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	 Saluto delle Autorità:
	 Michele Emiliano
	 Presidente Regione Puglia

	 Vito Montanaro
	 Direttore Dipartimento Salute Regione Puglia

	 Loreto Gesualdo
	 Preside della Scuola di Medicina Bari

	G iovanni Migliore
	 Direttore Generale AOUC Policlinico-Giovanni XXIII Bari

	G iuseppina Annichiarico
	 Coordinatrice Malattie Rare ARES PUGLIA

I Sessione
SCREENING METABOLICO ALLARGATO
Presidente: Franco Carnevale
Moderatori: Elio Armenise, Vincenzo Forziati

Ore 10:00	 Presente e prospettive future
	G iancarlo La Marca

Ore 10.20	 Lo stato dell’arte in
	 Puglia e Basilicata
	 Simonetta Simonetti

Ore 10.40	 Criticità e problemi tecnici
	i n fase preanalitica
	 Rosita Bongermino

II Sessione
QUANDO LO SCREENING…
Presidente: Nicola Laforgia
Moderatori: Gianfranco Maffei, Lorenzo Quartulli

È POSITIVO…
Ore 11.00	 Un caso di leucinosi
	 Pietro Drimaco

Ore 11.20	 Lo specialista
	 Donatella De Giovanni

Ore 11.40	 La dietoterapia:
	latti  e formule speciali
	 Vincenza Lillo

Ore 12.00	 Lo psicologo
	 Marcella Adele Vendemiale

È NEGATIVO…
Ore 12.20	 Quando lo screening è negativo
	 Donatella Capodiferro

Ore 12.40	 Fenichetonuria: novità terapeutiche
	 Alberto Burlina

Ore 13.00	 Discussione

Ore 13.30	 Light Lunch

Sabato 5 ottobre – II giornata

Ore 08.30	 Apertura dei lavori

IV Sessione
GENOTIPO, FENOTIPO E DIAGNOSTICA
Presidente: Marco Castori
Moderatori: Valerio Cecinati, Fulvio Moramarco

Ore 09.00	 Esami genetici:
	come , quando e perché:
	 La diagnostica prenatale
	 Mattia Gentile
	 Approccio diagnostico alle malattie rare
	N icoletta Resta
	 NGS ed Esoma
	G iuseppe Merla

Ore 10.00	 Genetica delle encefalopatie
	epilettiche : dalla diagnosi
	alle  ricadute terapeutiche
	 Pasquale Striano

Ore 10.30	 Discussione

Ore 11.00	 Coffee Break

Ore 11.30	 LETTURA MAGISTRALE: Il trapianto di
	midollo  osseo nelle malattie rare
	 Franco Locatelli
	 Introduce: Nicola Santoro

V Sessione
LE NUOVE FRONTIERE TERAPEUTICHE
Presidente: Franco Carnevale
Moderatori: Pietro Fiore, Nicola Laforgia

Ore 12.20	 La terapia enzimatica
	nelle  malattie d’accumulo
	 Marco Spada

Ore 12.40	 Epatologia e trapianto di fegato:
	dalla  teoria alla pratica
	 Umberto Cillo

Ore 13.00	 I nuovi farmaci nelle malattie
	 neuromuscolari
	 Antonio Varone

Ore 13.20	 Terapia genica: aspetti etici e sociali
	G eneroso Andria

Ore 14.00	 Considerazioni finali
	e  chiusura dei lavori
	 Franco Carnevale, Donatella Capodiferro,
	 Rita Fischetto, Nicola Laforgia,
	 Simonetta Simonetti

Ore 14.30	 Compilazione del Questionario ECM

L’A.ME.GE.P. DOMENICO CAMPANELLA OdV organiz-
za, come di consueto, il Convegno dedicato alle malattie 
metaboliche e genetiche, definite rare solo se considera-
te singolarmente, ma che nel complesso rappresentano 
una vasta ed eterogenea gamma di patologie prevalen-
temente in età pediatrica (75-80% dei casi).
Il meeting è indirizzato dunque ad i neonatologi, ai pe-
diatri di base, a coloro che operano sul  territorio e nei 
vari ospedali, ma anche ai medici di medicina generale 
ed a molte altre figure specialistiche.
E’ l’occasione per implementare la consapevolezza, ag-
giornare le vedute su tali patologie e soprattutto per 
soffermarsi sull’impatto che esse hanno sulle famiglie 
coinvolte.
Si individuano, semplicemente con un unico, singolo test 
effettuato a 48-70 ore dalla nascita del bambino, gravi 
malattie rare per le quali sono a disposizione terapie 
che permettono di prevenire, limitare fortemente i dan-
ni, se non addirittura salvare, la vita dei neonati affetti.
Il 15 settembre 2016 è stata varata la legge Taverna 
n. 167 “Disposizioni in materia di accertamenti diagno-
stici neonatali obbligatori per la prevenzione e la cura 
delle malattie metaboliche ereditarie” che sancisce il 
diritto dei bambini nati in Italia ad essere sottoposti 
gratuitamente allo screening neonatale esteso a circa 
40 malattie metaboliche che, viste in toto, colpiscono 
un neonato ogni 1.500 bambini all’anno. Cifre che fan-
no meditare.
Dal 1° Gennaio 2017 la regione Puglia ha consentito 
(prima di tante altre regioni italiane) che i suoi neonati 
potessero essere sottoposti a screening neonatale este-
so per le 40 malattie metaboliche; da  gennaio 2019 
è operativa la convenzione con la regione Basilicata, 
per cui vengono convogliati nel laboratorio del centro 
screening neonatale di Bari tutti i neonati lucani. E tanto 
potrebbe ancora farsi nel Meridione.
Dall’attuazione della legge tanti sono i neonati risultati 
positivi allo screening e tempestivamente trattati in Pu-
glia e Basilicata.
La nostra associazione ha tra i suoi obiettivi quello di 
fare informazione, ed è per questo che ci impegniamo 
a realizzare un evento che possa fare cultura e fornire 
aggiornamenti nel campo delle malattie congenite del 
metabolismo.

Venerdì 4 ottobre – I giornata

Ore 09:00	 Benvenuto dell’A.M.E.G.E.P.
	 Domenico Campanella
	 Porzianna Calianno
	 Franco Carnevale
	N icola Laforgia
	 Francesco Papadia

IiI Sessione
MALATTIE GENETICO-METABOLICHE:
ASPETTI CLINICI E DIAGNOSI DIFFERENZIALE
Presidente: Paola Giordano
Moderatori: Angelo Acquafredda, Mariano Manzionna

Ore 14.30	 Immunodeficienze: quando
	la  Chediak Higashi accelera…
	 Caso clinico: Raffaella Panza
	 L’esperto: Baldassarre Martire

Ore 15.00	 Iperammoniemie e
	i  difetti del ciclo dell’urea
	 Caso clinico: Benedetta Giannico
	 L’esperto: Maria Alice Donati

Ore 15.30	 Ipoglicemie neonatali
	 Caso clinico: Silvia Intini
	 L’esperto: Lucrezia De Cosmo

Ore 16.00	 Iperglicemie neonatali
	 Caso clinico: Federica Ortolani
	 L’esperto: Elvira Piccinno

Ore 16.30	 Cute e malattie rare
	 Caso Clinico: Valentina Rizzo
	 L’esperto: Ernesto Bonifazi

Ore 17.00	 Patologie congenite dell’osso
	 Caso clinico: Claudio Cafagno
	 L’esperto: Rita Fischetto

Ore 17.30	 IperCPKemie
	 Caso clinico: Maria Pia Elicio
	 L’esperto: Michela Sesta

Ore 17.50	 Discussione

Ore 18.00	 TAVOLA ROTONDA:
	 Assistenza del paziente con Malattia
	 Rara: dalla diagnosi all’età adulta
	 Moderatore: Annamaria Ferretti
PANELIST:	 Giuseppina Annicchiarico
	 Coordinatrice Malattie Rare ARES PUGLIA
	 Marco Castori
	 Direttore UOC Genetica Medica
	 San Giovanni Rotondo
	 Tommaso Fusaro
	 Direttore Sanitario “Clinica Hospice - Aurelio Marena”
	 Bitonto
	 Saverio Nenna
	 Referente Malattie Rare ASL BT
	G iovanni Todisco
	 Avvocato Associazione A.M.E.G.E.P.
	 Domenico Campanella Odv

	 Testimonianze dei pazienti
	e  delle loro famiglie

Ore 19.00	 Chiusura dei lavori della I giornata

Prof. Franco Carnevale 
Comitato Scientifico

Associazione A.ME.GE.P. DOMENICO CAMPANELLA OdV


