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Nazionale per la Formazione Continua il 13 gennaio 2010.
I crediti attribuiti sono 7 e sono rivolti a Medici Chirurghi Specialisti in Ane-
stesia e Rianimazione, Genetica Medica, Malattie dell’Apparato Respirato-
rio, Medicina Interna, Medicina Fisica e Riabilitazione, Cardiologia, Neu-
rologia, Neuropsichiatria Infantile, Pediatria, Neurofisiopatologia, Radio-
diagnostica, Neonatologia, Farmacisti Ospedalieri, Biologi, Chimici e 
Tecnici di Laboratorio. Si ricorda che avranno diritto ai crediti ECM solo 
coloro che saranno presenti per l’intera durata del corso ed avranno com-
pilato gli appositi questionari che verranno consegnati in sede congressua-
le. Si ricorda, inoltre, la determinazione assunta dalla Commissione Nazio-
nale Formazione Continua del 18 gennaio u.s. alla luce della quale ogni 
partecipante potrà maturare 1/3 dei crediti formativi ricondotti al triennio 
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  8.45 Benvenuto
 M.A. Donati, A. Federico, S. Servidei

 Moderatori: M.A. Donati, A. Federico, S. Servidei

  9.00 Storia delle miopatie metaboliche
 A. Federico

  9.20 Miopatie ad esordio in età pediatrica: la valutazione clinica nella  
 diagnosi differenziale
 E. Mercuri

  9.40 Diagnosi differenziale della debolezza muscolare nelle miopatie ad  
 esordio in età adulta
 S. Servidei

10.00 Le glicogenosi muscolari
 C. Bruno 

LA MALATTIA DI POMPE: ASPETTI CLINICI
Moderatori: R. Guerrini, L. Santoro

10.20 La malattia di Pompe: forma infantile
 F. Deodato, C. Dionisi Vici

10.35 La malattia di Pompe: esordio tardivo in età pediatrica
 M. Di Rocco

10.50 La malattia di Pompe: forma adulta
 G. Siciliano 

11.05 Discussione

11.20 Coffee break

ASPETTI DIAGNOSTICI
Moderatori: E.S. Bertini, G. La Marca 

11.35 La diagnosi differenziale delle cardiomiopatie in età pediatrica
 E. Chiappa 

11.50 L’esame elettromiografico e la biopsia muscolare
 A. Malandrini, F. Sicurelli

12.05 I test di laboratorio: dalle transaminasi allo screening neonatale
 M.A. Donati 

12.20 L’analisi molecolare nelle miopatie metaboliche
 F.  Santorelli  

12.35 L’analisi molecolare nella malattia di Pompe 
 A. Morrone

12.50 Misdiagnosi: casi clinici
 A. Di Muzio, S. Gasperini, R. Massa

13.20 Discussione

13.30 Buffet lunch

TERAPIA
Moderatori: M. Di Rocco, S. Servidei, S. Valente 

14.30 Terapia enzimatica sostitutiva nella malattia di Pompe forma infantile
 F. Deodato, C. Dionisi Vici

14.45 Terapia enzimatica sostitutiva nella malattia di Pompe forma ad   
 esordio tardivo
 R. Di Giacopo, S. Servidei 

15.00  Terapia dietetica nelle miopatie metaboliche
 E. Procopio

15.15 Il ruolo dello pneumologo nella malattia di Pompe
 N. Ambrosino

15.30 Discussione

TAVOLA ROTONDA: LO SCREENING NEONATALE
Moderatori: M.A. Donati, A. Federico, E. Pasquini, F. Seidita, S. Servidei

15.45  Screening neonatale per malattie lisosomiali 
 E. Pasquini 

 Il punto di vista del Comitato Etico e della regione Toscana
 Rappresentante Regione Toscana AOU Meyer

 Il punto di vista dell’Associazione Pazienti
 F. Seidita 

16.30 Conclusioni
 M.A. Donati, A. Federico, S. Servidei 

16.45 Compilazione questionari ECM
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