PRESENTAZIONE
Come medici siamo abituati a considerare il concetto di
normalita in senso assoluto quast statistico matematico.
A cio che ¢ “imperfetto” o diverso spesso diamo un significato
positivo nelle arti figurative, nella letteratura, dove in alcuni
casi “I'imperfezione” diventa sinonimo di genialita ma non
nella professione medica.
Ho conosciuto adulti e bambini con Sindrome di Klinefelter
e laloro geniale normalita mi ha portato a pensare che tutto
quello che avevo studiato negli anni della mia formazione
universitaria fosse drammaticamente inadatto per consen-
tirmi di curare e interagire positivamente con chi viene in
genere etichettato come bambino o adulto Klinefelter.
Ho sentito quindi I’esigenza di organizzare questo workshop
al fine di raccogliere alcune tra le migliori professionalita
medico-scientifiche impegnate nella cura delle persone
(adulti e bambini) con SK.
L’obiettivo ¢ ambizioso: riprendere a parlare in termini
scientifici di un problema medico di cul in passato si ¢
taciuto per troppo tempo, o parlato solo in occasione di
episodi di cronaca che vedevano protagoniste mamme
indotte all’aborto perché con feto affetto da SK.
Soprattutto ¢ importante cogliere per medici ed operatori
sanitari il significato delle nuove conoscenze di genetica,
prevenzione delle complicanze e prospettive future di
terapia per recuperare il ruolo di professionisti che curano
con empatia su solide basi scientifiche 1 loro pazienti, dando
un significato corretto alla parola normalita.
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CREDITI ECM

Per il Convegno ¢ stata effettuata richiesta di accreditamento al

Ministero della Salute:

*n° 100 posti Medico chirurgo (Rif. 9260-11002317)
Le discipline accreditate sono: Pediatra di libera scelta/di famiglia,
Ginecologia e ostetricia, Pediatria, Neuropsichiatria infantile,

Genetica medica, Endocrinologia.

8.15 Registrazione partecipanti e consegna materiale ECM
8.30 Presentazione del Convegno
S. Tumini (Chiet)
8.45 Saluto delle autorita
9.00 Inizio dei lavori
I SESSIONE

Genetica e clinica della SK
Moderatori: E Chiareli (Chietr); G. Palka (Chiety)

9.00

9.30

10.00

10.30

11.00

II SE

Clinica, epidemiologia e counselling nella SK
P E. Guanciali Franchi (Chietr)

Meccanismi patogenetici della infertilita

L. Stuppia (Chaetr)

Diagnosi e manifestazioni cliniche
nell'infanzia e nell’adolescenza

S. Tumani (Chiety)

La terapia con testosterone

1L Bucci (Chaetr)

Discussione

SSIONE

Prevenzione e terapia delle patologie associate
Moderatori: B. Raggunti (Atri, Te); G. Napolitano (Chietr)

11.30 Promozione dello sviluppo cognitivo ed emotivo nella SK
R. Cerbo (LAquila)

12.00 Le complicanze nell’adulto:
sindrome metabolica ed osteoporost
A. Consoly (Chaety)

12.30 Sterilita: comunicazione e counselling alla coppia
G.M. Tiboni (Chiety)

13.00 Prospettive nella cura della sterilita nella SK
M. Nicolar (Chietr)

13.30 Discussione

III SESSIONE

Aspetti assistenziali e quotidianita

Moderatori: E Chiarellz; S. Tumini

14.15

14.45

15.15

16.45
17.00
17.15

La prescrivibilita dei farmaci nelle sindromi rare

N Di Cicco (Chietr) - E De Vita (Atessa, Ch)

Quando sospettare la diagnosi nell’ambulatorio

del pediatra di famiglia

P Santilly (Chiety)

Tavola Rotonda

Il vissuto quotidiano delle famiglie e dei pazienti
L. Stuppia, A. Spinelly, G.M. Tibonz, S. Tuminy, N. Di Ciceo,
G. Petriccione (con testimomianze di pazienti e gentor)
Discussione

Questionario di verifica ECM

Chiusura det lavori





