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Premessa
Negli ultimi anni, la genetica ha compiuto straordinari progressi nella diagnosi 
precoce e nella definizione molecolare delle malattie rare, specialmente in 
ambito neonatale. Parallelamente, l’introduzione di terapie innovative - come 
quelle geniche, genetiche e molecolari - ha rivoluzionato la storia naturale e la 
prognosi di alcune patologie un tempo considerate incurabili. La farmacoterapia 
neonatale si trova oggi di fronte alla sfida di integrare questi approcci nella 
pratica clinica quotidiana, tenendo conto delle peculiarità fisiopatologiche del 
neonato, della tempistica diagnostica e della sostenibilità delle nuove terapie.

Descrizione dell’evento
L’evento sarà articolato in due giornate, suddivise tra i “Syndromic Games” (venerdì 
6 Marzo), e l’“Incontro Congiunto dei Gruppi di Studio di Genetica Clinica e di 
Farmacoterapia neonatale della SIN”, che si svolgerà il giorno seguente (sabato 7 
Marzo). Obiettivo dei “giochi” è promuovere, attraverso un’esperienza interattiva 
e collaborativa a squadre, l’apprendimento delle competenze teoriche e delle 
abilità tecniche necessarie all’inquadramento (raccolta anamnestica, attento 
esame dismorfologico, utilizzo appropriato degli strumenti diagnostici, incluse 
le metodiche di sequenziamento di nuova generazione), gestione, e presa in 
carico dei pazienti con malattie genetiche e sindromi malformative, oltre alle 
corrette modalità di comunicazione di malattia rara alla famiglia. Nella seconda 
giornata viene proposta una panoramica aggiornata sulle principali malattie 
genetiche del neonato per le quali esistono oggi trattamenti mirati, attraverso 
l’illustrazione di casi pratici e la promozione di un confronto multidisciplinare 
tra specialisti dell’area pediatrica, farmacisti, biologi, bioeticisti e infermieri. Il 
convegno ospita numerosi esperti e figure di riferimento nel campo della 
genetica clinica e della farmacoterapia neonatale e pediatrica, provenienti 
dai maggiori centri siciliani e da altre aree del Paese. È promosso dai Gruppi 
di Studio di Genetica Clinica e di Farmacoterapia Neonatale della SIN e dalla 
SIMGePeD. È rivolto ad infermieri, infermieri pediatrici, farmacisti, biologi, 
medici specializzandi e specialisti in Pediatria, Ostetricia e Ginecologia, Genetica 
Medica, Neurologia, Neuropsichiatria Infantile, e Farmacologia. 
Vi aspettiamo a Palermo!

I Responsabili scientifici
Giovanni Corsello, Nunzia Decembrino, Luigi Memo, Gregorio Serra
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1ª

	 SYNDROMIC GAMES

08.30/ >	 Saluti istituzionali e introduzione ai lavori:
08.45
	 Giovanni Corsello
	 Direttore Scuola di Specializzazione in Pediatria, 
	 Università degli Studi di Palermo

	 Eloisa Gitto
	 Direttore Scuola di Specializzazione in Pediatria, 
	 Università degli Studi di Messina

	 Martino Ruggieri
	 Direttore Scuola di Specializzazione in Pediatria, 
	 Università degli Studi di Catania

	 Angelo Selicorni
	 Presidente Società Italiana Malattie Genetiche 		
	 Pediatriche e Disabilità Congenite (SIMGePeD)

	 Luigi Memo
	 Segretario Gruppo di Studio di Genetica Clinica 		
	 Neonatale SIN

	 Giuseppe Zampino
	 Progetto Didattico formativo sulle malattie rare 
	 “Syndromic games”

	 Antonio Corsello
	 Presidente Osservatorio Nazionale Specializzandi 
	 in Pediatria (ONSP)

	 PRIMA SESSIONE
	 LA DIAGNOSTICA IN GENETICA CLINICA
	 Moderatori: Mario Giuffrè, Giuseppe Santangelo, 
	 Angelo Selicorni 

09.00 > 	 Segni prenatali di sospetta sindrome malformativa: 
	 il ruolo del ginecologo
	 Renato Venezia, Gian Piero Minnella

09.20 >	 Anamnesi: cosa chiedere e perché attraverso i casi clinici
	 Luigi Memo
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2ª

3ª

09.40 >	 L’esame obiettivo dismorfologico
	 Giuseppe Zampino

10.00 >	 Test genetici: quali, quando, e come interpretarli
	 Maria Piccione

10.20 > 	 Quando un metabolita fa la differenza: leggere lo 		
	 screening neonatale esteso per cambiare la storia clinica
	 Marina Caserta 

10.40 >	 SMA e oltre: la nuova era dello screening genetico 		
	 neonatale
	 Ettore Piro
		
11.00 >	 Discussione

	 SECONDA SESSIONE
	 PROFILI CLINICI
	 Moderatori: Antonio Corsello, Luigi Memo, 
	 Marco Andrea Nicola Saporito

11.30 > 	 Quadri clinici di malattie/sindromi genetiche: 
	 i “grandi classici”
	 Sara Aramnejad, Clara Giambrone, Lisa Palermo
	 Tutor: Vincenzo Antona, Lucia Marseglia, 
	 Immacolata Rulli, Gregorio Serra

12.00 >	 Quadri clinici di malattie metaboliche ereditarie
	 Ciro Borreano, Federica Pecoraro, Giuliana Portale
	 Tutor: Antonella Di Fiore, Giusy Ranucci, Tiziana Timpanaro

12.30 >	 Quiz sul programma del mattino con televoto

	 TERZA SESSIONE
	 IL PERCORSO ASSISTENZIALE
	 Moderatori: Vincenzo Antona, Maria Rita Di Pace, 
	 Fabio Giardina

13.00 >	 La pediatria della disabilità
	 Angelo Selicorni

13.15 >	 Assistenza respiratoria 
	 Eloisa Gitto	
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5ª

4ª

13.30 >	 Device gastro-nutrizionali
	 Elisa Mazzoni
				  
13.45 >	 Device nefro-urologici
	 Maria Sergio

14.00 > 	 Light lunch

	 QUARTA SESSIONE
	 COMUNICAZIONE DELLA DIAGNOSI 
	 E COUNSELING GENETICO
	 Moderatori: Luigi Memo, Gregorio Serra, Giuseppe Zampino

15.00 >	 Proiezione di filmati di scenari clinici realizzati 
	 dagli specializzandi: “tips and tricks” nella 			 
	 comunicazione di patologia rara/counseling genetico 
	
15.45 >	 Intervento preordinato associazione IRIS
	 Maria Calderone, Francesca Nobile	

	 QUINTA SESSIONE
	 ESERCITAZIONI PRATICHE
	 Moderatori: Luigi Memo, Donatella Termini, 
	 Giuseppe Zampino
	
16.00 >	 Gestione dei device: squadre a confronto	
	 Preparazione di galenici e nuove frontiere farmacologiche 
	 Immacolata Rulli, Lucia Marseglia, Veronica Notarbartolo

	 Tracheostomia, macchina della tosse, supporti ventilatori
	 Annalisa Ferlisi, Mariacarola Pensabene, Elisa Mazzoni

	 Supporti nutrizionali e nefro-urologici: biberon speciali, 
	 sondino naso/orogastrico, gastro/enterostomie, cateteri 	
	 vescicali
	 Marco Pensabene, Rita Macchiarella, Silvana Iacona

	 Simulazione di scenari clinici (elaborazioni in gruppi)

	 Debriefing

18.00 >	 Proclamazione della squadra vincitrice
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1ª

	 INCONTRO CONGIUNTO GRUPPI DI STUDIO SIN 

08.45 >	 Saluti istituzionali e introduzione ai lavori

	 Marcello Ciaccio
	 Presidente Scuola di Medicina e Chirurgia 
	 Università degli Studi  di Palermo

	 Massimo Agosti
	 Presidente SIN

	 Domenico Cipolla
	 Presidente SIP Sicilia

	 Caterina Cacace
	 Presidente SIN Sicilia

	 Nunzia Decembrino
	 Segretario Gruppo di Studio di Farmacoterapia 		
	 Neonatale SIN

	 Luigi Memo
	 Segretario Gruppo di Studio di Genetica Clinica 		
	 Neonatale SIN

09.00 >	 Lettura
	 Neonatologia di precisione: impatto clinico e prospettive
	 Giovanni Corsello
	 Introduce: Caterina Cacace

	 PRIMA SESSIONE
	 Diagnosi precoce e target molecolari
	 Moderatori: Rosaria Nardello, Maria Piccione, 
	 Angelo Selicorni 

09.30 > 	 Pannelli genici, WES e WGS nel neonato critico: 
	 quando e come usarli
	 Luigi Memo, Gregorio Serra

09.50 > 	 Dall’identificazione del difetto al target terapeutico: 
	 nuovi orizzonti delle terapie personalizzate 
	 in neurologia neonatale
	 Raffaele Falsaperla
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2ª

10.10 > 	 La cura nelle malattie metaboliche ereditarie: 
	 dalla terapia enzimatica sostitutiva 
	 alla sostituzione genica
	 Cinzia Castana

10.30 >	 SCID e immunodeficienze congenite: 
	 quando la terapia genica è terapia salvavita
	 Antonino Trizzino

10.50 >	 Discussione 

	 SECONDA SESSIONE
	 Dal gene alla terapia: scenari clinici in neonatologia 
	 e pediatria
	 Moderatori: Nicola Cassata, Piero Farruggia, Mario Velardita
	

11.15 >	 CFTR modulators nella fibrosi cistica: 
	 dalle mutazioni al trattamento personalizzato
	 Francesca Ficili

11.35 >	 Beta-talassemia e anemia falciforme: 
	 la rivoluzione delle terapie geniche ex vivo
	 Giovan Battista Ruffo

11.55 >	 I nuovi farmaci in oncologia pediatrica: applicazioni 		
	 cliniche tra neuroblastoma, leucemie e linfomi		
	 Paolo D’Angelo

12.15 >	 Target molecolari per malattie endocrine su base
	 genetica e displasie scheletriche: il modello della 		
	 acondroplasia
	 Maria Cristina Maggio

12.35 >	 Attraverso gli occhi di una madre: la storia di Francesca 
	 e la speranza di nuove terapie per il deficit congenito 
	 di proteine del surfattante
	 Vittoria Ragusa

12.55 >	 Discussione
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13.10 >	 Lettura
	 “Trattare la via”: terapie target nei disordini neurocutanei 
	 su base genetica
	 Martino Ruggieri
	 Introduce: Piero Pavone

13.40 >	 Light lunch

	 TERZA SESSIONE
	 Farmacogenomica e farmacoterapia personalizzata
	 in età neonatale: principi, applicazioni cliniche 		
	 emergenti e approccio integrato
	 Moderatori: Bruna Gabriele, Simona La Placa, 
	 Alessandro Saporito

14.45 >	 Antibiotici e antifungini in TIN: dalla dose standard 
	 alla terapia guidata dal profilo genetico
	 Mario Giuffrè

15.15 >	 Verso un’analgesia di precisione nel neonato: 
	 il ruolo della farmacogenomica
	 Nunzia Decembrino

15.45 >	 La Care del neonato pretermine: 
	 approccio alla gestione del dolore
	 Maria Sole Spinella Coletta	

16.15 >	 Discussione

16.30 >	 Lettura
	 Le Cure palliative in Pediatria
	 Giorgio Trizzino
	 Introduce: Domenico Cipolla

17.00 > 	 Conclusione dei lavori
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ECM
L’evento è stato accreditato per 100 iscritti al Ministero della Salute dal
provider Servizitalia soc. coop. n. 5183-473823 per le seguenti categorie 
professionali: Biologo; Farmacista; Infermiere; Infermiere Pediatrico; Medico 
Chirurgo (discipline accreditate: Farmacologia e Tossicologia Clinica; Ginecologia 
e Ostetricia Genetica Medica; Pediatria; Pediatria di libera scelta; Neurologia; 
Neuropsichiatria Infantile; Neonatologia. 
Per il rilascio dei crediti occorre: appartenere ad una delle discipline per le 
quali è stato accreditato l’evento, frequentare il 90% del totale delle ore di 
formazione dell’evento, compilare la scheda anagrafica, superare il test di 
apprendimento ECM sul sito congressi.servizitalia.it entro tre giorni dalla 
fine dell’evento. Servizitalia non si assume la responsabilità dell’eventuale 
mancata assegnazione dei crediti da parte del Ministero della Salute in caso di 
compilazione errata o parziale delle schede.

Iscrizioni
L’iscrizione è gratuita.
Per la partecipazione all’evento è necessaria la compilazione del modulo 
d’iscrizione disponibile on-line sul sito https://congressi.servizitalia it/.
L’accettazione verrà confermata dalla Segreteria organizzativa seguendo l’ordine 
d’arrivo delle richieste d’iscrizione. L’iscrizione ai lavori congressuali comprende: 
kit congressuale, accesso ai crediti ECM e l’attestato di partecipazione.

Sede
Stand Florio 
Via Messina Marine, n. 40
90123, Palermo 

Segreteria organizzativa e provider
SERVIZITALIA
ID: 5183
Via Salvatore Puglisi, 15
90143 Palermo
tel. 091 6250453
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Si ringraziano le aziende che sostengono
in modo non condizionato
questo evento formativo.


