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PRESENTAZIONE DEL CORSO

La diagnostica genetica nell’ambito delle epilessie e delle patologie associate
a epilessia ha assunto negli ultimi anni grande importanza sia nella pratica
quotidiana che nella sua dimensione organizzativa ed economica.

Se da una parte associare a una diagnosi clinico-sindromica anche quella
eziologica fornisce un elemento di grande importanza nelle decisioni inerenti
le strategie terapeutiche e le valutazioni prognostiche, dall’altra va evitata
unaipersemplificazione dell’approccio derivante dall’attendersidall’'indagine
genetica risposte che invece dovrebbero gid essere estratte dalla clinica.
Quanto ottenibile dalla diagnostica genetica € spesso limitato da regole
di interpretazione del dato giustamente concepite per evitare diagnosi
formulate con troppa facilitd, ma a volte troppo rigide perché basate su
concetti che non contemplano ragionamenti fisiopatologici e non tengono
sufficientemente conto delle eterogeneita fenotipiche.

Per questa ragione I'approccio alla diagnostica genetica deve sempre essere
multidisciplinare e valorizzare ladimensione clinica con un confronto costante.
Il corso sara quindi dedicato alla costruzione della diagnosi multidisciplinare
e all'approfondimento delle sue componenti.

Rer};zo Guerri
|

i

\

ni

[



RESPONSABILE
COMMISSIONE GENETICA LICE
Renzo Guerrini

COMITATO LOCALE
Elena Parrini
Amelia Morrone
Valerio Conti
Simona Balestrini
Elisa Ancillotti

COMITATO TECNICO SCIENTIFICO
Simona Balestrini (Firenze)
Francesca Bisulli (Bologna)
Antonio Gambardella (Catanzaro)
Tiziana Granata (Milano)
Tommaso Lo Barco (Parma)
Davide Mei (Firenze)

Angela Peron (Firenze)

Tommaso Pippucci (Bologna)
Marina Trivisano (Roma)

Federico Zara (Genova)

FACULTY

Simona Balestrini (Firenze)
Carmen Barba (Firenze)
Francesca Bisulli (Bologna)
Antonio Gambardella (Catanzaro)
Tiziana Granata (Milano)
Renzo Guerrini (Firenze)
Davide Mei (Firenze)

Martino Montomoli (Firenze)
Elena Parrini (Firenze)
Angela Peron (Firenze)
Tommaso Pippucci (Bologna)
Marina Trivisano (Roma)
Federico Zara (Genova)

0

SEDE

Meyer Health Campus

Via Cosimo Il Vecchio, 26
50139 Firenze

Tel. 055 5662041

Web: https://campus.meyer.it

SEGRETERIA ORGANIZZATIVA

Meetings & Events

Via Volturno, 2c¢

00185 Roma

Tel. 06 85355590

E-mail: maura.stella@ptsroma.it
Web: https://www.ptsroma.it


https://campus.meyer.it
mailto:maura.stella@ptsroma.it
https://www.ptsroma.it

/ commissione

enetica
AL
MERCOLEDi, 27 SETTEMBRE
09:00 - 09:15 Introduzione al Corso
R. Guerrini

09:15-09:45 Citogenetica convenzionale e molecolare
A. Peron

09:45 -10:15 Introduzione al sequenziamento NGS
T. Pippucci

10:15-10:45 Pannelli genici, esoma e genoma
F. Zara

10:45 -11:15 Annotazione delle varianti e database
D. Mei

11:15-11:45 Pausa caffe

Sessione pratica

11:45 -12:45 Come orientarsi nella corretta valutazione di un referto
genetico
Coordinano S. Balestrini - E. Parrini

12:45-13:00 Q&A
13:00-14:00 Lightlunch

Sessione pratica

14:00 - 16:00 Interpretazione di risultati array-CGH
Coordina A. Peron

16:00-17:30  Visita ai laboratori Meyer
Sede (gruppo 1 & 2)
Cubo3 (gruppo 3 & 4)
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GIOVEDI, 28 SETTEMBRE

MTORpatie e malformazioni delle sviluppo corticale
R. Guerrini

Sclerosi tuberosa
A. Peron

Pausa caffe

Sessione pratica

Presentazione di casi clinici di mTORpatie e malformazione
dello sviluppo corticale con interpretazione dei referti
C. Barba - M. Montomoli - E. Parrini - A. Peron

Q&A
Light lunch

Encefalopatie epilettiche e dello sviluppo:
Etda pediatrica - T. Granata
Eta adulta - F. Bisulli

Sessione pratica

Presentazione di casi clinici di Encefalopatie epilettiche
e dello sviluppo con relativa interpretazione dei referti
(canalopatie, sinaptopatie, disordini metabolici)
Coordinano S. Balestrini - A. Gambardella

Visita ai laboratori Meyer
Sede (gruppo 3 & 4)
Cubo3 (gruppo 1 & 2)
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VENERDI, 29 SETTEMBRE

Sessione pratica

Presentazione di casi clinici di Encefalopatie epilettiche
e dello sviluppo con relativa interpretazione dei referti
(canalopatie, disordini metabolici e sinaptopatie)
Coordinano D. Meij - M. Trivisano

Discussione multidisciplinare di referti genetici - parte |
Coordinano S. Balestrini - R. Guerrini

Pausa caffe

Discussione multidisciplinare di referti genetici - parte Il
Coordinano S. Balestrini - R. Guerrini

Q&A

Chiusura del Corso
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QUOTE DI ISCRIZIONE
Soci LICE - Medico o Specializzando (*) Gratuita (richiesto versamento gettone di presenza)
Non Soci - Medico Euro 366,00 (Euro 300,00 + IVA 22%)
Non Soci - Specializzando Euro 244,00 (Euro 200,00 + IVA 22%)

(*) Soci LICE in regola con i pagamenti. E richiesto, contestualmente all’iscrizione, il
versamento di un gettone di Euro 250,00 che sarda rimborsato al termine del Corso. In caso di
annullamento dopo il 20 agosto il gettone versato sarad trattenuto come penale.

Il link di iscrizione sarda disponibile a partire dal 26 luglio sul sito www.corsi-lice.org

Oltrealladomandadiiscrizioneilrichiedente dovrdinviare contestualmente - esclusivamente
a mezzo e-mail all'indirizzo lice.informa@ptsroma.it - la seguente documentazione:

Breve curriculum (max 2 pagine)

Lettera motivazionale (max 1 pagina)

Lettera di supporto del Direttore del Dipartimento/Referente del Servizio (opzionale)
Copia del versamento del “gettone di presenza” o della quota di iscrizione prevista
Attestazione diiscrizione alla Scuola di Specializzazione o autocertificazione (solo per
gli Specializzandi)

\AA A A A 4

La quota di iscrizione comprende: didattica, pause caffe e colazioni di lavoro come da
programma, certificato di partecipazione, cena del 28 settembre

La quota di iscrizione non comprende: viaggio, sistemazione alberghiera, trasferimenti da/
per stazione ferroviaria e/o aeroporto, tutto quanto non menzionato ne “la quota diiscrizione

comprende”

ISCRIZIONE

Per procedere con l'iscrizione cliccare | QUI
ACCREDITAMENTO ECM

L'evento non sard accreditato

NUMERO MASSIMO PARTECIPANTI

Il Corso, a numero chiuso, & previsto per 30 medici Specialisti in Neurologia, Neuropsichiatria
Infantile e Genetica Medica o Specializzandi iscritti al 3° o0 4° anno.

REQUISITI PREFERENZIALI

Sard data prioritd a Medici, in particolare ai Soci LICE, senza esclusione di non iscritti o di
altre prefessionalita nell’lambito delle Neuroscienze.

SCADENZA PRESENTAZIONE DOMANDE

5 settembre 2023 - Valutazione e comunicazione ai partecipanti selezionati entro I'8
settembre


https://iscrizioni.ptsroma.it/cmsweb/Login.asp?IDcommessa=5606523&Lang=IT
http://www.corsi-lice.org
mailto:lice.informa@ptsroma.it

COME RAGGIUNGERE LA SEDE DEL CORSO

Il Meyer Health Campus offre la possibilitd di parcheggio a soggetti
diversamente abili e autorizzati.

Il Campus e anche raggiungibile attraverso un camminamento pedonale
che in pochissimi minuti porta dal parcheggio Firenze Parcheggi Pieraccini
attiguo all’'Ospedale Meyer all'ingresso in Via Cosimo il Vecchio n. 26.

Il percorso pedonale si trova nella parte alta del parcheggio, sulla destra,

guardando I'ingresso dell’Ospedale (linea identificata con il “Gufo™).
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