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Obiettivi del Corso

Il Corso si propone di illustrare il programma regionale di screening neonatale esteso
delle malattie metaboliche ereditarie recentemente awviato in Sardegna. Sara
possibile un confronto tra le diverse figure professionali che devono operare in modo
coordinato per ottenere il miglior risultato nella realizzazione di questo importante
programma regionale che mette la Sardegna tra i primi posti in Italia nella diagnosi
precoce delle malattie rare. Allo stesso tempo sara possibile confrontarsi sulle grandi
potenzialita dello spettometria di massa tandem nel laboratorio di chimica clinica,
approfondendo le peculiarita diagnostiche di questa nuova e potente tecnologia
analitica.
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Registrazione - Apertura dei lavori

| SESSIONE
La diagnosi precoce delle malattie rare:
lo screening neonatale esteso delle malattie metaboliche ereditarie

Moderatori: Giorgio Olzai - Giovanni Ottonello

Inaugurazione e saluto autorita

La rete regionale delle malattie rare in Sardegna
Renzo Galanello

II programma regionale di screening neonatale esteso in Sardegna
Franco Lilliu

Modello di screening neonatale e il portale “Progettare Salute”
Marco Galisai

Le malattie metaboliche ereditarie: dallo screening neonatale alla
gestione delle emergenze - urgenze di laboratorio

Ubaldo Caruso

Lo screening neonatale esteso: il percorso clinico assistenziale del
neonato positivo

Carlo Dionisi Vici

Discussione

Il ruolo delle associazioni dei pazienti: Cometa Sardegna

Coffee Break

Il SESSIONE

La spettrometria di massa tandem oltre lo screening neonatale
Moderatori: Antonella Fais - Gigliola Serra

Le malattie da accumulo lisosomiale
Giancarlo La Marca

Approccio metabolomico al difetto di sintesi degli acidi biliari
Giuseppe Giordano

L'analisi di steroidi ed altri metaboliti nonché di residui di farmaci in
liquidi biologici per spettometria di massa
Bruno Casetta

Discussione

Chiusura dei lavori



