti, Moderatori

Michele Abramo
Scuola di Specializzazione in Pediatria, Università degli Studi 
dell’Insubria
Massimo Agosti
Direttore Dipartimento Donna e Bambino, ASST Sette Laghi
Professore Ordinario di Pediatria, Università degli Studi dell’Insubria
Presidente Società Italiana di Neonatologia
Alice Baronti
Scuola di Specializzazione in Pediatria, Università degli Studi 
dell’Insubria
Elena Francesca Bernardini
Dirigente Medico S.C. Otorinolaringoiatria, ASST Sette Laghi
Claudia Bonetti
S.C. Riabilitazione Generale e Neuromotoria, ASST Lariana, San  Fermo 
della Battaglia
Ilia Bresesti
Dirigente Medico S.C. Nido, Neonatologia e Terapia Intensiva Neonatale, G. Zampino, L. Memo, A. Selicorni, A. De Paoli

18.30  Proclamazione della squadra vincitrice

18.45  Conclusioni

19.00  Chiusura evento formativo

Dirigente Medico S.C. Nido, Neonatologia e Terapia Intensiva Neonatale, 
Ospedale F. Del Ponte, ASST Sette Laghi
Ricercatore Universitario, Università degli Studi dell’Insubria
Annalia Cianflone
Dirigente Medico Dirigente Medico S.S.D. Laboratorio Analisi SMEL 
Specializzato in citogenetica e genetica medica, ASST Sette Laghi
Anita De Paoli
Centro Fondazione Mariani per il Bambino Fragile, S.C. Pediatria, ASST 
Lariana, San Fermo della Battaglia
Elena Digilio
Dirigente Medico S.C. Otorinolaringoiatria, ASST Sette Laghi
Serena Gasperini
Centro Fondazione Mariani per le Malattie metaboliche ereditarie, Clinica 
Pediatrica, Fondazione IRCCS San Gerardo dei Tintori, Monza


