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OBIETTIVO

L'obiettivo del corso € la formazione dei medici specialisti, e di
personale sanitario sulle tematiche assistenziali inerenti le
patologie su base genetica.
In particolare verranno discussi i percorsi diagnostici piu
appropriati, dalla valutazione clinica alla esecuzione degli esami
di laboratorio con le relative peculiarita e con particolare
riferimento al deficit intellettivo ed alla sindrome dell'X fragile.
In merito a quest'ultima verranno illustrate le caratteristiche
cliniche presenti nei soggetti affetti e nei familiari in rapporto al
difetto genetico di base ed alle metodiche diagnostiche in
continua evoluzione.

ABSTRACT

La presa in carico delle persone affette da patologie su base
genetica presenta elementi di complessita peculiari tra cui quelli
legati alle ricadute presenti per tutto il nucleo familiare ed al
possibile ricorso ai test genetici.

Tra le condizioni che possono riconoscere una base genetica la
disabilita intelletiva (id) rappresenta la piu frequente, con una
frequenza nella popolazione generale del 3% circa, e la
sindrome dell'X fragile, principale causa principale di deficit
intellettivo su base ereditaria, rappresenta un paradigma di
quanto sopra citato.

L'identificazione della causa della disabilita intellettiva in un
individuo ha importanti ricadute in termini di:

completamento di iter diagnostici spesso lunghi e costosi, sia
per il S.S.N. che per le famiglie;

accesso ad informazioni pit chiare sulla prognosi e possibilita di
ottimizzare il supporto clinico e le terapie riabilitative;
facilitazione dell'accesso ai servizi sociali ed educativi;
consapevolezza dell'eventuale rischio riproduttivo dei genitori e
di altri membri della famiglia e possibilita di accesso alla
diagnosi prenatale.
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