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   Programma 

Le malattie rare sono per definizione poco 
frequenti e spesso anche poco conosciute, poco 
studiate e hanno scarse possibilità di una terapia 
adeguata. Negli ultimi tempi  si parla sempre più 
frequentemente di malattie rare, con una 
maggior attenzione da parte dei clinici, delle 
istituzioni, dell’opinione pubblica e delle 
industrie farmaceutiche. Il coinvolgimento 
renale nell’ambito delle malattie rare farà da 
trait d’union che collegherà patologie tra loro 
molto diverse, che nel rene vedono un organo 
bersaglio o quello maggiormente interessato 
dall’attività della malattia. 
 Il pronto riconoscimento delle manifestazioni 
cliniche, e la corretta diagnosi dovuta soprattutto 
agli enormi passi in avanti fatti dalla genetica, a 
cui verrà dedicata una particolare attenzione in 
questo convegno, possono consentire di trattare i 
pazienti utilizzando le avanzate terapie oggi 
disponibili in molti Centri ospedalieri che 
consentono di cambiare radicalmente il decorso 
della malattia, migliorare di molto la qualità di 
vita dei pazienti, e di rallentare o invertire la 
progressione del danno.  
L’esperienza dei relatori che parteciperanno a 
questo incontro, consentirà a tutti i partecipanti 
di essere aggiornati sulle più recenti novità 
diagnostiche e terapeutiche e di avere una 
proiezione di quello che la ricerca nei prossimi 
anni permetterà di ottenere in questo campo.  
Il taglio dell’incontro volutamente “pratico” è 
stato pensato perché  sia occasione per i 
partecipanti di scambio di esperienze ed 
informazioni utili, e pertanto mi auguro che al 
termine del convegno si possano acquisire 
quelle nozioni necessarie e indispensabili per la 
gestione quotidiana dei pazienti.  
     
   Giuliano Brunori 
 

 8.30   -   9.00  Registrazione partecipanti 
 
 9.00    -  9.20     Apertura dei lavori   
   
 9.20    -  9.40        Il Centro di coordinamento provinciale per le   
      malattie rare in Trentino   
   
  A. Di Palma 
 
 9.40  -  10.00      Epidemiologia delle Malattie Rare in Trentino 
    
  A. Pedrolli 
 
10.00  -  10.25  Ruolo della genetica in nefrologia 
   
  F. Soli 
 
10.25  -  10.50 La nefrologia oggi: fra diagnosi molecolare e  
  medicina  personalizzata 
   
  E. D. Stea  
 
10.50  -  11.10  Discussione 
  
11.10  -  11.30   Pausa caffè 

 
I SESSIONE  Le Microangiopatie Trombotiche 
Moderatori: Patrizio Caciagli, Annunziata Di Palma 
 
 
11.30  -  11.55  Cause genetiche e meccanismi dell’attivazione  
       patologica  del complemento nella SEU  
  (sindrome emolitico uremica) atipica 
 
  M. Noris  

11.55  -  12.20  La diagnosi differenziale delle Microangiopatie  
  Trombotiche     
   
  A. Billio  
 
12.20  -  12.40   Il Ruolo dell’Aferesi nelle Microangiopatie  
  Trombotiche   
    
  F.  Valente  
 
12.40  -  13.00   Discussione    
      
13.00  -  14.00  Pausa pranzo 

 
II SESSIONE    Le malattie da accumulo lisosomiale: la 
malattia di Fabry come modello di approccio multidisciplinare  
Moderatori: Brunori Giuliano, Roberto Bonmassari  

14.00  -  14.20     Diagnostica genetica nella malattia di Fabry 
 
  M. Iascone 
 
14.20  -  14.40    La malattia di Fabry nel bambino e la  
  diagnosi enzimatica   
                                                                 
  A. Burlina     
              
14.40  -  15.00      La malattia di Fabry in nefrologia e il  
  registro di malattia     
                                                                                                
  S. Fierozzi 
 
15.00  -  15.20     La malattia di Fabry in neurologia    
                                                                                                                   
  A. Burlina  
 
15.20  -  15.40   La malattia di Fabry in cardiologia e  
  l’approccio terapeutico   
                                                                                                                                    
  F. Pieruzzi 
 
15.40   - 16.00   Discussione 

  

Lettura 
 
16.00  -  16.30   Terapie innovative nel rene policistico  
  dell’ adulto (ADPKD)  
  
  N. Perico   
 

16.30  -  16.45  Valutazione di apprendimento e chiusura lavori  

  


