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UNITÀ 1


Padova  2-6 febbraio 2009
AREA PROPEDEUTICA

Argomenti delle lezioni (9.00-11.00)
Epidemiologia

Raccolta informazioni (anamnesi familiare –chi, sino a che livello di informazione, consultazione di cartelle cliniche, fotografie, limiti, privacy ecc.; anamnesi personale- sino a che punto, consultazione cartelle, revisione dei dati, ad es. Rx, esami ecc.)

Esame obiettivo del paziente e dei suoi familiari, mirato alla identificazione delle malformazioni 

Lettura ed interpretazione degli esami di laboratorio e strumentali

Processo diagnostico: peso dei segni (bayesiano) e diagnostica differenziale

Processo diagnostico: uso di sistemi esperti e interpretazione dei risultati 

Visione e revisione della letteratura

Preparazione delle relazione 

La sindrome del mese: Beckwith-Wiedeman syndrome e Neurofibromatosi I

Clinica (11.00-18.00)

Consulenze

UNITÀ 2


Benevento 2-6 marzo 2009

MALATTIE CARDIACHE E CUTANEE

Argomenti delle lezioni (9.00-11.00)
Malattie congenite cardiache  e sindromi dismorfiche

Disaritmie

Displasie ectodermiche

La sindrome del mese: incontinentia pigmenti 

Clinica (11.00-18.00)

Consulenze

UNITÀ 3

Genova 4-8 maggio 2009

TUMORI NEUROENDOCRINI E MALATTIE SCHELETRICHE

Argomenti delle lezioni (9.00-11.00)
MEN1 e 2

RET e malattie correlate

La valutazione degli esami radiologici fatta dal non radiologo

Malattie scheletriche: classificazione e diagnosi differenziale

Casi clinici: obiettivi e insidie della diagnosi 

Integrazione clinica e risultati molecolari 

La sindrome del mese: sindrome di Sotos  

Clinica (11.00-18.00)

Consulenze
UNITÀ 4

Bologna  22-26 giugno, 2009

MALATTIE DEL RENE E DELL’INTESTINO 

Argomenti delle lezioni (9.00-11.00)
Malformazioni intestinali 

Malattia di Hirschsprung sindromica e non sindromica 

Anomalie dei genitali e del differenziamento sessuale 

Coinvolgimento renale nei casi sindromici 

genetica dei tumori tiroidei midollari e non midollari

tumori e mutazioni del DNA mitocondriale

tumori primitivi multipli

la sindrome del mese: S. di Cowden e sindromi alleliche

Clinica (11.00-18.00)

Consulenze

UNITÀ 5

Firenze 13-17 luglio 2009

TUMORI  EREDITARI I
Argomenti delle lezioni (9.00-11.00)
Suscettibilità genetica nel cancro colorettale: le poliposi 

Suscettibilità genetica nel cancro colorettale: la sindrome di Lynch

Sindrome di Turcot

Melanoma familiare

La sindrome del mese: la neurofibromatosi 2 

Clinica (11.00-18.00)

Consulenze

UNITÀ 6

Torino 12-16 ottobre 2009

TUMORI EREDITARI II
Argomenti delle lezioni (9.00-11.00)
Sindrome di Von Hippel-Lindau

Carcinoma mammella/ovaio

Atassia teleangectasia

Sindrome di Nijmegen

Suscettibilità genetica nel tumore del polmone e prostata.

La sindrome del mese: la sclerosi tuberosa

Clinica (11.00-18.00)

Consulenze

UNITÀ 7

Siena, 9-13 novembre

SINDROMI DA MICRODELEZIONI

Argomenti delle lezioni (9.00-11.00)
Approccio per famiglie di sindromi 

Pathway proteici e anomalie fenotipiche 

Correlazione genotipo-fenotipo nelle sindromi da microdelezione

Array-CGH: cosa c’è di nuovo all’orizzonte? 

La sindrome del mese: la sindrome di Cohen
Clinica (11.00-18.00)

Consulenze

