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Una malattia si definisce rara quando la sua
prevalenza, intesa come il numero di caso presenti
su una data popolazione, non supera una soglia
stabilita. In UE la soglia ¢ fissata allo 0,05 per cento
della popolazione, ossia 5 casi su 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 I'avanzare della scienza e, in particolare,
con i progressi della ricerca genetica.

Stiamo dunque parlando non di pochi malati ma di
milioni di persone in Italia e addirittura decine di
milioni in tutta Europa.

Nel nostro paese i malati rari sono 2 milioni e il 70
per cento sono bambini in eta pediatrica.

Molte delle malattie rare fino a poco tempo fa erano
ignorate dai medici e non esistevano conoscenze
mediche e scientifiche adeguate. Per la maggior
parte di esse ancora oggi non esiste una cura ma
dei trattamenti appropriati possono migliorare la
qualita e la durata della vita. Progressi spettacolari
sono gia stati realizzati per alcune di queste
patologie dimostrando che non bisogna arrendersi
ma al contrario perseguire e intensificare gli sforzi
di ricerca e solidarieta sociale.
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Saluti Istituzionali
E. Monti

SESSIONE 1 - MALATTIE RARE AD 0GGI
Moderatori: F. Blasi, S. Carugo

Lettura Magistrale:
Le malattie rare, veramente rare?
0.M. Epis

| SIRNA la nuova frontiera in cardiologia
S.Carugo

Discussione

Asma grave
G.W. Canonica

Discussione

SESSIONE 2 - CASI CLINICI
Moderatori: F. Blasi, S. Carugo

CASO CLINICO 1> NTM
S. Misuraca

CASO CLINICO 1> Scompenso CC
A. Faggiano

Discussione Casi Clinici
F. Bursi, A. Gramegna

COFFEE BREAK

SESSIONE 3 - MI MANCA IL FIATO
Moderatori: E. Arbustini

Cardiomiopatia dilatativa
M. Frigerio

Fibrosi polmonare progressiva
M. Mantero

Discussione

Malattie rare e aziende:
un’opportunita gia in essere
G. Franceschi

Chiusura della giornata
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SESSIONE 4 - RARE MA NON TROPPO
Moderatori: M. Vicenzi

Ipertensione polmonare
N. Galie

Ipercolesterolemia familiare omozigote
A.L. Catapano

Discussione
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SESSIONE 5 - TROPPO O TROPPO POCO
Moderatori: A.G. Corsico

Amiloidosi
S. Perlini

Deficit Alfa 1-antitripsina
G.E. Carpagnano

Discussione
COFFEE BREAK
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SESSIONE 6 - CASI CLINICI
Moderatori: F. Amati, M. Calcagnino

CASO CLINICO 1> QT lungo
F. Toriello

CASO CLINICO 2 > Rigetto del trapianto
polmonare
L. Morlacchi

Discussione Casi Clinici
F. Amati, M. Calcagnino

TAVOLA ROTONDA:
Le malattie rare e le istituzioni
F. Blasi, S. Carugo, C. Garbagnati,

LUNCH
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SESSIONE 7 - MALATTIE RARE...
ANCORA DI PIU
Moderatori: S. Aliberti, A. Margonato

NTM: dalle linee guida al mondo reale
F. Amati

Iperkaliemia
G. Castellano

Attivatore miosina
P. Agostoni

Bronchiettasie ed
immunodeficienze primitive
S. Aliberti

Screening genetico: dal singolo
alla popolazione?
L. Porcaro

Conclusioni e compilazione
questionario ECM

Dispnea
e dintorni
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ECM - Educazione Continua in Medicina
I] Congresso ha ottenuto nr. 5,6 Crediti ECM - ID 275-343480
E accreditato per le seguenti categorie: Medico Chirurgo

Discipline: Allergologia e Immunologia Clinica, Cardiologia, Farmacologia e Tossicologia
Clinica, Geriatria, Malattie dell’Apparato Respiratorio, Medicina Generale, Medicina
Interna, Nefrologia, Pediatria, Reumatologia.

Obiettivo: approfondire in maniera specifica la patogenesi e la gestione delle Malattie Rare
Cardio-Respiratorie, che in genere si manifestano con sintomi comuni, come la dispnea,
e per le quali negli ultimi anni sono stati messi a disposizione della classe medica nuove
conoscenze e nuove terapie. Accrescere la cultura medica su questo tipo di patologie pud
in effetti contribuire ad incrementare I'efficacia degli interventi con benefici tangibili per i

pazienti affetti e per i loro familiari.

Durata formativa: 8 ore
Nr. max partecipanti: 120

per iscrizioni: https://eventi.infomed-online.it/malattie-rare-2022/
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