Razionale Scientifico

Le patologie neuromuscolari sono un gruppo eterogeneo di malattie caratterizzate dalla compromissione
della funzionalitd neurologica e/o muscolare. Clinicamente possono essere distinte in base all'epoca di
esordio (infantile, giovanile o dell’etd adulta), alla modalita di trasmissione (dominante, recessiva, legata al
sesso) o in base al distretto coinvolto (cingolare, facio-scapolo omerale, ecc.).

Le recenti evoluzioni della genetica molecolare hanno consentito di identificare numerosi geni quali
responsabili dei fenotipi patologici. Parallelamente, il numero di geni diversi che possono essere
responsabili delle medesime malattie &€ aumentato grazie all’introduzione nella pratica clinica di tecniche di
sequenziamento di nuova generazione, che consentono di analizzare un elevato numero di geni con minore
tempo e minore costo. Tuttavia, i progressi nel campo della genomica possono avere un risvolto positivo
nella pratica clinica soltanto se associati ad una gestione clinica moderna e multidisciplinare. Il presente
convegno rappresenta un momento di incontro e di riflessione tra genetisti, neurologi e clinici di
riferimento. L'obiettivo & definire le migliori strategie di infervento per sfruttare al meglio il potenziale della
genetica a beneficio dei pazienti e delle loro famiglie.

Verra valutata la necessita di introdurre un approccio multidisciplinare al paziente con malattia
neuromuscolare come standard di cura favorendo la condivisione di dati clinici strumentali ed evitando una
quota consistente di indagini genetiche non necessarie. Infatti, l'appropriatezza prescrittiva delle indagini di
genetica non defermina soltanto un risparmio in termini economici, ma anche e soprattutto consente di
giungere piu rapidamente alla diagnosi. Verranno inoltre descritte le varie peculiarita dell’'indagine genetica
sia in epoca prenatale che postnatale, softolineando I'importanza della consulenza genetica e
multidisciplinare nei diversi percorsi.
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