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I continui progressi nel campo del sequenziamento genomico (whole genome 
sequencing - WGS) e la contemporanea riduzione dei costi ha permesso un loro utilizzo 
di routine nel percorso di cura del neonato.
Lo screening neonatale è fondamentale per iniziare il prima possibile una terapia in 
grado di prevenire o ridurre conseguenze gravi sulla salute del neonato, modificando 
significativamente la prognosi, inoltre, una diagnosi precoce può evitare ‘l’odissea 
diagnostica’ che spesso coinvolge le famiglie di bambini con un sospetto di malattia 
genetica e che in alcuni casi può durare anni, con conseguente dispendio di tempo, 
energie e risorse, oltre alle pesanti implicazioni.
Le tecnologie di sequenziamento genomico sono diventate progressivamente sempre 
più avanzate e, parallelamente alla riduzione dei costi, è aumentata l’attenzione per il 
loro impiego routinario nel percorso di cura del neonato. Il sequenziamento dell’intero 
genoma offre molte potenziali opportunità in questo contesto, ma anche dei rischi: 
da qui la necessità di approfondirne l’applicabilità a programmi di screening di massa. 
In diversi studi, infatti, il WGS è stato in grado di fornire una diagnosi tempestiva per i 
neonati con malattie genetiche in condizioni critiche, razionalizzando e rendendo più 
efficiente il processo diagnostico.
Tuttavia, è ancora poco esplorata la potenzialità del WGS nello screening neonatale, 
per identificare malattie potenzialmente trattabili in neonati ancora asintomatici.  
Nel congresso verrà anche affrontato il capitolo dell’intelligenza artificiale. 

Programma

08:30	 Registrazione partecipanti
08:45	 Saluto delle Autorità   

	 Presentazione del convegno     
	 Michele Caporossi, Carlo Catassi, Giuseppe Di Mauro

09:15	 1a SESSIONE La disabilità e le sue cause
Moderano: 	 Carlo Catassi, Andrea Vania   

	 Il rapporto tra la nascita pretermine e la disabilità
	 Virgilio Carnielli

             	 Diagnosi neonatale in ambito neurodegenerativo:
	 dove siamo e dove andremo; il confronto con le regioni 
	 Carla Marini 

	 Discussione
	

10:30	 2a SESSIONE - Tavola Rotonda
	 Le malattie neurodegenerative
Moderano: 	 Nicola Principi, Mauro Silvestrini                    

        	 Diagnosi Prenatale e le Malattie Genetiche
	 Luigi Memo, Giada Tortora 

	 I Disturbi del Neurosviluppo: 
	 dalla diagnosi precoce alle strategie di cura                               
	 Maria Gabriella Ceravolo, Diana Di Pietro, Carmelo Rachele    

	 Discussione
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12:00	 3a SESSIONE Nuove speranze per i pazienti affetti da malattie neuromuscolari 
Moderano: 	 Giuseppe Saggese, Domenico Ursino       

	 La SMA: dalla real world evidence alla value based healthcare,  
	 un cambio di paradigma Michele Caporossi 

	 Atrofia Muscolare Spinale Michela Coccia  

	 Disease Modifying Therapies nella SMA  Sabrina Siliquini 

	 L’Intelligenza Artificiale dalla Genomica 
	 alla personalizzazione delle cure  Marco Mazzanti    

	 Il PDTA operativo della SMA Roberto Papa     

	 Discussione
	
13:30 	 Pausa Pranzo

14:30	 4a SESSIONE - I PDTA e le cure domiciliari 
Moderano:	 Iride Dello Iacono, Francesco Tancredi

	 La presa in carico domiciliare del paziente,
	 un concetto in via di definizione Nadia Mosca                  

	 Il ruolo del  pediatra di famiglia Maria Carmen Verga  

	 Il ruolo del medico di famiglia  Giovanni Cirilli  

	 Il ruolo del nutrizionista NAD Paolo Orlandoni 

	 Il ruolo della riabilitazione nel percorso terapeutico Alfredo Fioroni 

	 Il ruolo del farmacista nella presa in carico territoriale Andrea Caprodossi

	 Il ruolo del neurologo  Leandro Provinciali

	 Il ruolo dello pneumologo Stefano Gasparini

	 Il ruolo dell’endocrinologo Gilberta Giacchetti                           

16:30	 5a SESSIONE - Tavola Rotonda
	 Le Associazioni dei pazienti: una sola voce 
Conduce:	 Franco Elisei Presidente giornalisti Marche

	 Dibattito aperto
Modera: 	 Simone Pizzi 

18:30 	 Conclusione
	 Marina Aimati, Michele Caporossi, Giuseppe Di Mauro

RESPONSABILE SCIENTIFICO 
Dr. GIUSEPPE DI MAURO Presidente SIPPS (Società Italiana di Pediatria Preventiva e Sociale) 
Pediatra di Libera Scelta, Convenzionato Regione Campania 

MODALITÀ DI PARTECIPAZIONE 
L’iscrizione è gratuita e potrà essere effettuata online all’indirizzo: 
www.congressare.it, nella sezione: EVENTI ProECM

CREDITI ECM
Figure Professionali: Medico Chirurgo (Tutte le Discipline), Farmacista, Biologo, Infermiere, 
Psicologo, Tecnico Sanitario di Radiologia medico, Tecnico Sanitario di Laboratorio biomedico, 
Fisioterapista, Logopedista, Terapista della neuro e psicomotricità dell’età evolutiva

CREDITI PARTECIPANTI
Sono stati riconosciuti  2,4 CREDITI ECM per max 300 partecipanti in presenza.
Sono stati riconosciuti  12 CREDITI ECM per max 100 partecipanti in webinar.

MODALITÀ EROGAZIONE CREDITI ECM
I questionari saranno disponibili e visionabili attraverso un link, ricevuto nella casella di posta 
elettronica comunicata al momento dell’iscrizione, a partire dal giorno successivo alla ricezione 
della stessa. Resteranno attivi per i 3 giorni successivi alla attivazione del link e sarà possibile 
effettuare un solo tentativo di compilazione. Questionario on-line a risposta multipla. Per 
conseguire i crediti ECM relativi all’evento è obbligatorio: partecipare al 90% delle attività formative 
in presenza/webinar, rispondere correttamente ad almeno il 75% dei quesiti del questionario di 
apprendimento, compilare il questionario di valutazione della qualità percepita.

SEDE CONGRESSUALE IN PRESENZA 
MOLE VANVITELLIANA | Banchina Giovanni da Chio, 28 - Ancona.
Per tutti i partecipanti in presenza saranno applicate le normative vigenti  in materia 
di prevenzione covid-19.
È prevista la partecipazione anche attraverso la piattaforma ProPRESENCE 
Live  che, previa iscrizione, darà la possibilità di seguire i lavori congressuali in 
modalità LIVE dal proprio PC e di conseguire i crediti ECM previsti, tramite link che 
riceverete in email fino ad un’ora prima dell’inizio dell’evento.
Si raccomanda l’uso del web browser Chrome e l’installazione dell’applicazione 
Zoom.
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