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Presentazione

Le miopatie da accumulo di glicogeno e le miopatie del metabolismo lipidico sono
rare patologie geneticamente determinate; sebbene si tratti di malattie probabilmente
sottostimate, rappresentano cause rilevanti di disabilita in eta pediatrica ed adulta e il
loro riconoscimento e decisivo per un’adeguata presa in carico.
La crescita della complessita della diagnostica e del trattamento di tali malattie ha reso
necessario negli ultimi anni un approccio multidisciplinare, ovvero la compartecipa-
zione di differenti specialisti ai fini di ottimizzare risorse e competenze in favore di
una migliore gestione del malato. Inoltre, negli ultimi decenni si sono verificati
importanti progressi riguardo la conoscenza delle basi patogenetiche, la possibilita di
una diagnosi precoce, e soprattutto la possibilita di una terapia efficace in alcune
forme specifiche di tali miopatie, elementi che hanno cambiato la prospettiva di vita
per i pazienti.
Nell'intento di migliorare il livello di conoscenza delle miopatie da accumulo di
geno e del metabolismo lipidico, questo convegno si propone di fornire una
amica globale a pediatri e medici di medicina generale cosi come a specialisti e
professionisti coinvolti nella gestione dei pazienti affetti da tali patologie, dalla
possibilita ed importanza di un corretto e precoce inquadramento diagnostico,
all'impostazione di un adeguato follow-up ed al monitoraggio multidisciplinare degli
aspetti clinici e funzionali, fino alle piu recenti scoperte sui meccanismi patogenetici

e le innovazioni terapeutiche.
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09:00 | Introduzione e saluti

SESSIONE GLICOGENOSI - Aspetti clinici

Moderatori: Claudio Bruno e Tiziana Mongini

09:20 | Classificazione e diagnosi delle Glicogenosi | Claudio Bruno

09:40 | Aspetti clinici della malattia di Pompe ad esordio adulto | Tiziana Mongini
10:00 | Aspetti clinici della malattia di Pompe ad esordio infantile | Serena Gasperini

10:20 | Aspetti clinici delle altre Glicogenosi | Giacomo Comi

10:40 | Coffee break

SESSIONE GLICOGENOSI - Trattamento e nuove prospettive

Moderatori: Lorenzo Maggi e Antonio Toscano

11:10 | Registro Italiano delle Glicogenosi | Antonio Toscano

11:30 | Terapia della malattia di Pompe e in altre glicogenosi | Lorenzo Maggi

11:50 | Sperimentazioni farmacologiche e nuove prospettive terapeutiche
nelle glicogenosi | Massimiliano Filosto

12:10 | Ruolo dei modificatori genetici nelle glicogenosi | Paola De Fi ilippi

12:30 | Esercizio e fatica nelle miopatie metaboliche | Gabriele Siciliano
12:50 | Discussione finale
13:15 | Pranzo

SESSIONE MIOPATIE LIPIDICHE
Moderatori: Franco Taroni e Olimpia Musumeci
14:30 | Classificazione e diagnosi delle miopatie lipidiche | Franco Taroni
14:50 | Aspetti clinici, biochimici e molecolari delle miopatie da accumulo
di trigliceridi neutri associate a mutazioni nel gene PNPLA2 | Daniela Tavian
15:10 | Fenotipi infantili | Anna Ardissone
15:30 | Fenotipi delle forme tardive | Olimpia Musumeci
15:50 | Miopatie lipidiche responsive alla riboflavina | Maria Barile
16:10 | Interessamento cardiaco nelle miopatie metaboliche | Luisa Politano
16:30 | Aspetti nutrizionali e dieta nelle miopatie metaboliche | Simona Bertoli

16:50 | Associazione Italiana Glicogenosi
17:00 | Discussione finale

17:20 | Termine dei lavori




