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RAZIONALE

Una malattia si definisce rara quando la sua prevalenza, intesa
come numero di casi presenti su una data popolazione, non supera
una soglia stabilita. In Europa tale soglia é fissata allo 0,05% della
popolazione, ossia 5 casi ogni 10.000 persone.

Il numero di malattie rare conosciute e diagnosticate oscilla tra le
7.000 e le 8.000, ma é una cifra che cresce con il migliorare delle
conoscenze e con i progressi della ricerca genetica. Tuttavia, sebbene
stiamo parlando non di pochi malati ma di milioni di persone in ltalia
e decine di milioni in tutta Europa, la rarita di tali malattie ne limita
anche il riconoscimento, rendendo il dato sottostimato.

La malattia di Fabry € una malattia rara da deposito lisosomiale,
multisistemica, progressiva, ereditaria, caratterizzata da specifici
segni neurologici, cutanei, renali, cardiovascolari, cocleovestibolari
che si presenta con aspetti differenziati, ma progressivi fino all’exitus,
dall’ eta pediatrica all’ adulto.

Lincontro & multidisciplinare, diretto a Medici di Medicina
Generale, Specialisti e Operatori della Sanita al fine di fornire
informazioni di base per riconoscere precocemente i segni della
malattia e poter porre indicazione al successivo inquadramento.
All’ inizio del convegno sara distribuito un questionario per conoscere
il livello di percezione di tale patologia, mentre sara oggetto di
discussione interattiva nella parte finale della giornata.



PROGRAMMA

14:00 — REGISTRAZIONE PARTECIPANTI E DISTRIBUZIONE QUESTIONARIO
INTERATTIVO

14.15 — APERTURA CONVEGNO
Claudia Pricoco, Presidente AIDM

| SESSIONE Moderano: Claudia Pricoco, Diana Cina

14:30 — ASPETTI GENETICI
Clorinda Mazzarino, Universita CT
15:00 — COINVOLGIMENTO CARDIOVASCOLARE
Ines Monte, Universita CT
15:30 — ASPETTI NEUROLOGICI
Eleonora Avanzato, ASP 3 CT
16:00 — ASPETTI NEFROLOGICI
Maria Pia Figura, ARNAS Garibaldi CT
17:00 — LE LESIONI DERMATOLOGICHE
Maria Concetta Gioia, Humanitas CCO

17:30 - COFFEE BREAK

Il SESSIONE Moderano Linda Musumeci, Tina Cassi

17:30 — LE ALTERAZIONI DELLOCCHIO
Caterina Gagliano, Libero Professionista
18:00 — PRESENTAZIONE CASI CLINICI
Giusi Curatolo, ASP 2 CL
18:30 — AMBULATORIO DEDICATO E PROTOCOLLO DIAGNOSTICO-TERAPEUTICO
Margherita Rodolico, C.N.R. CT
19:00 — DISCUSSIONE QUESTIONARIO
Ines Monte, Universita CT
19:30 — CONCLUSIONI E DISCUSSIONE INTERATTIVA

Faculty: E. Avanzato, T. Cassibba, D. Cina, G. Curatolo, M.P. Figura, C.Gagliano, M.C. Gioia, C. Mazzarino,
I. Monte, L. Musumeci, C. Pricoco, M. Rodolico - AIDM Catania
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