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Splendid Hotel La Torre

Palermo, 28-30 ottobre 2008

Programma 

Malattie genetiche e malattie metaboliche
verso il futuro



Presentazione
In questi ultimi anni si è assistito ad una

evoluzione nel campo della prevenzione e della terapia delle malattie

metaboliche ereditarie.

Con lo screening metabolico allargato si possono riconoscere almeno

40 malattie, rendendo possibile il recupero totale o parziale dei piccoli

pazienti  e sono state sviluppate nuove terapie compreso il trapianto

d'organo e di cellule.

Molti pazienti raggiungono l'età adolescenziale ed alcuni l'età adulta

comportando la necessità  di una presa in carico multi professionale . 

Nel più tradizionale settore della dietoterapia, è migliorata la qualità e

la palatabilità dei prodotti utilizzabili.

Nel Congresso annuale, che quest'anno si svolge a Palermo nella

splendida cornice del golfo di Mondello, cercheremo di affrontare

queste novità  insieme a esperti in campo nazionale e internazionale.

Speriamo di essere in tanti!

Il Comitato Organizzatore
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Programma 
sinottico

LUNCH MEETING GENZYME:

Malattie da accumulo lisomiale: 
Aspetti clinici e approcci terapeutici

Apertura del Congresso

Sala A Sala B Sala C

12.30

14.00

Le Leucodistrofie14.30

Comunicazioni16.30

Riunione Consiglio Direttivo
SISSME/SISN

Assemblea
SIMGePeD18.30 - 20.00

11.00 Registrazione dei Partecipanti

Premiazione delle Comunicazioni

11.00

13.00

Chiusura dei Lavori13.30

9.00 Comunicazioni

20.30 Cocktail di Inaugurazione

Tavola Rotonda:

Continuità assistenziale e transizione
nell'età adulta

Lunch Meeting Shire:

Presente e futuro nel trattamento
delle malattie lisosomiali

11.00

13.00

Linee guida per lo screening 
e conferma diagnostica14.30

Screening:
rapporto tecnico e controllo qualità

Assemblea SISSME/SISN

9.00 Aggiornamenti terapeutici

15.30

17.00 - 20.00

21.00 Cena sociale - Ristorante Charleston

M
ar

te
dì

 22
8 

oot
to

br
e

Gi
ov

ed
ì 33

0 
oot

to
br

e
M

er
co

le
dì

 22
9 

oot
to

br
e

Tavola Rotonda: La presa in carico del 
bambino con patologia genetico-metabolica

ad alta complessità assistenziale

Corso per attività di laboratorio:

Lo screening neonatale dallo spot alla
conferma diagnostica: il ruolo del laboratorio



Martedì 28 Ottobre
Ore 11:00 
Registrazione dei partecipanti 

MALATTIE DA ACCUMULO LISOSOMIALE:
ASPETTI CLINICI E APPROCCI TERAPEUTICI
Moderatori: B. Bembi, G. Sorge

12.30 - 12.50 Lunch in aula 

Malattia di Fabry: un modello di prevenzione nelle malattie genetiche
M. Spada

L’Imiglucerasi nel trattamento della Malattia di Gaucher:
lo standard of care e le nuove prospettive
M. Di Rocco

La Malattia di Pompe in pediatria
M. A. Donati

Approcci terapeutici nella Mucopolisaccaridosi I
R. Parini

Presentazione del Congresso: 
L. Palillo

Saluto delle Autorità

Saluto dei Presidenti
SISMME A. Burlina
SISN R. Cerone
SIMGePed G. Andria

APERTURA DEL CONGRESSO
Sala A 14.00 - 14.30

LUNCH MEETING GENZYME
Sala A 12.30 - 14.00
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Moderatori: F. Pardo, L. Pavone

Novel leukoencephalopathies and approach to diagnosis
S. Naidu

Malattia di Krabbe late onset
A. Fiumara

Molecular diagnosis of Krabbe disease
W. Lissens

Alterazioni della sostanza bianca nella PKU: significato clinico e patogenesi
V. Leuzzi

Moderatori: C. Romano, C. Salpietro,
P. Strisciuglio

Riunione Consiglio Direttivo SISSME/SISN

Assemblea SIMGePeD

Ore 20.30
Cocktail Inaugurale

ASSEMBLEA
Sala C 18.30 - 20.00

RIUNIONE
Sala B 18.30 - 20.00

COMUNICAZIONI
Sala A 16.30 - 18.30

LE LEUCODISTROFIE
Sala A 14.30 - 16.30

Martedì 28 Ottobre



7

Mercoledì 29 Ottobre

Moderatori: E. Bonioli, A. Burlina 

Trapianto epatociti
G. F. Hoffmann

Trapianto di fegato
M. Spada

Patologie lisosomiali
G.C. Parenti

Discussione

Novità terapeutiche nelle sindromi neurocutanee
M. Ruggieri

Strategie terapeutiche nell’Atrofia Muscolare Spinale
E. Bertini

Approccio terapeutico nelle miopatie primitive
C. Minetti

Discussione

AGGIORNAMENTI TERAPEUTICI
Sala A 9.00 - 11.00
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Mercoledì 29 Ottobre

CONTINUITÀ ASSISTENZIALE E
TRANSIZIONE NELL’ETÀ ADULTA
Moderatori: G. Andria, M. Giovannini 

I risultati di un’indagine tra i centri pediatrici di malattie metaboliche e
di genetica clinica
M. Rigoldi

Continuità assistenziale nei pazienti affetti da PKU
E. Riva

L’esperienza di un centro per malattie metaboliche e genetiche
pediatriche
R. Della Casa

La transizione agli specialisti dell’adulto dei pazienti con sindromi genetiche
G. Cocchi

La presa in carico dei pazienti pediatrici oltre l’adolescenza
A. Burlina

Colazione di lavoro

PRESENTE E FUTURO NEL TRATTAMENTO 
DELLE MALATTIE LISOSOMIALI
Moderatori: A. Burlina, R. Parini

13.00 - 13.20 Lunch in aula

ERT: l’opzione terapeutica oggi disponibile
O. Gabrielli

Approcci per la terapia del SNC nelle Mucopolisaccaridosi
M. Scarpa

Chaperones Molecules: a new therapeutic approach
D. Germain

LUNCH MEETING SHIRE
Sala A 13.00 - 14.30

TAVOLA ROTONDA
Sala A 11.00 - 13.00
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Mercoledì 29 Ottobre

LO SCREENING 
E CONFERMA DIAGNOSTICA
Dedicata alla memoria del Prof. Cesare Romano
Moderatori: C. Corbetta, C. Dionisi-Vici

Proposte internazionali per l'implementazione dei programmi di
screening neonatale della fibrosi cistica
C. Castellani

La proposta della International Atomic Energy Agency per lo sviluppo
dei programmi di screening neonatale dell’ipotiroidismo congenito
A. Olivieri

Interventi preordinati e discussione generale:

Le linee guida SISMME/SISN per screening esteso e conferma
I. Antonozzi

Il progetto della Regione Sicilia per lo screening esteso 
G. Sorge, L. Iapichino

LINEE GUIDA
Sala A 14.30 - 15.30
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Mercoledì 29 Ottobre

RAPPORTO TECNICO E CONTROLLO 
QUALITÀ

Rapporto tecnico su programmi di screening in Italia 
R. Cerone, U.Caruso 

Programmi nazionali di controllo qualità
U. Caruso

Assemblea SISSME/SISN

Ore 21.00
Cena sociale

ASSEMBLEA
Sala A 17.00 - 20.00

SCREENING
Sala A 15.30 - 16.30
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Moderatori: P. Mastroiacovo, F. Mollica 

LA PRESA IN CARICO DEL BAMBINO CON 
PATOLOGIA GENETICO-METABOLICA AD 
ALTA COMPLESSITÀ ASSISTENZIALE

Moderatori: M.C. Schiaffino, A. Selicorni

La testimonianza di un genitore
A. Ragusa Andò

Il ruolo del pediatra di base
C. Buttè

Le peculiarità del bambino con patologia sindromica ad alta
complessità assistenziale
G. Corsello

Le peculiarità del bambino con patologia metabolica ad alta
complessità assistenziale
A. Donati

Il contributo delle unità di NPI
R. Barone

Il ruolo del dirigente di politica sanitaria
L.  Maniaci, L. Borsellino

Discussione

TAVOLA ROTONDA
Sala A 11.00 - 13.00

Sessioni parallele

COMUNICAZIONI
Sala A 9.00 - 11.00

Giovedì 30 Ottobre
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LO SCREENING NEONATALE DALLO SPOT 
ALLA CONFERMA DIAGNOSTICA: IL RUOLO
DEL LABORATORIO

Moderatori: I. Antonozzi, U. Caruso

I Modulo: Lo stato di fatto dei programmi di screening 
esteso in Italia. Relazione sulle 4 esperienze 
attuali: risultati, pazienti diagnosticati, 
performance metrics dei programmi;
le strutture in partenza, dove, come, quando
G. La Marca

Discussione

II Modulo Impostazione di un programma di screening 
pilota per le Hbpatie. Algoritmo proposto, 
tecniche diagnostiche, risultati preliminari
P. Ialongo

Discussione

III Modulo: Diagnostica di laboratorio delle malattie 
mitocondriali
B. Garavaglia

Discussione 

Discussione Generale

Chiusura dei lavori

PREMIAZIONE COMUNICAZIONI
Sala A 13.00 - 13.30

CORSO per Attività di Laboratorio
Sala B 11.00 - 13.00

Giovedì 30 Ottobre
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SEDE DEL CONGRESSO
Splendid Hotel La Torre
Via Piano Gallo 11 (Mondello Lido) - 90151 Palermo - Tel. 091.450222

La sede congressuale sarà collegata con le strutture alberghiere proposte attraverso
un servizio navetta. Gli orari saranno visibili alle reception degli hotels. Saranno
garantiti i trasferimenti a coloro che effettueranno la prenotazione alberghiera con la
Segreteria Organizzativa.

ISCRIZIONE
L’iscrizione è obbligatoria fino ad esaurimento dei posti disponibili e può essere
effettuata compilando e inviando per fax la Scheda di Iscrizione allegata unitamente
all’attestazione di pagamento, oppure compilando il modulo per l’iscrizione on line sul
sito www.bgeventi.com, sezione EVENTI.
Le iscrizioni pervenute senza il pagamento della quota non saranno ritenute valide.
Una volta finalizzata la pratica di registrazione, la Segreteria Organizzativa
provvederà a inviare una e-mail di conferma.

Quote di iscrizione
Medico Chirurgo 350,00 EUR Biologo 350,00 EUR
Chimico 350,00 EUR Psicologo 350,00 EUR
Specializzando 200,00 EUR Dottorando 200,00 EUR
Dietista 80,00 EUR Tecnico 80,00 EUR

Accompagnatore 200,00 EUR
Le quote di iscrizione sono da intendersi Iva inclusa

la quota di iscrizione comprende:
partecipazione ai lavori scientifici kit congressuale
cocktail di inaugurazione del 28 ottobre light lunch nei giorni 28 e 29 ottobre
cena sociale del 29 ottobre attestato di partecipazione
attestato ECM syllabus

N.B. Iscrizioni da parte di Enti Pubblici
Per eventuali richieste di esenzione IVA per fatturazioni intestate a Enti Pubblici ai
sensi dell’art. 10, comma 20, D.P.R.637/72 dovrà pervenire esplicita richiesta scritta
da parte dell’Ente interessato, contestualmente alla scheda d’iscrizione.

la quota accompagnatori comprende:
cocktail di inaugurazione del 28 ottobre light lunch nei giorni 28 e 29 ottobre
cena sociale del 29 ottobre

MODALITÀ DI PAGAMENTO
Il pagamento della quota di iscrizione potrà essere effettuato tramite:

Bonifico bancario intestato a BGE EVENTI &  CONGRESSI s.r.l.
C/C 052852062481 - Banca Sellasud Arditi Galati SPA
Suc. 09 Palermo Via Villareale
ABI 03049 - CAB 04605 - CIN R
IBAN: IT18R0304904605052852062481
(indicare nella causale: Evento 08/08 e il nome del partecipante) 

Informazioni generali
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Informazioni generali
Nota bene:

inviare copia della distinta di bonifico bancario via fax o e-mail ai numeri o 
all’indirizzo e-mail della segreteria organizzativa
le spese di bonifico bancario sono a carico dell’ordinante
non potranno essere considerate valide le schede di iscrizione se non corredate
di copia della distinta del b/b con indicazione del numero di CRO
Assegno circolare non trasferibile intestato a BGE EVENTI & CONGRESSI s.r.l..

UDITORI
E' prevista la partecipazione gratuita ai soli lavori scientifici previa pre-iscrizione
obbligatoria presso la Segreteria Organizzativa entro e non oltre il 15 Ottobre 2008.
L'iscrizione darà diritto a:

Partecipazione ai lavori scientifici
Attestato di partecipazione

CANCELLAZIONE DELL’ISCRIZIONE
In caso di cancellazione non è previsto alcun rimborso.

SEGRETERIA CONGRESSUALE
La Segreteria Congressuale sarà aperta presso L'Hotel Splendid La Torre durante
tutto lo svolgimento dei lavori.
28 ottobre - ore 11.00 - 18.30
29 ottobre - ore 08.30 - 17.00
30 ottobre - ore 08.30 - 13.30

PROGRAMMA SOCIALE PER CONGRESSISTI E ACCOMPAGNATORI
28 ottobre 2008
Cocktail di Inaugurazione
ore 20, 30  -  Splendid Hotel La Torre
La partecipazione alla Cocktail di inaugurazione è riservata ai partecipanti al
Congresso e agli accompagnatori regolarmente iscritti.

29 ottobre 2008
Cena Sociale 
ore 21,00 Ristorante Charleston
La partecipazione alla Cena Sociale è riservata ai partecipanti al Congresso  e agli
accompagnatori regolarmente iscritti.
Il personale delle aziende Sponsor che desideri partecipare alla cena sociale, è
tenuto a confermare la partecipazione  in Segreteria entro e non oltre le ore 12.00 di
Martedì 28 ottobre. Il costo della cena sociale è di C 84,00 (IVA inclusa).

Si prega di indossare il proprio badge durante le attività sociali.
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Informazioni generali
PRENOTAZIONE ALBERGHIERA
Le richieste di prenotazioni alberghiere saranno evase su richiesta tramite invio della
"Scheda di  Prenotazione Alberghiera" scaricabile dal sito www.bgeventi.com, Sezione
Eventi 2008, oppure inviando la rischiesta per iscritto alla  Segreteria Organizzativa BGE
Eventi & Congressi al numero di fax 091.6260945 o per e-mail all'indirizzo
congressocongiunto2008@bgeventi.com

I termini e le condizioni per la prenotazione alberghiera sono indicati sulla "Scheda di
Prenotazione Alberghiera".

TRASFERIMENTI
Sarà espletato un servizio transfer dagli hotel alla Sede Congressuale e viceversa. Ogni
bus sarà dotato di un cartello di riconoscimento sul quale sarà apposto il nome
dell’albergo o della location di destinazione. Il servizio sarà valido solo per coloro che
avranno prenotato la camera in hotel tramite la Segreteria Organizzativa del Congresso.

VARIAZIONI E AGGIORNAMENTI
Tutte le informazioni ed eventuali aggiornamenti sul programma saranno
consultabili sul sito www.bgeventi.com, nella sezione “ EVENTI 2008 ”.



E’ stata inoltrata richiesta di accreditamento dell’evento alla Commissione Nazionale
per l’Educazione Continua in Medicina per le seguenti categorie professionali: 

Medico Chirurgo: ID n. 12117-8036190 posti disponibili 200
Biologo: ID n. 12117-8036190 posti disponibili 30
Chimico: ID n. 12117-8036190 posti disponibili 5
Dietista: ID n. 12117-8036192 posti disponibili 20

Psicologo: ID n. 12117-8036191 posti disponibili 20
Tecnico Sanitario Laboratorio Biomedico: ID n. 12117-8036193 posti disponibili 20

I CREDITI FORMATIVI SARANNO ASSEGNATI SOLAMENTE A SEGUITO DELLA
PRESENZA AL 100% DEI LAVORI.

COMUNICAZIONI 
Il tempo di presentazione delle comunicazioni orali non deve assolutamente superare
i sei minuti, comprendenti la discussione (4’+2’). Per le modalità di presentazione, si
veda il punto “Proiezioni in sala”. L’autore che presenterà la comunicazione dovrà
essere regolarmente iscritto al Congresso.

ATTESTATI
Gli attestati di partecipazione verranno rilasciati a tutti i partecipanti regolarmente
iscritti, per i soli giorni di effettiva presenza al Congresso. Gli attestati riportanti i
crediti formativi verranno spediti successivamente.

PROIEZIONI IN SALA
Il materiale da proiettare in Sala dovrà essere consegnato al Centro Slides almeno
un’ora prima dell'inizio della presentazione. Per evitare problemi di ordine tecnico non
sarà possibile connettere direttamente i PC personali al videoproiettore. A tutti gli
Autori verrà richiesta l’autorizzazione scritta all’utilizzo delle slides proiettate e alla
registrazione audio delle relazioni, per consentire l'utilizzo del materiale scientifico
per la pubblicazione del Syllabus.

BADGE
Il badge personale e non cedibile sarà distribuito all’atto della registrazione presso la
Segreteria del Congresso e dovrà essere indossato per tutta la permanenza presso
la sede congressuale e per le attività sociali e deve essere presentato per ottenere
l’attestato di partecipazione.
Lo smarrimento del proprio badge comporterà il pagamento della quota
accompagnatori per la partecipazione alle attività sociali.

AREA ESPOSITIVA
Un ampio spazio espositivo sarà dedicato all’interno del Congresso alla mostra di prodotti
legati al settore farmaceutico, di apparecchiature tecniche ed edizioni scientifiche.

Informazioni scientifiche
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COME RAGGIUNGERE PALERMO
AEREO
Aeroporto Falcone e Borsellino (Palermo)
L’aeroporto di Palermo, è situato a Punta Raisi, a circa 20 km da Palermo, ed è connesso con la
città mediante l’autostrada A29, la metropolitana e un regolare servizio di autobus. 
Collegamenti  con aeroporto in autobus
Linea Prestia e Comandè. Per informazioni sugli orari e costi consultare il sito
www.prestiaecomande.it alla sezione “Linea Aeroporti”.
Collegamenti  con aeroporto in metropolitana
Collegamento in 45 minuti dall’aeroporto a Palermo Stazione Centrale e v.v.. 
Orari: Palermo Stazione Centrale - Aeroporto dalle ore 4.45 - alle 21.40

Aeroporto - Palermo Stazione Centrale dalle ore 5.40 alle 22.40
Per informazioni e costi consultare il sito www.palermoweb.com/metropa/

MARE
Regolari servizi di traghetto per il trasporto di
passeggeri e veicoli collegano il porto di Palermo con
alcuni maggiori porti del Mediterraneo, tra cui Cagliari,
Civitavecchia/Roma (12 ore), Genova (20 ore), Livorno
(19 ore), Napoli, Salerno. Per maggiore informazioni si
rimanda alle principali compagnie di navigazione:
Grandi Navi Veloci, Grimaldi Ferries, Tirrenia.

TRENO
La Stazione Centrale di Palermo è connessa alla linea
ferroviaria nazionale. Diversi treni collegano nell’arco
della giornata Palermo con Roma (durata del viaggio
circa 12 ore) e Palermo con Milano (17-18 ore).
Per maggiori informazioni e orari e costi consultare il
sito www.trenitalia.it

AUTO
La rete autostradale si dirama in tre rami principali:
Trapani - Palermo  A29; Messina - Palermo A20;
Catania - Palermo A19. 

TRASPORTI URBANI
Esistono circa 50 linee di autobus che servono la città e la periferia; Il costo del singolo titolo
di viaggio è di C 1,10 e da diritto a 90 min di viaggio in qualsiasi linea urbana AMAT e METRÒ.
Il biglietto può essere acquistato, oltre che nelle rivendite autorizzate (tabacchi, bar, edicole,
etc...), anche a bordo dei bus al costo di 1,50 euro (poiché si aggiunge il costo di 0,40 euro per
diritto di esazione a bordo). Per maggiori informazioni orari consultare il sito www.amat.pa.it

COME RAGGIUNGERE MONDELLO
Dall’aeroporto di Palermo:
La percorrenza media in auto è di mezz'ora per una distanza di 30 chilometri. Un taxi
dall'aeroporto all'hotel costa circa € 45,00. Con l'autobus delle Linea Prestia e Comandè occorre
raggiungere Piazza Politeama e proseguire per Mondello in taxi (circa € 20,00) o con un mezzo
pubblico. 

Dal centro di Palermo:
CON MEZZI PUBBLICI:
Linea 603 - (Cap.) - Via Ninni Cassarà (Stadio) -  Mondello, Via Teti. FREQUENZA 20 MIN.
Linea 806 - (Cap.) - Piazza Politeama -  Mondello, Hotel La Torre.  FREQUENZA 20 MIN.
DAL PORTO DI PALERMO: circa 11 km.
Uscire dal porto e girare a destra percorrendo Via  Francesco Crispi e proseguire per  Via
Montepellegrino, Piazza Generale A. Cascino, Via Isaac Rabin. Alla rotonda, prendere la 3a

uscita e continuare su: Via Martin Luther King. Girare sulla prima strada a destra e continuare
dritto per  Via della Favorita, Viale Diana, Viale Margherita di Savoia. Arrivo a Mondello.
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