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LA FENILCHETONURIA
NELLA TRANSIZIONE DALLETA V@ﬁ{\éxﬁ/\% ALL'ETA ADULTA

La Fenilchetonuria € una malattia rara la cui diagnosi precoce e stata resa possibile da molti decenni grazie allo screening neonatale.
Questo approccio ha permesso  I'ampliamento delle conoscenze patogenetiche della malattia e I'acquisizione di nuovi ed
importanti strumenti diagnostici e terapeutici, sia nutrizionali che farmacologici. D'altra parte il follow-up dei pazienti individuati in
eta neonatale ha posto l'attenzione sui possibili problemi evolutivi neurologici e pit in generale sulle modalita della presa in carico
assistenziale nella fase di transizione dall'eta pediatrica alleta adulta.

Il congresso, attraverso il confronto dei differenti specialisti coinvolti nell'approccio multidisciplinare ai pazienti fenilchetonurici si
pone l'obiettivo di affrontare tali problematiche assistenziali.

Lesperienza maturata dal Centro di Bologna in tale procedura di transizione pud rappresentare la base per la creazione di un
percorso condiviso dalle diverse figure professionali coinvolte (medico metabolista, nutrizionista, neurologo, dietista) per la presa in
carico e la prevenzione di possibili sequele neurologiche nel paziente fenilchetonurico dalleta evolutiva a quella adulta.
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PROGRAMMA

09:00

09:30 - 09:45

Moderatori:

09:45-10:15

10:15-10:25

10:25-10:55

10:55-11:05

11:05-11:35

11:35-11:45

Registrazione partecipanti

Introduzione dei lavori
G. Marchesini, A. Pession

G. Biasucci, A.Cassio

PKU: inquadramento,
rapporto genotipo/fenotipo e
management

l. Bettocchi

Discussione

La transizione: esperienza del centro
diBologna

T. Caletti

Discussione

Aspetti nutrizionali
S. Cataldi

Discussione

11:45-12.15

12:15-12:25

12.25-12:55

12.55-13.05

13:05-13:30

13.30

Aspetti neurologici pediatrici
D.M. Cordelli

Discussione

Il futuro neurologico del paziente con PKU
A. Pilotto

Discussione

Considerazione finali e Take home
messages

Chiusura dei lavori e compilazione
individuale dei questionari ECM

Coffee break di saluto



