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Carissimi,
si rinnova a Napoli, per la quinta volta, l’incontro tra la Società Italiana per lo studio delle Malattie 
Metaboliche Ereditarie e lo Screening Neonatale (SIMMESN) e la Società Italiana Malattie Geneti-
che Pediatriche e Disabilità Congenite (SIMGePeD).

La volontà di organizzare congiuntamente il Congresso nasce dalle affinità culturali tra le due 
Società e dalla consapevolezza che è importante promuovere un proficuo interscambio tra i soci, 
anche se con differente background specialistico. 

Nel tempo le malattie metaboliche ereditarie hanno progressivamente esteso il loro campo d’inte-
resse. In realtà le sindromi dismorfiche e le malformazioni congenite, che rappresentano una delle 
principali aree di studio della SIMGePeD, possono essere rivisitate come errori congeniti dello 
sviluppo, nelle fasi cruciali dell’ embriogenesi e della morfogenesi, che si realizzano attraverso 
pathway di trasduzione del segnale, attivazione o repressione di fattori di trascrizione, intervento 
di chinasi e fosfatasi: nulla di sostanzialmente diverso da quello che avviene nei classici errori 
congeniti del metabolismo. D’altro canto tipiche malattie del metabolismo (basti pensare ai difetti 
della biosintesi del colesterolo o ai difetti congeniti della glicosilazione) per non parlare delle ma-
lattie d’accumulo lisosomiale e delle malattie perossisomiali, provocano un fenotipo dismorfico 
e malformativo, che porta spesso i pazienti all’osservazione del pediatra genetista, piuttosto che 
del metabolista. 

Il tema principale scelto per il congresso di Napoli è quello delle terapie innovative per le malattie 
genetiche (metaboliche e non).

Lo scopo è di aggiornare sulla ricerca più avanzata, che ha portato allo sviluppo di trattamenti 
di avanguardia per le patologie su base ereditaria. Saranno anche discussi aspetti diagnostici, a 
partire dagli screening neonatali e particolari problematiche nella gestione clinica dei pazienti. 
I relatori sono tutti di grande autorevolezza scientifica in campo internazionale.

Infine, la cornice in cui si svolge il Congresso, aperta sulla vista mozzafiato del golfo di Napoli, farà 
certamente da corollario al successo, che mi auguro, del Congresso.

Benvenuti a Napoli!

						      Generoso Andria
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INFORMAZIONI

Sede
Hotel Royal Continental– Via Partenope 38-44, Napoli

Segreteria
La segreteria opererà nei seguenti giorni ed orari:
26 novembre 2013 dalle ore 8.00 alle ore 19.30
27 novembre 2013 dalle ore 8.00 alle ore 20.00
28 novembre 2013 dalle ore 8.00 alle ore 17.00

Badge
I partecipanti regolarmente iscritti riceveranno, all’atto della registrazione, un badge identificativo. 
Il badge è indispensabile per l’accesso alle aree congressuali e per poter partecipare 
alle manifestazioni sociali. Sarà vietato l’ingresso alle aree congressuali a tutti coloro che non 
saranno muniti di badge.

ECM
Al V Congresso Nazionale Congiunto “Terapie Innovative per Malattie Genetiche (Metaboliche e 
non)”, accreditato nel programma nazionale di Educazione Continua in Medicina (E.C.M.), sono 
stati assegnati 9,5 crediti formativi per le seguenti professioni e discipline: 

Medico chirurgo per le specialità: pediatria, neonatologia, genetica medica, 
neuropsichiatria infantile, patologia clinica (laboratorio di analisi chimico-cliniche e 
microbiologia); Chimico di Biochimica Clinica; Biologo; Tecnico sanitario di laboratorio 
biomedico; Dietista; Psicologo

Al Workshop Problematiche alimentari del bambino con malattia complessa genetico-metabolica 
sono stati assegnati 2 crediti formativi per le seguenti professioni e discipline: 

Medico chirurgo per le specialità: pediatria, neonatologia, genetica medica, 
neuropsichiatria infantile, patologia clinica (laboratorio di analisi chimico-cliniche e 
microbiologia); Biologo; Dietista; Psicologo; Infermiere

Ai fini dell’attribuzione dei crediti sarà rilevata la presenza dei partecipanti con il registro delle 
firme giornaliere in ingresso ed uscita; i partecipanti iscritti al programma ECM per ottenere i 
crediti dovranno compilare il questionario di verifica dell’apprendimento per gli eventi frequentati 
e restituirlo alla segreteria organizzativa, unitamente alla scheda di valutazione dell’evento 
formativo al termine dell’Evento frequentato.
L’ottenimento dei crediti, ai sensi della normativa vigente, è comunque vincolato al raggiungimento 
di almeno il 75% delle risposte esatte del test a scelta multipla sottoposto. 
Il Certficato dell’attribuzione dei crediti sarà inviato dopo la correzione del questionario di 
valutazione.
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Poster
I poster potranno essere affissi dalle ore 8.30 del giorno 26 novembre 2013.
La sessione di discussione itinerante dei poster si terrà:
Martedì 26 novembre dalle ore 18.30 alle ore 19.30 per la SIMMESN.
Mercoledì 27 novembre dalle ore 14.30 alle ore 15.30 per la SIMGePeD.
Gli autori sono invitati ad essere presenti, vicino al loro poster, in tali orari.
I poster dovranno essere disafissi entro le ore 16.00 del giorno 28 novembre.
La segreteria non si assume, sin da ora, alcuna responsabilità per i poster non ritirati. 

Attestato di partecipazione
La Segreteria rilascerà, per il periodo della loro presenza al Congresso, l’attestato a tutti i 
partecipanti regolarmente iscritti.

Proiezioni
Sarà a disposizione dei Relatori la video proiezione da computer con power point. Il supporto 
magnetico contenente la presentazione (floppy disk, CD Rom, Memoria esterna USB) dovrà 
essere consegnato al centro slides almeno un’ora prima dell’inizio della Sessione in cui saranno 
presentate. Si prega di visionare con il tecnico l’ordine delle diapositive ed il corretto funzionamento.
La Segreteria non si assume nessuna responsabilità per i supporti magnetici lasciati al centro 
slides, non ritirati entro le ore 14.00 del giorno 28 novembre 2013.

Coffee break
Le pause caffè, come da programma, si terranno negli spazi appositamente allestiti.

Lunch
Si terranno negli orari prestabiliti nel ristorante dell’hotel (piano ammezzato lato Royal).

Cena Sociale 
Avrà luogo la sera del 27 novembre 2013 alle ore 21.00, presso il Complesso Monumentale del 
Monastero di Santa Chiara (Napoli, Via Santa Chiara-49/C). 
I partecipanti dovranno confermare la loro partecipazione e ritirare il relativo voucher entro le ore 
14.00 del giorno 26 novembre 2013. La mancata conferma ed il conseguente mancato 
ritiro del ticket sono da intendersi come rinuncia di partecipazione alla cena sociale. 
In caso di smarrimento del voucher non sarà rilasciato nessun duplicato se non previo 
pagamento di Euro 55,00. Per raggiungere il Monastero è previsto il transfer dall’hotel 
alle ore 20.00 (meeting point hall dell’albergo lato Royal).
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INDICE GENERALE
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Aree CONGRESSuali
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Martedì 26 novembre

Martedi 26 novembre 2013

8.30	 Registrazione partecipanti e affissione poster

		  Workshop	 Sala Partenope

		  Programmi SIMMESN di assicurazione qualità
	 Moderatore: I. Antonozzi, Roma

9.15	 Introduzione al workshop
	 I. Antonozzi, Roma

9.30	 Programma di controllo esterno di qualità per lo screening delle iperfenilalani-
nemie: report 2013

	 M. Cassanello, Genova	

10.00	 Programma di controllo esterno di qualità per lo screening dell’ipotiroidismo 
congenito: report 2013

	 C. Corbetta, Milano

10.30	 coffee break

10.45	 Lettura: Screening neonatali: il contributo di SIBIOC - Medicina di Laboratorio 
per la Qualità

	 G. Castaldo, Napoli 

11.15	 Proficiency Testing per lo screening esteso: report 2013
	 U. Caruso, Genova

11.45	 Prospettive future
	 I. Antonozzi, Roma, M. Cassanello, Genova, C. Corbetta, Milano, 
	U . Caruso, Genova

12.00	 Chiusura del workshop
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		  Workshop	  Auditorium

	 Problematiche alimentari del bambino con malattia complessa 
	 genetico-metabolica 
	 Gruppo di Lavoro SIMGePeD
	 Moderatori: G. Scarano, Benevento, G.B. Ferrero, Torino

10.00	 Quali sono i problemi alimentari più frequenti e quanto impattano con la vita di 
	 ogni giorno del bambino con patologia complessa
	 A. Tedeschi, Messina
	
10.20	 Come impostare una dieta corretta nel bambino con malattia complessa
	 C. Zuppaldi, Napoli 

10.40	 Come trattare i problemi relativi alla disfagia 
	A . Cerchiari, Roma
	
11.00	 I trucchi del mestiere nella gestione quotidiana dei device alimentari
	A . Cerizza, Monza
	
11.20	 Quale contributo può dare la chirurgia e quando 
	 L. Maestri, Milano

11.40	 Discussione
	 M. De Giovanni, D. Mambretti, C. Esposito, Napoli

12.00	 lunch

		  12.00 – 13.00	  Sala Capuana I

 	 Riunione Consiglio direttivo SIMMESN 

		  12.00 – 13.00 		  Sala Capuana II

 	 Riunione Consiglio direttivo SIMGePeD	
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		  Simposio 	 Auditorium

	 Cause e outcomes neurologici nei disordini del ciclo dell’urea. 
	 Potenzialità del fenilbutirrato?
	 Moderatori: A.B. Burlina, Padova, M.A. Donati, Firenze

13.00	 Disordini del ciclo dell’urea: la neurotossicità dell’iperammoniemia
	 C. Dionisi-Vici, Roma

13.30	 Long-term treatment in UCD: Phenylbutyrate potential improvement of 
neuronal function?

	 G. Pintos-Morell, Badalona-ES

	 Con il contributo incondizionato di Sobi

		  Simposio 	 Auditorium

	U pdate sulle malattie rare lisosomiali,dalla diagnosi alla terapia 
	 enzimatica sostitutiva
	 Moderatori: R. Cerone, Genova, R. Parenti, Napoli

14.00	 Diagnosi precoce della Malattia di Fabry
	 M. Spada, Torino

14.15	 MPS I : risultati attuali del trattamento e prospettive future
	 R. Parini, Monza	

14.30	 Dolore e Gaucher 
	 B. Bembi, Udine 

14.45	 Malattia di Pompe ad esordio infantile: misure di outcome e risultati di terapia 
a 7 anni dall’avvento del Myozyme 

	 M. Di Rocco, Genova

	 Con il contributo incondizionato di Genzyme a Sanofi Company	
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		  Simposio 	 Auditorium

	U so di sapropterina nel management della PKU e non solo
	 Moderatori: M. Giovannini, Milano, R. Cerone, Genova 

15.00	 Valutazione della qualità di vita in pazienti adulti con malattie metaboliche ereditarie
	 A.P. Burlina, Bassano d. Grappa 

15.15	 Outcome clinici a lungo termine di pazienti affetti da fenilchetonuria in
	 trattamento con sapropterina
	 M.T. Carbone, Napoli 

15.30	 Effetti del trattamento con sapropterina in altre patologie neurologiche
	 V. Leuzzi, Roma 

15.45	 L’importanza della regolazione nutrizionale
	 E. Riva, Milano 

	 Con il contributo incondizionato di Merck Serono

16.00 	 welcome coffee 
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Martedì 26 novembre

	

Auditorium

16.15	 Apertura del Congresso e saluto delle autorità
	

		  I SESSIONE 	 Auditorium

	 La ricerca traslazionale per il trattamento di malattie genetiche
	 Moderatori: G. Corsello, Palermo, P. Strisciuglio, Napoli

16.30	 Segnali dai lisosomi: nuove funzioni per potenziali target terapeutici
	 A. Ballabio, Napoli

17.10 	 Beta-glucuronidase: from bedside to bench and back
	 W. S. Sly, St Louis, USA

17.50	 Cellule staminali per la terapia di malattie genetiche: evidenze scientifiche e
	 prospettive future
	 G. Cossu, Londra, UK

18.30 	 Auditorium

	A ssemblea elettiva SIMGePeD 
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		  Simmesn 	 AREA POSTER

18.30	 	 Discussione itinerante dei poster
		  Moderatori: M. Spada, Torino, C. Rizzo, Roma

P_01	 	 Meccanismi molecolari della sinergia tra chaperones e 		
alfa-glucosidasi ricombinante nella malattia di pompe

		  E. Acampora, C. Porto, M. Vicinanza, V. Avolio, M. Coletta, M. Rosa, M.R. Tuzzi,
		  C. Carelli, A. De Matteis, G. Andria, G. Parenti (Napoli)
 
P_02	 	 Sinergia tra terapia enzimatica sostitutiva e chaperones 

farmacologici nella malattia di fabry: studi in fibroblasti e cellule 
renali

		  V. Avolio, C. Porto, E. Acampora, M. Coletta, M.R. Tuzzi, C. Carelli, V. Bisesti,  
A. Pisani, G. Andria, G. Parenti (Napoli)

 
P_03	 	 Accrescimento staturo-ponderale e caratteristiche dello sviluppo 

puberale nei soggetti con iperfenilalaninemie congenite
		  M.O. Bal, I. Bettocchi, F. Righetti, A. Balsamo, A. Cantasano, A. Pession,  

A. Cassio (Bologna)
 
P_04	 	 Deterioramento improvviso delle condizioni psico-fisiche in paziente 

affetto da malattia di gaucher tipo iii
		  A. Barbato, M. Sibilio, P. Strazzullo (Napoli)
 
P_05	 	 L’acido metilmalonico (mma) utilizzato come marker primario 

del deficit di vitamina b12 nell’ambito dello screening neonatale 
allargato (sna)

		  I. Bettocchi, F. Baronio, M.O. Bal, A. Cantasano, A. Marrocchi, F. Righetti,  
A. Cassio (Bologna)

P_06	 	 Ridotti livelli plasmatici di creatina in pazienti con difetto di 
cistationina-ß-sintasi: un possibile contributo al danno neurologico?

	 S. Boenzi, B.M. Goffredo, F. Ceravolo, D. Martinelli, A. Pastore, C. Rizzo,  
C. Dionisi-Vici (Roma)

 
P_07	 	 Valutazione psico-comportamentale in soggetti con trimetilaminuria
		  V. Brafa Musicoro, S. Lauria, D. Castiglione, G. Del Campo, V. Gandolfo, E. Platania, 

A. Fiumara (Catania)

P_08	 	 Malattia di niemann-pick tipo c: un caso a rapida evoluzione da 
nuova mutazione ncp1

		  V. Brafa Musicoro1, G. Del Campo1, F. Bruno1, A. Dardis2, P. Smilari1, F. Greco1, 
		  A. Caruso1, M. Romanello2, S. Zampieri2, G. Sorge1, A. Fiumara1 (1Catania,2Udine)
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P_09	 	 Malattia di pompe. l’impiego della rm per monitorare l’evoluzione 
del coinvolgimento muscolare

		  V. Brafa Musicoro, S. Palmucci, D. Castiglione, G. Del Campo, G. Sorge,  
A. Fiumara (Catania)

P_010		 Epidemiologia delle mutazioni a carico del gene pah in pazienti 
affetti da fenilchetonuria provenienti dal sud italia

		  M.T. Carbone, E. Nigro, A. Palmieri A. Correra A. Daniele, F. Salvatore (Napoli)
 
P_011		 Malattia di pompe: nuove mutazioni e polimorfismi nel gene GAA
		  S. Catarzi1, A. Caciotti1, F. Menni2, L. Ruggiero3, E. Procopio1, M.A. Donati1,  

R. Guerrini1, A. Morrone1 (1Firenze, 2 Milano, 3Napoli)
 
P_012		 IL PROTEOMA CBLC: DELUCIDAZIONE IN VIVO DI PATHWAY CELLULAR ALTERATI 

NEL’UOMO
		  M. Ruoppolo1, M. Caterino1, A. Pastore2, M.G. Strozziero1, S. Boenzi2, 
	 C. Dionisi-Vici2 (1Napoli, 2Roma)

P_013	 	 Encefalopatia acuta fatale in pazienti adulti con mutazioni nel gene otc 
		  C. Cavicchi1, M.A. Donati1, R. Parini2, M. Rigoldi2, M. Bernardi3, F. Orfei4,   

N. Gentiloni Silveri5, A. Colasante6, S. Funghini1, S. Catarzi1, E. Pasquini1, G. la Marca1,  
J. Thusberg7, S.D. Mooney7, R. Guerrini1, A. Morrone1 (1Firenze, 2Monza, 
3Bologna, 4 Perugia, 5Roma, 6 Eboli, 7 California-USA)

P_014		 Modelli di empowerment nelle malattie metaboliche: il progetto 
mare nostrum, il progetto metab-eat

		  S. Caviglia, G. Cotugno, S.M. Bernabei, C. Dionisi-Vici (Roma)
 
P_015		 Pseudo-ostruzione intestinale e cardiomiopatia ipertrofica 

neonatale in paziente con mutazione tmem70: decorso favorevole 
a 3 anni di follow-up

		  G. Chiarelli, M. Cerutti, F.A. Bonarrigo, F. Manzoni, S. Guez, S. Esposito,  
F. Menni (Milano)

P_016		 Deficit centrale di ptps ad esordio prenatale
		  F.R. Danti1, V. Leuzzi1, C. Carducci1, C. Gabaglio1, C. Carducci1, M.T. Carbone2,
		  A. Correra2 (1Roma, 2Napoli)
 
P_017		 Monitoraggio dell’attività enzimatica mediante dbs in corso di 

terapia sostitutiva nella malattia di pompe infantile
		  F. Deodoato, F. Piemonte, G. Tozzi, F. Ceravolo, C. Dionisi-Vici (Roma)
 
P_018		 Omeostasi del glutatione nei fibroblasti di pazienti affetti da 

aciduria metilmalonica con omocistinuria tipo cblc
		  M. Di Nottia, A. Pastore, F. Piemonte, E. Bertini, C. Dionisi-Vici, R. Carrozzo (Roma) 
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P_019		 Valutazione dell’attività a-galattosidasi a su spot di sangue, 
plasma e leucociti in una coorte di pazienti affetti da malattia 
di fabry con genotipo noto ed implicazioni per lo screening 
biochimico della malattia nella popolazione femminile

		  A. Enea, F. Settanni, S. Pagliardini, A. Benso, V. Pagliardini, E. Biamino, F. Porta, 
M. Spada (Torino)

 
P_020		 La malattia di fabry: correzione in vitro di errori di splicing e di 

mutazioni conformazionali 
		  L. Ferri1, A. Caciotti1, G. Covello2, D. Perrone3, K.J. Valenzano4, R. Mignani5,  

F. Cecchi1, B. Tomberli1, W. Borsini1, R. Parrini6, C. Feliciani7, D. Antuzzi7, A. 
Fiumara8, M.A. Donati1, R. Guerrini1, M. A. Denti2, A. Morrone1 (1Firenze, 2Trento, 
3Ferrara, 4New York-USA, 5Rimini, 6Monza, 7Roma, 8Catania)

 
P_021		 La sindrome di barth in italia: 8 nuovi casi
		  L. Ferri1, S. Funghini1, M.A. Donati1, L. Spaccini2, S. Malvagia1, S. Savasta3,  

L. Ragni4, E. Bertini5, F.M. Vaz6, D.N. Cooper7, R. Guerrini1, A. Morrone1 (1Firenze, 
2Milano, 3Pavia, 4Bologna, 5Roma, 6Amsterdam-NL, 7Cardiff-UK)

 
P_022		 Ipoglicemia infantile persistente: utilizzo del monitoraggio 

glicemico continuo mediante holter 
		  G. Gallo, A. Maiorana, V. Matteucci, S. Bernabei, C. Dionisi-Vici (Roma)
 
P_023		 Sviluppo di un database per la gestione dietetico-nutrizionale per 

pazienti diagnosticati attraverso screening neonatale allargato 
		  G. Gallo, S. Bernabei, C. Dionisi-Vici (Roma)

P_024		 Fattori di rischio cardiovascolare in una popolazione di bambini 
con iperfenilalaninemia in trattamento dietetico: correlazione tra 
lo spessore medio-intimale carotideo (cimt) e la supplementazione 
con acido docosaesaenoico (dha)

		  M. Giovannini, E. Salvatici, C. Pederiva, M.E. Capra, S. Paci, E. Riva (Milano)

P_025		 Sintomi di esordio precoce del deficit di sepiapterina reduttasi (srd)
		  V. Leuzzi, Cl. Carducci, M.T. Giannini, M. Tolve, C. Pignattoni, A. Pasquali,  

F.R. Danti, Ca. Carducci (Roma)
 
P_026		 Neuropatia periferica assonale in pazienti con acidemia propionica: 

effetto collaterale del trattamento con metronidazolo o storia 
naturale della malattia?

		  D. Maiorani, F. Ceravolo, D. Martinelli, F. Deodato, A. D’Amico, M. Di Capua,  
E. Bertini, C. Dionisi-Vici (Roma)
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P_027		 Variazioni del dermatan solfato plasmatico durante la terapia 
enzimatica sostitutiva con iduronato-2-solfatasi in un paziente 
affetto da mucopolisaccaridosi ii

		  R.L. Marchesiello1, L. Padella1, L. Santoro1, L. Zampini1, F. Maccari2, F. Galeotti2,
		  T. Galeazzi1, N. Volpi2, O. Gabrielli1, G.V. Coppa1 (1Ancona, 2 Modena)

P_028		 Storia naturale del deficit di decarbossilasi degli aminoacidi 
aromatici: nuovi dati  dal follow-up di una famiglia siciliana

		  M. Mastrangelo1, C. Carducci1, A. Polizzi2, C. Carducci1, V. Sofia2, R. Barone2,  
M. Zappia2, M. Ruggeri2, V. Leuzzi1 (1Roma, 2Catania)

 
P_029		 Un caso di iperinsulinismo congenito in un paziente affetto da 

corea di huntington
		  A. Mortillaro, C. Castana, M. Caserta, I. Sammartino, A. Gangemi, L. Bruno, 

V. Insinga,  C. Lo Porto, G. Corsello (Palermo)
 
P_030		 Screening neonatale metabolico allargato in sicilia orientale.
		  V. Muccilli, M. Messina, C. Meli, A. Pittalá, A. Fiumara, R. Barone, G. Sorge (Catania)
 
P_031		 Attuazione programma di screening neonatale esteso regione 

sardegna
		  M. Mura, G. Sanna, S. Pillai, F. Gaviano, F. Lilliu (Cagliari)
 
P_032		 Prognosi neurocognitiva e ruolo delle neuroimmagini in pazienti 

pku trattati precocemente. studio longitudinale
		  F. Nardecchia, M. Pansini, M. Nori, A. Santamaria Palombi, Cl. Carducci,  

Ca. Carducci, V. Leuzzi (Roma)
 
P_033		 Ritardo mentale lieve e bassi livelli di eparan-solfato in una 

paziente con fenotipo attenuato di mucopolisaccaridosi tipo iii a
		  L. Padella1, R.L. Marchesiello1, L.Santoro1, F.Galeotti2, L. Zampini1,T. Galeazzi1, 

F. Maccari2, G.V. Coppa1, O. Gabrielli1, N. Volpi2 (1Ancona, 2Modena)
 
P_034		 Risultati di 30 anni di screening neonatale di massa per la 

galattosemia in piemonte e valle d’aosta 
		  V. Pagliardini, F. Porta, E. Biamino, A. Enea, V. D’Onofrio, S. Pagliardini, M. 

Spada (Torino)

P_035		 Ritardo mentale e microcefalia: mancata diagnosi di sindrome da 
pku materna

		  E. Pasquini, E. Procopio, M. Sacchini, L. Padrini, T. Agovino, A. Galuppi,  
M.A. Donati (Firenze)

 
P_036		 La diagnosi di malattia di pompe nei primi mesi di vita. uno studio 

clinico, biochimico e genetico in una coorte di 7 pazienti
		  F.  Poma1, V. Pagliardini1, A. Enea1, T. Mongini1, M. Filocamo2, S. Lualdi2, S. Pagliardini1, 

E. Biamino1, F. Porta1, M. Spada1 (1Torino, 2Genova) 



18 V Congresso Nazionale Congiunto SIMMESN e SIMGePeD

Martedì 26 novembre

P_037		 Ipoglicemie persistenti in un caso di glicogenosi ia: dove la dieta 
non arriva

		  A.I. Pozzoli1, M. Bellini1, S. Riboni1, R. Parini2, G. Biasucci1 (1Piacenza, 2Monza)
 
P_038		 Dalla iperprolinemia alla sindrome da delezione 22q
		  M. Rigoldi1, N. Villa1, F. Crosti1, S. Redaelli2, R. Parini1 (1Monza, 2Milano)

P_039		 Risultati del test di sviluppo in una casistica di pazienti affetti da 
mucopolisaccaridosi iv a

		  M. Rigoldi, P. Meregalli, F. Nichelli, M. Calabria, A. Boncimino, S. Gasperini,  
R. Parini (Monza)

 
P_040		 Genotipo, livelli plasmatici basali di fenilalanina (phe) e tipo di al-

lattamento quali fattori predittivi di risposta alla curva da cari-
co con tetraidrobiopterina (bh4) nei pazienti affetti da fenilcheto-
nuria (pku)

		  E.L. Riva, E. Salvatici, C. Paramithiotti, R. Selmi, S. Paci, P.C. Poli, V. Rovelli, 
M. Giovannini (Milano)

 
P_041		 Monitoraggio del grado di coinvolgimento epatico mediante tecni-

ca fibroscan nei pazienti affetti da glicogenosi tipo i e tipo iii
		  E.L. Riva,S. Paci, M. Gasparri, S. Pieretti, V. Rovelli, E. Salvatici (Milano)
 
P_042		 Nuove mutazioni identificate in sette pazienti affetti da iperglicinemia 

non chetotica
		  R. Romanelli1, C. Cozzolino1, E. Scolamiero1, R. Pecce1, C. Ceglia1, E. Iaccari-

no1, F. Anna Maria1, C. Izzi2, G. Parenti1, M. Ruoppolo1, G. Frisso1, F. Salvatore1 
(1Napoli, 2Brescia)

 
P_043		 La ridotta densità minerale ossea nei pazienti con glicogenosi tipo 

iii ha una patogenesi multifattoriale
		  A. Rossi, F. Balivo, G. Minopoli, M. Cozzolino, E. Acampora, R. Della Casa,  

G. Andria, G. Parenti, D. Melis (Napoli)

P_044		 Network di informazione sulle malattie neurometaboliche eredi-
tarie (innermed-i-network)

		  M. Scarpa1, F. D’Avanzo1, I. Bari2, A. Ceci3, A. Garcia Cazorla3, 4, C. i Dali5,  
C. Lampe6 (1Padova, 2Zagreb – CH, 3Valenzano – BA, 4Barcellona – E, 5Copen-
hagen – DK, 6Mainz – D)

 
P_045		 Quando la compliance familiare determina la prognosi: due pazienti 

con m. di pompe 
		  G.M. Scaturro1, C. Castana2, M. Caserta2, G. Corsello2 (1Agrigento, 2Palermo)
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P_046		 Deficit di vitamina b12 materna diagnosticati mediante screening neo-
natale allargato

		  E. Scolamiero1, L. Albano1, L. Amoroso2, E. Carotenuto2, M.G. Di Girolamo1, 
C. Di Stefano2, G. Gallo1, L. Ingenito1, R. Pecce1, G.R.D. Villani1, M. Ruoppolo1,  
F. Salvatore1 (1Napoli, 2Salerno)

 
P_047		 Escrezione urinaria di acido 3-metilglutaconico nelle glicogenosi 
		  M. Semeraro, C. Rizzo, S. Boenzi, M. Muraca, R. Inglese, E. Zelli, F. Deodato, 

C. Dionsi-Vici, A. Maiorana (Roma)

P_048		 Utilizzo del sirolimus nella intolleranza alle proteine con lisinuria
		  M. Sibilio1, A. Rossi1, V. Avolio1, E. Giannetti1, E. Acampora1, E. Cirillo1, F. Petruzziello1, 

R. Parasole1, C. Micalizzi2, G. Andria1, G. Parenti1 (1Napoli, 2Genova)
 
P_049		 Trattamento con tetraidrobiopterina in pazienti con fenilcheto-

nuria classica (pku) e con iperfenilalaninemia (hpa)
		  V. Stoppioni, E. Tarsi, R. Ciatti (Fano)
 
P_050		 Uso dell’acido carglumico nella terapia a lungo termine della 

propionico acidemia
		  A. Tummolo, M. Masciopinto, V. Lillo, A. Dimauro, F. Ortolani, S. Fedele, F. Ca-

rella, E. Piccinno, F. Papadia (Bari)
 
P_051		 Fenilchetonuria materna: l’esperienza di un singolo centro dal 

1996 al 2013
		  A. Tummolo, V. Lillo, A. Dimauro, M. Masciopinto, F. Carella, F. Ortolani, S. Fedele, 
		  E. Piccinno, F. Papadia (Bari)

P_052		 Deficit di 3-Metilcrotonil-coa carbossilasi: identificazione di due 
nuove mutazioni

		  G.R.D. Villani1, C. Cozzolino1, E. Scolamiero1, L. Albano1, M.G. Di Girolamo1, 
C. Di Stefano2, I. Franzese2, G. Gallo1, L. Ingenito1, R. Pecce1, R. Romanelli1,  
M. Ruoppolo1, G. Frisso1, F. Salvatore1 (1Napoli, 2Salerno)
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Mercoledi 27 novembre 2013
		  II SESSIONE 	 Auditorium

	 Prospettive terapeutiche per malattie mendeliane	
	 in collaborazione con la Società Italiana di Ricerca Pediatrica (SIRP)
	 Moderatori: F. Chiarelli, Chieti, A. Rubino, Napoli

8.30	 Trapianto di cellule epatiche e malattie metaboliche ereditarie
	A . B. Burlina, Padova

9.00	 Nuovi target per la farmacoterapia della sindrome da X – fragile
	 G. Neri, Roma 

9.30	 Progeria e difetti di Lamin A
	 G. Novelli, Roma

10.00	 coffee break

	 Auditorium

10.15	 Comunicazioni orali	
	 Moderatori: V. Leuzzi, Roma, L. Santoro, Ancona 

Valutazione dell’efficacia degli ace inibitori sulla nefropatia dei 
pazienti con glicogenosi 1: ruolo dell’iperlipidemia e del polimor-
fismo del gene ace (enzima di conversione dell’angiotensina)
F. Balivo1, G. Minopoli1, M. Cozzolino1, A. Rossi1, R. Parini2, M. Rigoldi2, S. Paci3,
C. Dionisi-Vici4, F. Deodato4, A. Burlina5, A. Bordugo5, R. Della Casa1, G. Andria1, 
G. Parenti1, D. Melis1 (1Napoli, 2Monza, 3Milano, 4Roma, 5Padova)
 
tsh allo screening e rischio di ipotiroidismo congenito in neonati 
ricoverati in terapia intensiva neonatale 
C. Corbetta1, S. Ghirardello1, A. Olivieri2, G. Weber1, M.C. Vigone1, D. Rotondi2, 
 F. Chiarotti2, E. Dusi1, L. Alberti1, F. Mosca1 (1Milano, 2Roma)
 
Casa di gabri: risposta assistenziale intermedia, tra famiglia ed 
ospedale, alla disabilità complessa
S. Besseghini, G. Bortolami, St. Besseghini, L. Loriato, A. Selicorni (Monza)
 
Miopatia reversibile da deficit di e3: effetto chaperone della 
riboflavina
A. Maiorana1, D. Martinelli1, G. Fiermonte2, C. Rizzo1, R. Carrozzo1, A. Vozza1, A. Torraco1, 
G. Parisi2, B.M. Goffredo1, S. Boenzi1, E.S. Bertini1, C. Dionisi-Vici1 (1Roma, 2Bari)
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Efficacia del trapianto allogenico di cellule ematopoietiche  nella 
malattia di niemann-pick di tipo b. Ruolo prognostico della determi-
nazione di chitotriosidasi su spot di sangue
V. Pagliardini1, F. Nesi1, F. Timeus1, M. Filocamo2, M. Stroppiano2, S. Lualdi2,  
G. la Marca3, F. Porta1, S. Pagliardini1, F. Fagioli1, M. Spada1 
(1Torino,2Genova,3Firenze)

Chiazze caffelatte e neurofibromatosi 1: analisi di una coorte di 
pazienti pediatrici 
F. Menni, C. Sabatini, F. Bonarrigo, D. Milani, L. Pezzani, M. Cerutti, S. Guez, G. 
Chiarelli, S. Esposito, G. Tadini (Milano)

I livelli sierici di igf-ii possono avere un ruolo nella crescita ec-
cessiva e nel rischio tumorale dei pazienti con sindrome di sotos
A. Casertano,G. Cappuccio, S. Storchi, N. Improda, A. Rossi, G. Minopoli, P. 
Fontana, C. Pivonello, R. Pivonello, A. Colao, M. Salerno, M.A. Pisanti, M.L. Ca-
valiere, G. Andria, D. Melis (Napoli)

		  III SESSIONE 	 Auditorium

	 “Linee Guida” 
	 Moderatori: E. Pasquini, Firenze, L. Memo, Belluno

11.30	 Linee guida europee ed azioni italiane per l’ipotiroidismo congenito
	A . Olivieri, Roma, A. Cassio, Bologna

11.55	 Percorsi diagnostico-terapeutico-assistenziali per la sindrome di Noonan 
	 A. Selicorni, Monza

12.15		 Comunicazioni orali	 Auditorium

	 Moderatori: A. Fiumara, Catania, A. Bartuli, Roma 

Esperienza di screening neonatale in regione lombardia: tirosinemia i
L. Alberti1, V. Ravazzani1, M. Sangiovanni1, D. Tregambe1,6, E. Pratffi1, M. Martucci1, 
E. Benedetti1, M. Tavazzani1, L. Guidi1, R. Parini2, F. Menni1, F. Mosca1, F. Porcelli3, 
S. Sardini4, R. Bellu’5, L. Caimi6, C. Corbetta1 (1Milano, 2Monza, 3Gallarate, 
4Mantova, 5Lecco, 6Brescia)
 
La sindrome di cornelia de lange: mutazioni in nibpl e smc1a down-
regolano il pathway di wnt
L.R. Bettini1, G. Fazio1, A. Pistocchi2, A. Cereda1, L. Ferrari2, F. Cotelli2, A. Biondi1, 
A. Selicorni1, V. Massa1,2 (1Monza,2Milano)
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Terapia con fenilbutirrato per il deficit di piruvato deidrogenasi
R. Ferriero1, A. Bourton2, M. Brivet2, D. Kerr3, R.J. Rodenburg4, E. Morava4, 
L. Bonafé, M. Baumgartner5, N.E. Braverman6, G. Manco1, N. Brunetti-
Pierri1 (1Napoli, 2Le Kremlin-Bicêtre – F, 3Cleveland – USA, 4Nijmegen – NL,  
5Lausanne – CH, 6Quebec – CDN)

 
Protocolli speciali di screening per ipotiroidismo congenito
S. Pessano, M. Cassanello, E. Poggi, R. Gastaldi, S. Bertoni, R. Cerone,  
U. Caruso (Genova)

 
Analisi dello sviluppo cognitivo nei pazienti con difetti del ciclo 
dell’urea 
S. Gasperini1, A. Lastrico1, M. Rigoldi1, C. Corbetta2, R. Parini1 (1Monza, 2Milano)

 
Dosaggio dell’α-fetoproteina su dried blood spot per la 
sorveglianza oncologica nella sindrome di beckwith-wiedemann
V. Pagliardini, A. Mussa, C. Molinatto, G. Baldassarre, F. Dutto, M. Cirillo, Silengo, 
S. Pagliardini, G.B. Ferrero (Torino)

Il genotipo apoe correla con i livelli sierici di colesterolo e 
trigliceridi nei pazienti con glicogenosi tipo i
A. Rossi, G. Minopoli, M. Cozzolino, F. Balivo, G. Fortunato, R. Della Casa,  
G. Andria, G. Parenti, D. Melis (Napoli)

13.30 	 lunch

		  SIMGePeD	 Area Poster

14.30-15.30 Discussione itinerante
		  Moderatori: M. Giuffrè, Palermo, E. Bonioli, Genova

P_01	 	 Un caso di disturbo generalizzato dello sviluppo causato da 
delezione parziale del gene grin2a

		  M. Bellini1, F. Labriola2, G. Scornavacca2, R. Caselli2, M. Recalcati2, G. Biasucci1 
(1Piacenza, 2Milano)

 
P_02	 	 Storia naturale della paralisi spastica ereditaria ascendente ad 

esordio infantile: un caso clinico paradigmatico
		  S. Bertino1, M. Mastrangelo1, P. Bernasconi2, P. De Liso1, C. Caputi1, V. Leuzzi1 

(1Roma, 2Milano)
 
P_03	 	 Un caso di sindrome di williams-beuren con ipoventilazione 

neonatale transitoria nel sonno
		  E. Biamino1, E.F. Belligni1, C. Molinatto1, F. Dutto1, G.B. Ferrero1, M. Silengo1,  

G. Merla2, S. Noce1, A. Vigo1 (1Torino, 2San Giovanni Rotondo-FG)
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P_04	 	 Caratteristiche cliniche e molecolari di 83 pazienti affetti da 
disordini della via di trasduzione ras/mapk

		  E. Biamino1, G. Baldassarre1, C. Rossi2, F. Dutto1, M. Silengo1, G.B. Ferrero1 
(1Torino, 2Bologna)

 
P_05	 	 Sindrome di ehlers-danlos o disostosi cleidocranica? un case report
		  F.A. Bonarrigo, D. Milani, M. F. Bedeschi, S. Guez, S. Esposito (Milano)
 
P_06	 	 Effetti della sapropterina dicloridrato in pazienti adulti con 

livelli elevati di fenilalanina
		  A.B. Burlina1, M. Giovannini2, G. Andria3, C. Meli4 (1Padova, 2Milano, 3Napoli, 

4Catania)
 
P_07	 	 Riscontro di copy number variants “incerte” all’array-cgh: 

specifiche caratteristiche dei riarrangiamenti suggeriscono una 
correlazione fenotipica “certa”?

		  G. Cappuccio, A. Casertano, F. Vitiello, P. Fontana, D. Bruzzese, R. Genesio, 
A. Mormile, L. Nitsch, G. Andria, D. Melis (Napoli)

 
P_08	 	 Studio dell’applicazione dell’array-cgh in una casistica di pazienti 

con disturbi dello spettro autistico
		  G. Cappuccio,A. Casertano, F. Vitiello, P. Fontana, D. Bruzzese, R. Genesio,  

A. Mormile, L. Nitsch, G. Andria, D. Melis (Napoli)
 
P_09	 	l ’igf-ii quale marcatore comune per visceromegalia e rischio 

oncologico in pazienti con sindrome di beckwith-wiedemann
		  A. Casertano, G. Cappuccio, N. Improda, A. Rossi, G. Minopoli, C. Pivonello,  

R. Pivonello, A. Colao, M. Falco, F. Vitiello, M. Salerno, G. Andria, D. Melis (Napoli)

P_010	 	Ruolo dell’igf-ii quale marcatore biochimico di diagnosi 
differenziale tra sindrome di beckwith-wiedemann e sindrome di 
sotos

		  A. Casertano1, G. Cappuccio1, S. Storchi1, N. Improda1, A. Rossi1, G. Minopoli1, 
P .Fontana1, C. Pivonello1, R. Pivonello1, A. Colao1, M. Salerno1, M.A. Pisanti1,  
M.L. Cavaliere1, A. Mussa1, G.B. Ferrero2, G. Andria1, D. Melis1 (1Napoli, 2Torino)

 
P_011		 Sindrome di ehlers-danlos ipermobile/sindrome da ipermobilità 

articolare: clinica, assistenza e ricerca in italia
		  M. Castori1, M. Ritelli2, S. Morlino1, C. Celletti1, N. Chiarelli2, C. Dordoni2,  

M. Bruschini1, C. Blundo1, F. Camerota1, M. Colombi2, P. Grammatico1 (1Roma, 
2Brescia)

 
P_012		 Un paziente con paraparesi spastica ereditaria da mutazione del 

gene spg11 con sintomi parkinsoniani responsivi al trattamento 
con sapropterina: un fenotipo peculiare

		  A. Celato1, C. Gabaglio1, B.Tavazzi1, F.M. Santorelli2, E. Bertini1, C. Carducci1, 
V. Leuzzi1 (1Roma, 2Pisa)
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P_013		 Una paziente con una rara forma di miopatia mitocondriale 
da mutazione m.3259t>c del gene mt-tl1 con sintomi miopatici 
parzialmente responsivi al trattamento con riboflavina e carnitina

		  A. Celato, M. Internullo, P. Papoff, C. Giordano, F. Costantini, P. Palange,  
G. D’Amati, V. Leuzzi (Roma)

 
P_014		 Diagnosi di deficit di gh e malformazione di arnold chiari tipo i 

in una paziente affetta da rachitismo ipofosfatemico vitamina 
D-resistente

		  G. Del Baldo, C. Spagnoli, M. Rossi, D. Maravalle, L. Santoro, A. Ficcadenti,  
O. Gabrielli (Ancona)

 
P_015		 “Non avere parole per le emozioni” – dagli aspetti neuropsicologici 

e comportamentali della sindrome di noonan alla pratica 
psicoterapeutica secondo un approccio costruttivista

		  A. Esposito (Roma)
 
P_016		 Fattori di rischio cardiovascolare in una popolazione di bambini 

ipercolesterolemici con diagnosi genetica di ipercolesterolemia 
familiare eterozigote (hefh)

		  M. Giovannini,C. Pederiva, M.E. Capra, P.C. Poli, S. Barberi, F. Salvini, E. Riva, 
		  E. Salvatici (Milano)
 
P_017		 Un raro caso di sindrome di aarskog-scott in soggetto di sesso 

femminile
		  L. La Spina, D. Gioe’, M.C. Magagnini, A. Arena, G. Sorge (Catania)
 
P_018		 Vomito ciclico ad esordio precoce in una bambina con 

microdelezione 22q11.2
		  M. Macchiaiolo, P.S. Buonuomo, M.V. Gonfiantini, I. Rana, A. Bartuli (Roma)
 
P_019		 Un caso di sindrome di stuwe wiedeman con tumefazione articolare: 

capire la storia naturale di una malattia rara attraverso il 
follow-up

		  M. Macchiaiolo, P.S. Buonuomo, M.V. Gonfiantini, A. Grandin, A. Bartuli (Roma)
 
P_020		 Sindrome basez-dupre’ christol associata a ritardo cognitivo in 

tre membri della stessa famiglia, una nuova associazione? 
		  M. Macchiaiolo, M.V. Gonfiantini, M. Armando, M.L. Pucciarini, P.S. Buonuomo, 

A. Diociaiuti, A. Bartuli (Roma)
 
P_021		 Studio epidemiologico descrittivo di pazienti tra 0 e 21 anni affetti 

da sindrome di Rubinstein Taybi 
		  F. Manzoni1, P. Ajmone1, F. Monti1, D. Milani1, F. Menni1, A. Giacobbe1, C. Gervasini1, 

A. Selicorni2, C. Rigamonti1, F. Dall’Ara1, S. Esposito1, P.Vizziello1 (1Milano, 2Monza)
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P_022		 Un lattante con linfedema congenito
		  M.R. Marchili, I. Rana, E. Vignati, C. Castellano, L. Leonardi, A. Bartuli, 
		  A. Villani (Roma)
 
P_023		 Quello che non ti aspetti: del 10q23.1-23.31, dalla genetica al piano 

assistenziale
		  M. Mariani, V. d’Apolito, A. Fornari, A. Selicorni, S. Maitz (Monza)
 
P_024		 Variabilità clinica nella sindrome di rabson-mendenhall, una 

forma rara di acantosi nigricans
		  S. Morlino, M. Castori, P. Stella, V. Grasso, P. Grammatico, F. Barbetti (Roma)
 
P_025		 Dicotomia clinica nelle sindromi malformative coinvolte nel 

segnale del tgf?: un nuovo caso di sindrome di Myhre
		  S. Morlino, M. Castori, V. Caputo, M. Celli, M. Tartaglia, P. Grammatico (Roma)
 
P_026		cgsm  (monitoraggio in continuo della glicemia) nella diagnostica 

e nella terapia degli errori congeniti del metabolismo dei 
carboidrati.

		  F. Ortolani, A. Tummolo, M. Masciopinto, N. Arpino, C. Grande, R. Morrica,  
S. Fedele, F. Papadia, A. Rossiello, M. Vendemiale, E. Piccinno (Bari)

 
P_027		cgms  e microinfusore nella terapia del diabete neonatale 

permanente da mutazione ins/y50c
		  F. Ortolani1, A. Tummolo1, V. Grasso2, S. Fedele1, M. Masciopinto1, C. Torelli1, 

F. Papadia1, M. Vendemiale1, F. Barbetti2, E. Piccinno1 (1Bari, 2Roma)
 
P_028		 Sindrome di neterthon: descrizione di un caso
		  E. Pascale, I. Mascaro, S.Spagnolo, F. Falvo, A. Nicoletti, M.Grisolia, D. Procopio, 

D. Concolino (Catanzaro)
 
P_029		 La sindrome di pallister-killian: prima analisi di casistica italiana
		  A. Rocca1, C. Monari1, A. Orlandi1, A. Cosentino1, B. Tiri1, S. Mazzetti1, L. Garavelli2, 

G. Zampino3, G. Cocchi1 (1Bologna, 2Reggio Emilia, 3Roma)
 
P_030		 Anomalie cerebrali e regressione testicolare: una nuova sindrome
		  M. Rossi, A. Labalme, G. Blanchard, R. Bouvier, A. Vasiljevic, L. Guibaud,  

P. Bretones, M. Till, V. Des Portes, D. Sanlaville, Y. Morel, P. Edery (Lyon-F)
 
P_031		 Analisi genotipo-fenotipo in due pazienti con delezione 10q22.3-23.2
		  E. Salzano1, D. Vecchio1, M. Busè1, V. Insinga1, M. Malacarne2, M. Giuffrè1,  

M. Piccione1, G. Corsello1 (1Palermo, 2Genova)
 
P_032		 Analisi epidemiologica della sindrome charge: risultati di uno 

studio italiano
		  L. Santoro, A. Ficcadenti, F. Zallocco, G. Del Baldo, M. Rossi, C. Spagnoli,  

P. Ceccarani, O. Gabrielli (Ancona)
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P_033		 La sindrome charge: applicazione di una guida ai progressi per una 
valutazione globale delle disabilità

		  L. Santoro, F. Zallocco, G. Del Baldo, A. Ficcadenti, P. Ceccarani, O. Gabrielli (Ancona)
 
P_034		 La sindrome di silver-russel e il ruolo degli insulin growth 

factors nell’accrescimento
		  S. Storchi, N. Improda, F.D’Elia, A. Casertano, A. Rossi, G. Minopoli, D. De Brasi, 
		  M.A. Pisanti, M.L. Cavaliere, M. Salerno, G. Andria, D. Melis (Napoli)
 
P_035		 Mutazione di shox in una paziente con sindrome trico-rino-

falangeale di tipo 1 (TRPS1)
		  F. Tamburrino, E. Scarano, A. Perri, L. Baldazzi, S. Menabò, B. Siroli, A. Colangiulo, 

L. Mazzanti (Bologna)
 
P_036		 Craniostenosi in un paziente con duplicazione 5q35,2
		  F. Tamburrino, E. Scarano, A. Perri, A. Colangiulo, B. Siroli, L. Mazzanti (Bologna)
 
P_037		 MCA/MR in un paziente con riarrangiamento cromosomico 

evidenziato al cgh.
		  F. Tamburrino, E. Scarano, A. Perri, B. Siroli, C. Graziano, A. Colangiulo, M. Seri,
		  L. Mazzanti (Bologna)
 
P_038		 Schizencefalia nella sindrome feto-alcolica: diagnosi e follow-

up clinico di un neonato
		  L. Tarani, A. Spalice, L. Papetti , D. Castronovo, F. Mancini, M. Martini, N. Liberati, 

C. Mancini, G. Parlapiano, L. Pimpolari, M. De Curtis (Roma)
 
P_039		 Sindrome di Zimmermann-laband: nuove osservazioni e revisione 

della letteratura
		  M. Valiante, M. Castori, G. Pascolini, V. Leuzzi, A. Pizzuti, P. Grammatico (Roma)
 
P_040		 Esordio neonatale di displasia cleidocranica con cranio bifido 

occulto senza  interessamento clavicolare
		  M. Valiante1, S. Majore1, M. Castori1, M. R. Piemontese2, L. Zelante2,  

P. Grammatico1 (1Roma, 2San Giovanni Rotondo-FG)
 
P_041		 Microdelezione del cromosoma 2p21 caso di variabilita’ fenotipica 

in due fratelli
		  M. Vendemiale1, A. Rossiello1, D. Cornacchia1, A. Labbate1, G. D’Aniello1,  

M. Sesta1, L. Zelante2, M. Carella2, P. Palumbo2, A. Tummolo1, F. Ortolani1,  
F. Papadia1, R. Fischetto1 (1Bari, 2San Giovanni Rotondo – FG)

 
P_042		 Microdelezione del cromosoma 16p11.2 di origine “de novo” studio 

neuropsicologico e comportamentale
		  M. Vendemiale1, A. Rossiello1, A. Labbate1, D. Cornacchia1, M.Carella2,  

O. Palumbo2, S. Pesce1, F. Ortolani1, M.P. Natale1, E. Piccinno1, F. Papadia1,  
R. Fischetto1 (1Bari, 2San Giovanni Rotondo – FG)
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P_043		 Microdelezione del cromosoma 17q21.31: studio del fenotipo 
neuropsicologico e comportamentale

		  M. Vendemiale, A. Rossiello, A. Labbate, D. Cornacchia, G. D’Aniello,  
M. Gentile, A. Carella, M. Masciopinto, F. Ortolani, F. Papadia, R. Fischetto (Bari)

 
P_044		 Studio della variabilità fenotipica in due soggetti con 

microdelezione del cromosoma 17q21.31
		  M. Vendemiale1, A. Rossiello1, D. Cornacchia1, G. D’Aniello1, A. Labbate1,  

E. Piccinno1, F. Ortolani1, M. Carella2, O. Palumbo2, M. Gentile1, F. Papadia1,  
R. Fischetto1 (1Bari, 2San Giovanni Rotondo – FG)

 
P_045		 Studio di variabilità del fenotipo neuropsicologico e 

comportamentale di una famiglia portatrice di microduplicazione 
del cromosoma 16p13.3

	   M. Vendemiale1, G. D’Aniello1, A. Rossiello1, E. Piccinno1, F. Ortolani1, I. Roppa1, 
		  M. Carella1, P. Palumbo1, F. Papadia1, R. Fischetto1 (1Bari, 2San Giovanni 

Rotondo – FG)
 
P_046		 Fenotipo comportamentale di un soggetto con microdelezione del 

cromosoma 16p11.2
	  M. Vendemiale1, A. Rossiello1, G. D’Aniello1, D. Cornacchia1, A. Labbate1,  

F. Papadia1,  E. Piccinno1, F. Ortolani1, M. Sesta1, P. Palumbo2, M. Carella2, 
R. Fischetto1 (1Bari, 2San Giovanni Rotondo – FG)

 
P_047		 Variabilità fenotipica in una famiglia con una sindrome da 

microduplicazione cromosomica della regione 6q22.31
	  F. Vitiello, A. Casertano, G. Cappuccio, P. Fontana, R. Genesio, L. Nitsch,  

G. Andria, D. Melis (Napoli)
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		  IV SESSIONE 	 Auditorium

	 Minicorso: I disturbi del sonno nelle sindromi malformative e metaboliche
	 Moderatori: G. Zampino, Roma, P. Mastroiacovo, Roma

15.30	 Criteri e strumenti diagnostici per rilevare la patologia del sonno
	 S. Miano, Lugano, CH

15.45	 Patologie del sonno nelle sindromi malformative e metaboliche
	 G. Della Marca, Roma

16.05	 Disturbi respiratori nel sonno nelle sindromi malformative e metaboliche
	 A. Vigo, Torino

16.20	 Trattamento chirurgico delle OSAS nelle sindromi (come, quando e perché)
	 Punto di vista dell’Otorinolaringoiatra
	 E. Scarano, Roma

16.35	 Trattamento chirurgico delle OSAS nelle sindromi (come, quando e perché)
	 Punto di vista del Chirurgo Maxillo-Facciale
	 A. Bozzetti, Monza

16.50	 Discussione

17.00	 coffee break

17.15	 Rapporto Tecnico sugli screening neonatali e analisi critica dei dati con la par-
tecipazione dei rappresentanti dei Centri Screening

	 Moderatore: R. Cerone, Genova

	
18.30		 Auditorium

	 Assemblea SIMMESN



30 V Congresso Nazionale Congiunto SIMMESN e SIMGePeD



31Terapie Innovative per Malattie Genetiche (Metaboliche e non)

Giovedì 28 novembre 2013

Giovedi 28 novembre 2013

Auditorium

8.30	 Comunicazioni orali	
	 Moderatori: R. Parini, Monza, D. Melis, Napoli

	 Terapia genica diretta al fegato con vettori aav per l’iperossaluria 
primaria di tipo 1

	 R. Borzone, R. Castello, A. Auricchio, N. Brunetti-Pierri (Napoli)

	 Sindrome di noonan e cardiopatie congenite: correlazione 
	genotipo -fenotipo
	 E. Salzano, S. Genova, F. Matina, V. Insinga, E. Maniscalchi, S. La Placa, 
	 M. Piccione, M. Giuffrè, G. Corsello (Palermo)

	epi -743 riduce la frequenza delle crisi epilettiche in pazienti 
	con  difetto di rars2
	 D. Martinelli1, M. Catteruccia1, M. Klein2, E. Bevivino1, M. Balestri1, 
	 M. Thoolen2, F. Piemonte1, A. Pastore1, G. Tozzi1, G. Pontrelli1, E. Bertini1, 
	 G. Miller2, C. Dionisi-Vici1 (1Roma, 2Ca-USA)

	 Agonisti dopaminergici nei difetti di tetraidrobiopterina 
	 F. Porta, D. Concolino, A. Enea , V. Pagliardini , M.Spada (Catanzaro)

	 Alterata funzione surrenalica in pazienti con glicogenosi tipo 1
	 A. Rossi, F. Balivo, M. Cozzolino, G. Minopoli, R. Della Casa, G. Andria, 
	 G. Parenti, D. Melis (Napoli)

	 Crescita spontanea in vitro e studio dei pathway intracellulari 
jak e ras in pazienti con sindrome di noonan

	 P. Cianci, G. Gaipa, C. Bugarin, A. Biondi, A. Selicorni (Monza)

	 Le basi molecolri del deficit di 3-metilcrotonil-coa carbossilasi
	 M. Tolve, F. Amoruso, T. Giovanniello, Cl. Carducci, V. Leuzzi, F. Deodato, 
	 G. Cotugno, C. Dionisi Vici, A. Angeloni, Ca. Carducci (Roma)
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		  LETTURA	 Auditorium

9.45	 Introduzione
	 M. Giovannini, Milano

	 Genetica clinica pediatrica e malattie metaboliche ereditarie: una visione perso-
nale sugli ultimi 40 anni 

	 G. Andria, Napoli

		  V SESSIONE	 Auditorium

	 Terapia Genica
	 Moderatori: M.A. Donati, Firenze, M. Scarpa, Padova

10.15		 Risultati e programmi di terapia genica del TIGET
	 A. Biffi, Milano
	
10.45 	 Terapia genica di malattie ereditarie della retina
	 A. Auricchio, Napoli

11.15 	 Terapia genica diretta al fegato per malattie metaboliche ereditarie 
	 N. Brunetti-Pierri, Napoli

11.45 	 coffee break

		TA  VOLA ROTONDA	 Auditorium

12.00 	 Terapie innovative per malattie genetiche: aspetti scientifici, legali e regolatori
	 Moderatore: A. Correra, Napoli
	 B. Dallapiccola, Roma
	A . Santosuosso, Pavia
	 A. Ceci, Bari	

13.15 	 Premiazione delle Comunicazioni

	 Conclusione dei lavori 




