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Le malattie primitive del muscolo volontario (miopatie)
rappresentano un gruppo di patologie rare, per la maggior
parte di origine genetica. Sebbene in passato molto del
percorso clinico dei pazienti fosse limitato alla diagnostica
istopatologica e ad una ridotta diagnostica molecolare,
negli ultimi anni lintfroduzione di nuove tecniche di
sequenziamento molecolare (NGS), I'avvento e la ricerca
su nuovi trattamenti farmacologici e la definizione di nuovi
standard di cura hanno rivoluzionato gli approcci di presa
in carico.

Sulla base di queste premesse e alla luce dei cambiamenti
in atto dal punto di vista clinico, il convegno offre una
overview sulle principali miopatie, con un aggiornamento
sugli approcci diagnostici e sui nuovi trattamenti di cura
oggi disponibili. Il tema apre agli approfondimenti
sullimportanza di una presa in carico funzionale sistemica,
che pone al centro la progettualita di vita della persona,
con un focus specifico sul tema riabilitativo e
dell'autonomia, sulla comunicazione e gli aspetti cognitivi.
Il dibattito scientifico sulla presa in carico multidisciplinare
viene supportato dalla riflessione sulle buone pratiche di
continuita assistenziale, che vedono nella sinergia tra il
centro clinico, la comunita dei pazienti ed il territorio il
presupposto fondamentale per garantire qualita di vita
personale e sociale.

7 OTTOBRE 2022

14:30 - 14:45
14:45 -15:00

Accredito partecipanti

Saluti istituzionali

MODERATORI: G. SORARU', R. ZUCCARINO

15:00 - 15:30

15:30 -16:00

16:00 - 16:30

16:30 -16:45
16:45 -17:00
17:00 -17:30

17:30 - 18:00

18:00 - 18:30

18:30 - 18:45

Inquadramento diagnostico dell'iperCKemia
E. Pegoraro

Le Distrofinopatie: dal sospetto clinico alla
diagnosi
E. Pegoraro

Le Distrofie muscolari dei cingoli: il caso
della LGMD2A/RI
L. Bello

Discussione
Coffee Break

Miopatie congenite: presentazione clinica e
variabilita fenotipica
C. Bruno

Vecchie e nuove terapie farmacologiche
nelle distrofie muscolari
L. Bello

L'insufficienza  respiratoria nel paziente
miopatico: riconoscimento  precoce e
trattamento

M. Croci

Chiusura Lavori

8 OTTOBRE 2022

8:45 - 9:00
9:00 - 9:15

Accredito partecipanti

Saluti istituzionali

MODERATORI: B. GIOMETTO, P. TONIN

9:15-9:45

9:45 -10:15

10:15 - 10:45

10:45 - 11:00
11:00 - 11:15
11:15 - 11:45

1:45 -12:15

12:15 - 12:45

12:45 - 13:15

13:15 -13:30

Distrofia miotonica di tipo 1 e 2: dal muscolo
all'interessamento multisistemico.
V. Sansone

Distrofia muscolare facio-scapolo-omerale
tipo 1 e 2 (FSHD1 -2) “Disease continuum” e
criticita diagnostiche

E. Bugiardini

La miosite necrotizzante anti-HMGCoA
reduttasi: variabilita fenotipica
A. Barp

Discussione
Coffee Break

Il coinvolgimento cognitivo nella distrofia
miotonica di tipo 1: i risultati preliminari dello
studio RECOLI DMI

S. Stano

Il ruolo della riabilitazione nel malato
miopatico
R. Zuccarino

La presa in carico assistenziale del malato
miopatico
M. Grisenti

Tavola rotonda: Il collegamento ospedale-
territorio. Modera: Riccardo Zuccarino
Partecipano i delegati delle associazioni dei
pazienti con malattie neuromuscolari:

F. De Angeli ; S. Minozzi; S. Pastorini; S.
Pruner; D. Tamellini.

Chiusura Lavori




