
 

  
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 

Presentazione 
 

Il Corso, suddiviso in sette moduli didattici, è dedicato all’aggiornamento 
in GENETICA MEDICA di Biologi, Medici e Tecnici di Laboratorio nel 
campo dei test genetici e della loro applicazione clinica. Gli argomenti selezionati 
riguardano temi di rilievo ed attualità della disciplina con particolare riferimento 
alla diagnostica di laboratorio, alle novità tecnico-scientifiche del settore ed alle 
implicazioni interpretative dei test genetici. Il primo Modulo del Corso si 
sofferma sull’epidemiologia, la clinica e soprattutto sulle tecniche della 
diagnosi genetica dei Disturbi dello spettro autistico e le sue implicazioni cliniche.  
Il secondo Modulo è dedicato alla Nuova ISO 9001:2015 ed al rischio clinico, 
la ISO 15189 e la norma UNI EN ISO/IEC 17025, nonché ai 
Cruscotti gestionali, agli indicatori e ai controlli di qualità interni 
ed esterni nel laboratorio generale di base e nel laboratorio di 
genetica. Il terzo Modulo si focalizza sull’uso appropriato e le strategie di 
analisi del Next Generation Sequencing (dai pannelli di geni al sequenziamento 
dell’esoma) e sulle problematiche correlate con l’interpretazione delle 
varianti e la gestione dei risultati. Con il quarto Modulo il Corso 
propone un’approfondita disamina della Variabilità correlata con il genoma 
umano (dai database dei dati genomici alle più recenti tecniche di studio della 
variabilità genomica, allo studio degli isolati genetici). Gli Approcci 
diagnostici di vecchia e nuova generazione nella diagnosi pre e 
postnatale, l’interpretazione dei test, la consulenza genetica e la 
gestione della comunicazione ad essi associate formano l’argomento 
quanto mai attuale del quinto Modulo. Il sesto Modulo approfondisce 
l’epidemiologia, la clinica e soprattutto le strategie di diagnosi molecolare delle 
Sordità. Infine il Diabete in età pediatrica costituisce l’oggetto del settimo 
ed ultimo Modulo, che ne tratterà gli aspetti epidemiologici e clinici, la diagnosi 
molecolare e le novità del trattamento terapeutico. 

 

Dott .  Guglielmo                            Dot t .  Mariano 
   Sabbadini                                Salvatore Pergola   

 

 
 

 
 

 
                                         
 
 

                                                                                  
 

 

Anno 2017 
 

Geni e test genetici:  
dal laboratorio alle applicazioni cliniche 

 

Responsabili Scientifici:  
Dott. Guglielmo Sabbadini e  

Dott. Mariano Salvatore Pergola 
 

Comitato Scientifico: 
 Prof. Emiliano Giardina, Prof.ssa Marcella Zollino, Prof. Marco Seri,  

Prof. Alfredo Brusco, Prof. Marco Fichera, Prof. Giuseppe Matullo 
 

Sede:  
Istituto CSS-Mendel- Roma  ed altre sedi 

 
SEGRETERIA S.M.O. 

B.go  S. Spirito, 3 - 00193 Roma 
Tel. 0668802626 - 0668352411 – Fax 0668806712 

E-mail: segreteria@smorrl.it - sito web: www.smorrl.it 
 

 

21 crediti assegnati per modulo  (IV, VI e VII modulo 11 crediti) 
 
 

 

                                         60 Medici, Biologi e Tecnici di Laboratorio biomedico  
e 30 uditori delle scuole di Specializzazione in Genetica Medica  

 
                             Con il Patrocinio di:                                                       Istituto Superiore di Sanità 

         

mailto:segreteria@smorrl.it


  Aprile 
 

III   MMMoooddduuulllooo   (((222000---222111   aaappprrriiillleee)))      ---   CCCrrreeedddiiitttiii:::   222111   
LLAA  GGEENNEETTIICCAA  DDEEII  DDIISSTTUURRBBII  DDEELLLLOO          
SSPPEETTTTRROO  AAUUTTIISSTTIICCOO      

  

DDIISSTTUURRBBII      NNEELLLLOO    SSPPEETTTTRROO  AAUUTTIISSTTIICCOO::      UUNNAA      DDEELLLLEE  
CCOOMMPPOONNEENNTTII  CCLLIINNIICCHHEE  DDII  SSIINNDDRROOMMII    MMOONNOOFFAATTTTOORRIIAALLII    
OO    PPRROOBBLLEEMMAA    AAPPPPAARREENNTTEEMMEENNTTEE    IISSOOLLAATTOO  
  

AA..  BBaattttaagglliiaa,,  RR..  TTaannccrreeddii   I Disturbi dello spettro autistico: 
definizioni e diagnosi funzionali. Basi genetiche dell’autismo.  
Eterogeneità genetica e possibili classificazioni. Fattori di rischio 

ambientale.   

Discussione  e  presentazione di casi selezionati. 
II..  RRiiccccaa,,  AA..  BBaattttaagglliiaa Array-CGH ed Exome Sequencing per    
l’individuazione di nuove varianti geniche responsabili o 
coinvolte nei disturbi dello spettro autistico idiopatici.  Possibili 
correlazioni genotipo-fenotipo. 
MM..    ZZoolllliinnoo   Condizioni sindromiche con componente autistica:  
specificità della consulenza genetica familiare. 
 

RR..  TTaannccrreeddii Dal bambino alla famiglia. L’esperienza 
dell’IRCCS Fondazione Stella Maris. La diagnosi. La vita del 
bambino autistico. L’adulto autistico.  Farmaci nel trattamento 
dell’autismo. 
 

LLAA  RRIICCEERRCCAA  SSUULLLL’’AAUUTTIISSMMOO    
MM..  LL..  SSccaattttoonnii   La ricerca sull’autismo: dall'identificazione 
delle basi eziologiche al riconoscimento precoce in modelli 
animali e popolazioni ad alto rischio.  
 

IILL  CCOONNTTRRIIBBUUTTOO  DDEELLLLAA  GGEENNEETTIICCAA  MMOOLLEECCOOLLAARREE    
MM..  FFiicchheerraa  CNV nei disturbi dello spettro autistico.          
Dalle CNV ai geni candidati. Mutazioni de novo  ed autismo.    
Studi funzionali. 
EE..  BBaacccchheellllii Approcci per l’identificazione di geni di 
suscettibilità all’autismo: studi di associazione e 
sequenziamento di interi esomi e genomi. 
EE  BBoonnoorraa  Exome sequencing ed identificazione di geni 
coinvolti nei disturbi dello spettro autistico.                                                                                                    
GG..  MMaalleerrbbaa   Analisi del trascrittoma in coppie di fratelli 
discordanti per disturbi dello spettro autistico. 
PP..  PPaalluummbboo    Nuovi pannelli di geni per i disturbi dello spettro 
autistico e condizioni correlate.     
 

IILL  GGEENNEETTIISSTTAA  CCLLIINNIICCOO  EE  LLAA  VVAALLUUTTAAZZIIOONNEE  
GGEENNEETTIICCAA  
  

MM..  DDeellllaa  MMoonniiccaa      Il genetista clinico e la valutazione genetica. 

Condizioni  mendeliane, cromosomiche  ed  oligogeniche.  
FF..  GGuurrrriieerrii,,  PP..  VViissccoonnttii  Esemplificazioni di casi clinici 
complessi.  Il medico genetista ed il neuropsichiatra. 
 
 
 

  Maggio 
 

IIIIII   MMMoooddduuulllooo   (((111888---111999   mmmaaaggggggiiiooo)))   ---    CCCrrreeedddiiitttiii:::   222111   
LLAA  NNUUOOVVAA  IISSOO  99000011::22001155  EEDD  IILL  RRIISSCCHHIIOO  
CCLLIINNIICCOO..    LLAA  UUNNII  EENN  IISSOO  1155118899  EE  LLAA  UUNNII    EENN  
IISSOO//IIEECC  1177002255..  CCRRUUSSCCOOTTTTII  GGEESSTTIIOONNAALLII,,  
IINNDDIICCAATTOORRII,,    CCOONNTTRROOLLLLII    DDII      QQUUAALLIITTÀÀ    
IINNTTEERRNNII    EEDD      EESSTTEERRNNII    NNEELL    LLAABBOORRAATTOORRIIOO  
GGEENNEERRAALLEE  DDII    BBAASSEE    EE      DDII      GGEENNEETTIICCAA    
LLAA  NNUUOOVVAA  IISSOO  99000011::  22001155    EEDD  IILL  RRIISSCCHHIIOO  CCLLIINNIICCOO  
DD..  TTaarruusscciioo  La qualità nei test genetici.  
CC..  LLeeddddaa   La nuova ISO 9001:2015 e le sue applicazioni  in 
ambito sanitario. Illustrazione dei suoi contenuti e  delle principali 
novità introdotte. Note sulla sua applicazione. I primi commenti.                                                                                                                                            
MM..  RR..  RRuussssoo    La gestione del rischio clinico.                                                                                 
LLAA  UUNNII  EENN  IISSOO  1155118899::22001133  EE  LLAA  UUNNII  EENN  IISSOO//IIEECC  1177002255                                  
SS..  TTrraammoonnttiinn  L'accreditamento a garanzia del dato analitico dei 
laboratori di prova e dei laboratori medici: il ruolo di ACCREDIA.  
AA..  MMaaiieelllloo,,  MM..  PPrraaddeellllaa La UNI  EN  ISO 15189:2013 e  la UNI 
EN ISO/IEC17025. Accreditamento del Laboratorio di Genetica Forense 
EE..  GGiiaarrddiinnaa  Raccomandazioni SIGU in Genetica Forense.                                                                              
CCRRUUSSCCOOTTTTII  GGEESSTTIIOONNAALLII,,  IINNDDIICCAATTOORRII    

              AA..  SSiirriiggnnaannoo  Cruscotti gestionali ed indicatori. 
CCOONNTTRROOLLLLII  DDII  QQUUAALLIITTÀÀ  IINNTTEERRNNII  EEDD  EESSTTEERRNNII  NNEELL  
LLAABBOORRAATTOORRIIOO  GGEENNEERRAALLEE  DDII  BBAASSEE                                                                                     
DD..  VViiggeennttiinnii, EE..  FFeerrrraaiioolloo  Il Controllo di Qualità nel 
laboratorio generale di base:  strumenti per il risk assessment e 
lo sviluppo di strategie IQCP. 
SS..  GGiiaaccoommeettttii  VEQ nel laboratorio generale di base, indicatori 
di performance, valutazione retrospettiva dell’accuratezza e 
della precisione.  
EERRRROORREE  DDII  LLAABBOORRAATTOORRIIOO,,  VVAALLIIDDAAZZIIOONNEE  DDEEII  NNUUOOVVII  
TTEESSTT,,  CCOONNTTRROOLLLLII  DDII  QQUUAALLIITTÀÀ  EEDD  IINNDDIICCAATTOORRII  NNEELL  
LLAABBOORRAATTOORRIIOO  GGEENNEERRAALLEE  DDII  BBAASSEE  EE  DDII  GGEENNEETTIICCAA  
GG..  SSaabbbbaaddiinnii  L’errore di laboratorio, Variabilità preanalitica. 
Variabilità analitica e post analitica. Attendibilità nei metodi 
analitici Indicatori per il laboratorio di genetica molecolare e 
citogenetica. Controllo di qualità interno nei test molecolari.  
Analisi dei dati, miglioramento continuo e cruscotti gestionali. 
Strumenti per la prevenzione dell’errore nel laboratorio generale di 
base. Accuratezza giornaliera, e valutazione dell’imprecisione, 
indicatori di performance, AC e miglioramento.   
GG..  BBoonniiffaacciioo  Programmi di validazione per uso clinico di Next 
Generation Sequencing nei test genetici di routine. 
BB..  MMaallvveessttiittii  VValutazione del rischio di aneuploidie fetali 
basata su cfDNA circolante: descrizione della tecnologia e 
presentazione dei dati di validazione interna.  
SS..  GGaammbbaarrddeellllaa  Procedure di validazione dei nuovi test. CE patent. 

CCOONNTTRROOLLLLOO  EESSTTEERRNNOO  DDII  QQUUAALLIITTÀÀ  NNAAZZIIOONNAALLEE  
EEDD  EEUURROOPPEEOO  PPEERR  II  TTEESSTT  MMOOLLEECCOOLLAARRII  EEDD  IINN  
CCIITTOOGGEENNEETTIICCAA  
FF..  CCeennssii,,  MM..CC..  DDee  SStteeffaannoo  CEQ nazionale dell’ISS per i test 
molecolari ed in citogenetica. 
CC..  PPeessccuuccccii    Controllo di qualità europeo per la genetica 
molecolare   
 

 

  Giugno 
 

IIIIIIIII   MMMoooddduuulllooo   (((222222---222333gggiiiuuugggnnnooo)))      ---   CCCrrreeedddiiitttiii:::   222111   
SSTTRRAATTEEGGIIEE  DDII  AANNAALLIISSII  IINN  NNGGSS..  DDAAGGLLII  AAPPPPRROOCCCCII  
PPEERR  PPAANNNNEELLLLII  DDII  GGEENNII  AALL  SSEEQQUUEENNZZIIAAMMEENNTTOO  
DDEELLLL’’  EESSOOMMAA..    IINNTTEERRPPRREETTAAZZIIOONNEE    DDII  
VVAARRIIAANNTTII  EE  GGEESSTTIIOONNEE    DDEELL    RRIISSUULLTTAATTOO  
SSTTRRAATTEEGGIIEE  DDII  AANNAALLIISSII  IINN  NNGGSS  EE  GGEESSTTIIOONNEE  DDEELL  
RRIISSUULLTTAATTOO    
VV..  CCaappuuttoo  Tecnologia NGS e sua evoluzione. 
MM..  BBeenneellllii La rivoluzione dell’NGS: dall’approccio “gene per 
gene” alla strategia per “pannelli di geni”. Applicazioni e limiti 
dell’NGS in genetica: WGS, WES, TS ed RNA sequencing. 
Evoluzione dell’NGS e delle strategie di arricchimento. NGS e 
genomica strutturale. NGS e genomica funzionale.                                                           
MM..  BBeenneellllii Bioinformatica, algoritmi ed analisi dei dati. 
Limiti dell’analisi in NGS. Qualità dell’allineamento, 
profondità ed omogeneità di copertura. Sensibilità diagnostica, 
WGS E WES. 
MM..  SSeerrii Aspetti etici: la consulenza genetica e la comunicazione 
del risultato in NGS. Incidental finding ed NGS. Referto e 
Consenso informato in NGS. Archivi di dati e loro gestione.       
AA..  BBrruusseelllleess   Allineamento e chiamata delle varianti. Annotazione, 
filtraggio e prioritizzazione delle varianti. Interpretazione di varianti 
e loro classificazione. Database pubblici.  Validazione di varianti.  
CC. CCaassaallee  Piattaforme per l’analisi clinica di dati NGS. 
Presentazione di casi.                                                                                                                
VV..  CCaappuuttoo Strategie di analisi per le malattie autosomiche 
dominanti.  Strategie di analisi per le malattie autosomiche 
recessive ed X linked.        
AA..  GGiioovvaannnneettttii Analisi dati NGS: l’altra informazione. 
IINNTTEERRPPRREETTAAZZIIOONNII  DDII  VVAARRIIAANNTTII    
AA..  VVeettrroo  Interpretazione di varianti geniche 
NNGGSS  EE  SSUUEE  AAPPPPLLIICCAAZZIIOONNII  
FF..CC..  RRaaddiioo   Sequenziamento dell’esoma in malattie non 
diagnosticate. 
VV..  NNiiggrroo NGS e malattie neuromuscolari. 
MM..  ZZoolllliinnoo  Forme sindromiche di disabilità intellettiva grave:             
il contributo delle tecniche NGS nella individuazione di nuove 
condizioni e nella definizione dello spettro fenotipo di condizioni note.      



SS..  DD’’AAllffoonnssoo Analisi Genome-Wide di tandem  repeat: sviluppo di 
metodi in NGS per le malattie da espansione. Rassegna. Analisi 
bioinformatica e validazione. 
JJ..  RRoouuzzaaddee     The impact of automation in pre-NGS phase: library  
prep and QC systems. 
DD..  CCoovviieelllloo  Riorganizzazione del personale e dei processi 
nell’ottica dell’automazione e della qualità. 
MM..  CCaarreellllaa  Targeted resequencing di geni associati a patologie 
caratterizzate da un elevata eterogeneità genetica. 
LL..  PPaappii L’utilizzo di pannelli di geni per lo studio di condizioni 
oncologiche geneticamente eterogenee: varianti germinali in 
geni di suscettibilità e mutazioni somatiche. 
FF..  FFeerrrraarrii    Applicazione dell’NGS alla diagnosi molecolare della  
malattia policistica  renale  autosomica  dominante. 
AA..  TTeerrrraacccciiaannoo Applicazione dell’NGS alla diagnosi molecolare 
delle encefalopatie ereditarie. 
EE..  PPiissaanneesscchhii  Applicazione dell’NGS alla diagnosi molecolare di 
condizioni eterogenee e di sindromi genetiche.  

 
 

  Settembre 
 

IIIVVV   MMMoooddduuulllooo   (((222999   ssseeetttttteeemmmbbbrrreee)))      ---   CCCrrreeedddiiitttiii:::   111111   
VVAARRIIAABBIILLIITTÀÀ  EE  GGEENNOOMMAA  UUMMAANNOO  
GG..    SSaabbbbaaddiinnii  Introduzione al corso. 
GG..  MMaattuulllloo   Un database di riferimento dei dati genomici italiani. 
OO..  ZZuuffffaarrddii      CNV e genoma umano.  
A. Vetro Approcci in NGS ed interpretazioni di varianti.  
PP..  GGaassppaarriinnii   Isolati genetici e patologie complesse.  
EE..  GGiiaarrddiinnaa  Variabilità genetica e scienze forensi. 
MM..  PPuurrrreelllloo    RNA non codificanti: funzioni biomolecolari e 
coinvolgimento in patologia umana.  
 

  Ottobre 
 

VVV   MMMoooddduuulllooo   (((222666---222777   ooottttttooobbbrrreee)))      ---      CCCrrreeedddiiitttiii:::   222111   

AAPPPPRROOCCCCII  DDIIAAGGNNOOSSTTIICCII  DDII  VVEECCCCHHIIAA            EE  
NNUUOOVVAA  GGEENNEERRAAZZIIOONNEE  IINN  DDIIAAGGNNOOSSII  PPRREE    EE  
PPOOSSTTNNAATTAALLEE..  IINNTTEERRPPRREETTAAZZIIOONNEE          DDEELL  
TTEESSTT,,  CCOONNSSUULLEENNZZAA  GGEENNEETTIICCAA  EE  GGEESSTTIIOONNEE  
DDEELL  PPAAZZIIEENNTTEE  
AAPPPPRROOCCCCII  DDIIAAGGNNOOSSTTIICCII  DDII  VVEECCCCHHIIAA  EE  NNUUOOVVAA  
GGEENNEERRAAZZIIOONNEE  IINN  DDIIAAGGNNOOSSII  PPRREENNAATTAALLEE  EE  
PPOOSSTTNNAATTAALLEE    
AA..  NNoovveellllii  Citogenetica e citogenomica. 
LL  BBeerrnnaarrddiinnii Approcci in array-CGH. SNP array e disabilità 
intellettiva. Piattaforme in oligo-array in diagnosi prenatale.  
AA..  DDee  LLuuccaa   NGS: approcci in TS e WES. Esempi a confronto.  
MMRR  DD’’AAppiiccee NGS nella diagnosi di malattie rare: le laminopatie. 

  AA..  TTeerrrraacccciiaannoo  Diagnosi  di  nefropatie  ereditarie  con  tecnologia  NGS 
CC..  CCeennttrroonnee    Test a confronto:  NGS e test in ARMS nella FC. 
OOrraattoorree  ddaa  DDeeffiinniirree Implementazioni test in ARMS nella FC. 
 
 

VV..  SSooffiiaa  Test a confronto: NGS e dot blot inverso nella FC.   
MM..  LLuuccaarreellllii Fibrosi Cistica e CFTR: pannelli mutazionali, 
sequenziamento, MLPA ed analisi dell’RNA; interpretazione di 
varianti. 
AA..  BBoottttaa  TP-PCR nelle malattie da espansione: gli esempi 
delle DM1 e  DM2. 
AA..  CCaattaanniiaa TP-PCR nelle malattie da espansione: l’esempio 
della FRAXA.   
FF..  CCoonnssoollii TP-PCR nelle malattie da espansione:  l’esempio 
SLA/DFT. 
MM..  NNeerrii     MLPA ed array-CGH nella DMD  
SS..  GGaammbbaarrddeellllaa  MLPA e NGS: approcci a confronto nelle 
patologie degenerative. 
RR..    PPiioonnaa  Sistemi  di  estrazione  di  acidi  nucleici:  nuove  
opportunità per l’analisi del cfDNA. 
OOrraattoorree  ddaa  ddeeffiinniirree  Dot blot inverso ed analisi di pannelli di 
mutazioni: trombofilie e test LCT,  α-talassemia e β-talassemia 
o celiachia, microdelezioni del cromosoma Y.  
Orraattoorree  ddaa  ddeeffiinniirree Multiplex PCR nella DMD.  
CC..  PPeeccoonnii    QF- PCR: approcci a confronto. I Test per la 
contaminazione materna del campione. 
 

AAFFFFIIDDAABBIILLIITTÀÀ  AANNAALLIITTIICCAA,,  VVAALLIIDDIITTÀÀ  EEDD  UUTTIILLIITTÀÀ  
CCLLIINNIICCAA  NNEEII  TTEESSTT  GGEENNEETTIICCII  

  

GG..  SSaabbbbaaddiinnii  PPaarraammeettrrii  ddii  aaffffiiddaabbiilliittàà  ddiiaaggnnoossttiiccaa,,  
sseennssiibbiilliittàà,,  ssppeecciiffiicciittàà  ee  vvaalloorrii  pprreeddiittttiivvii..    
Applicazioni agli approcci diagnostici più diffusi e alle 
principali patologie mendeliane Introduzione all’argomento e 
definizioni. Valori di riferimento. Utilità dei test. Varianti di incerto 
significato valori soglia e limiti decisionali. Misure di validità nei tratti 
non mendeliani. Esempi pratici ed applicazioni per alcuni approcci analitici 
diffusi (MLPA, sequenziamento, PCR multiplex, ARMS, TP-PCR, SB, dot 
blot inverso,“NGS targettato”) utilizzati per la diagnosi di patologie 
mendeliane  (DMD, FC e FRAXA, DM, talassemie, sordità) ed in NGS.  
Variabilità individuale e carico genetico molecolare. Exome 
sequencing e studi di associazione.  Sensibilità e specificità analitiche 
in NGS come valori dinamici.  
Problematiche nel calcolo VPN e VPP in NGS. Copertura, 
eterogeneità genetica e da modelli implicati nella patologia di studio.  
Errore di laboratorio: accuratezza ed assegnazione allelica 
nelle malattie da espansione. 
 

MM..  FFiicchheerraa   PPaarraammeettrrii  ddii  aaffffiiddaabbiilliittàà  ddiiaaggnnoossttiiccaa  iinn        
aarrrraayy--CCGGHH  eedd  NNGGSS..  
CNV e loro interpretazione. Limiti decisionali e varianti di 
incerto significato in a-CGH ed NGS. Sensibilità e specificità 
analitiche in NGS. Sensibilità diagnostica in NGS per exome sequencing applicato a 
specifici setting diagnostici. Eterogeneità genetica, eterogeneità allelica e sensibilità 
diagnostica.  
Valori predittivi positivi e negativi in a-CGH ed NGS. 
Interpretazione di varianti e loro classificazione. Uso e limiti dei 
programmi di predizione e dei database di mutazioni per patologie 
mendeliane.  Risultati incidentali e loro comunicazione.  

 

IILL  CCAALLCCOOLLOO  DDEELL  RRIISSCCHHIIOO  EE  LLAA  GGEESSTTIIOONNEE  DDEELL  
PPAAZZIIEENNTTEE  
EE..  PPeelloo   Calcolo Bayesiano del rischio e la gestione del 
paziente.  Interpretazione dei test e loro significato, quesiti 
diagnostici, approcci di nuova generazione e sue corrette 
applicazioni, varianti di incerto significato e risultati 
incidentali. Discussione, esercitazioni e simulazione di casi.  
FF..  GGuurrrriieerri  Referto e consenso informato nei test molecolari 
Presentazione e discussione di casi selezionati con i 
laboratori partecipanti.  

 

  Novembre 
 

VVVIII   MMMoooddduuulllooo   (((222555   nnnooovvveeemmmbbbrrreee)))   ---   CCCrrreeedddiiitttiii:::111111   
  

LLAA  GGEENNEETTIICCAA  DDEELLLLEE  SSOORRDDIITTÀÀ  
  

in collaborazione con il  Dott. Rosario Casalone (Varese) 
 

Linee guida  per la diagnosi genetica della ipoacusia, 
revisioni e novità. 
Update sordità oggi, aspetti clinici- audiologici. 
Fenotipi della sordità genetica. 
la Sindrome di Usher, le novità. 
Le sordità sindromiche aspetti genetici. 
Le sordità sindromiche aspetti clinici. 
NGS approaches for the discovery of new mutations / genes 
in hereditary hearing loss. 
Discussioni e riflessioni su una ampia casistica audiologica. 
 

  Dicembre 
 

VVVIIIIII   MMMoooddduuulllooo   (((111555   dddiiiccceeemmmbbbrrreee)))       ---       CCCrrreeedddiiitttiii:::   111111   
  

IILL  DDIIAABBEETTEE  IINN  EETTÀÀ  PPEEDDIIAATTRRIICCAA::  
EEPPIIDDEEMMIIOOLLOOGGIIAA,,  GGEENNEETTIICCAA  EE  PPRRAATTIICCAA  
CCLLIINNIICCAA  
 

in collaborazione con il Dott. Corrado Mammì (Reggio Calabria)  
 

Epidemiologia del diabete in età pediatrica. L’esperienza dei 
registri di malattia. 
Il diabete neonatale transitorio da imprinting ed epigenetica 
del diabete. 
Il diabete neonatale permanente monogenico. 
Il diabete sindromico. 
La genetica dell'HLA per il diabete di tipo 1. 
La genetica del diabete di tipo 2 e gli studi GWAS 
La diagnosi clinica e laboratoristica del diabete DMT1 e 
DMT2 in età pediatrica.  
Il trattamento farmacologico del diabete tipo 1 e tipo 2  .  
I nuovi dispositivi medici ed i microinfusori per il diabete tipo1. 
La dieta nel diabete e gli aspetti nutrizionali. 
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° 82947003 intestato alla SC
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O
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A.  
Si autorizza il trattam

ento dei dati personali per gli adem
pim

enti connessi al corso e per ricevere notizia di nuove iniziative (D
. Lgs.196/2003)
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ata                              FIR

M
A

: 

  Modalità di pagamento 
 Quota di iscrizione è di €. 150,00  per i moduli che si 

svolgeranno in due giornate.  

 Quota di iscrizione è di €. 130,00 per i moduli che si 
svolgeranno in una giornata. 

 Quota di iscrizione per gli uditori senza crediti           
€. 80,00 per ciascun modulo. 

 Quota di iscrizione per gli studenti e gli specializzandi 
è pari a  €.35,00 per ciascun modulo. 

 
Tali importi dovranno essere versati su c/c postale n. 82947003 
intestato alla Scuola Medica Ospedaliera oppure tramite 
Bonifico bancario intestato a:  

 
Scuola Medica Ospedaliera       
UniCredit Banca di Roma – Ag. Osp. S. Spirito 
IBAN     IT93 G02008 05135 000401329648 

 
La quota di iscrizione non è rimborsabile se, per motivi 
personali, non è stato possibile frequentare il corso.  
 
La fattura relativa al pagamento della quota di iscrizione  può 
essere richiesta solo al momento del pagamento. 
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  Elenco Docenti 
  

  BBaacccchheellllii  EElleennaa  --  BBoollooggnnaa  
  BBaattttaagglliiaa  AAggaattiinnoo  --  CCaallaammbbrroonnee  ((PPiissaa))  
  BBeenneellllii  MMaatttteeoo  ––  TTrreennttoo  
  BBeerrnnaarrddiinnii  LLaauurraa  ––  RRoommaa  
  BBoonnoorraa  EElleennaa  ––  BBoollooggnnaa  
  BBoottttaa  AAnnnnaalliissaa  --  RRoommaa  
  BBrruussccoo  AAllffrreeddoo  ––  TToorriinnoo  
  BBrruusseelllleess  AAlleessssaannddrroo  --  RRoommaa  
  CCaappuuttoo  VViivviiaannaa  ––  RRoommaa  
  CCaassaalloonnee  RRoossaarriioo  --  VVaarreessee  
  CCaattaanniiaa  AAnnggeellaa  ––  AAvvoollaa  ((SSiirraaccuussaa))  
  CCaarreellllaa  MMaassssiimmoo  --    SS..  GGiioovvaannnnii  RRoottoonnddoo  ((FFooggggiiaa))  
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  DDeellllaa  MMoonniiccaa  MMaatttteeoo  ––  FFiirreennzzee  
  DDee  LLuuccaa  AAlleessssaannddrroo  --  RRoommaa  
  DDee  SStteeffaannoo  MMaarriiaa  CChhiiaarraa  ––  RRoommaa  
  FFeerrrraarrii  FFrraanncceessccaa  --  MMiillaannoo  
  FFiicchheerraa  MMaarrccoo  --  CCaattaanniiaa  
  GGaammbbaarrddeellllaa  SStteeffaannoo  ––  PPoozzzziillllii  ((IIsseerrnniiaa))  
  GGaassppaarriinnii  PPaaoolloo  --  TTrriieessttee  
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  LLeeddddaa  CCaatteerriinnaa  --  RRoommaa  
  LLuuccaarreellllii  MMaarrccoo  --  RRoommaa  
  MMaaiieelllloo  AAnnggeellaa  --  TToorriinnoo  
  MMaalleerrbbaa    GGiioovvaannnnii  ––  VVeerroonnaa  
  MMaallvveessttiittii  BBaarrbbaarraa  ––  BBuussttoo  AArrssiizziioo  ((VVaarreessee))  
  MMaammmmìì  CCoorrrraaddoo  ––  RReeggggiioo  CCaallaabbrriiaa  
  MMaattuulllloo  GGiiuusseeppppee  --  TToorriinnoo  
  NNiiggrroo  VViinncceennzzoo  ––  NNaappoollii  
  NNeerrii  MMaarrcceellllaa  ––  FFeerrrraarraa  
  NNoovveellllii  AAnnttoonniioo  ––  RRoommaa  
  PPaalluummbboo  PPiieettrroo  --  SS..  GGiioovvaannnnii  RRoottoonnddoo  ((FFooggggiiaa))  
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  SSccaattttoonnii  MMaarriiaa  LLuuiissaa  --  RRoommaa  
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  SSiirriiggnnaannoo  AAlleessssaannddrroo  --  RRoommaa  
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