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Casi Clinici 
diagnosticati con 
Clinical Exome

Martedì

16 Novembre 2021
ore 14.30 - 17.30

RESPONSABILE
Dr.ssa Livia Garavelli

SEGRETERIA SCIENTIFICA
Dr.ssa Livia Garavelli
Dr.ssa Maria Marinelli

Dr.ssa Simonetta Rosato
Dr.ssa Marzia Pollazzon
Dr. Gabriele Trimarchi
Dr.ssa Monia Rinaldini

Dr. Stefano Giuseppe Caraffi
Tecnico di Laboratorio Rita Caretta

Resp. Inf.co Letizia Coradazzi

CREDITI ECM
Per ogni singola giornata sono stati richiesti crediti per 
le seguenti figure: Biologo, Fisioterapista, Infermiere, 
Infermiere pediatrico, Logopedista, Medico, Medico 
di continuità assistenziale (Guardia Medica), Medico 

di medicina Generale (MMG), Medico specialista 
ambulatoriale convenzionato (SUMAISTA), Ostetrica, 

Pediatra di libera scelta (PLS), Psicologo, Tecnico 
sanitario di laboratorio biomedico, Tecnico sanitario 

di radiologia medica, Tecnico della riabilitazione 
psichiatrica e psicomotoria, Tecnico della neuro e 

psicomotricità dell’età evolutiva. 

ISCRIZIONE
Per effettuare l’iscrizione utilizzare il Portale GRU 

https://portale-gru.progetto-sole.it/exec/  
Per i professionisti non dipendenti del Sistema 

Sanitario Regionale accedere al portale dedicato: 
https://portale-ext-gru.progetto-sole.it/ 

PER INFORMAZIONI
Dr.ssa Livia Garavelli 

E-mail: garavelli.livia@ausl.re.it - Tel. 0522 296244

Letizia Coradazzi
E-mail: coradazzi.letizia@ausl.re.it - Tel. 0522 296243

INCONTRI DI 
GENETICA CLINICA 2021

Videoconferenza Lifesize
Il link verrà inviato il giorno stesso ai partecipanti



14.30	 Kabuki syndrome: fenotipo neonatale  

	 Francesca Peluso  

15.00	 Ipotonia, disabilità intellettiva con particolare compromissione del 
	 linguaggio, nistagmo, difetto interatriale, rabdomiolisi, variante 
	 patogenetica in eterozigosi de novo c.534-546dupTGGCCTGGGCTCC, 		
	 nel gene PURA    
	 Gianluca Contrò

15.30	 Craniosinostosi coronale sinistra, disabilità intellettiva, compromissione del

	 linguaggio, variante c.1944_1965delCGGCGCGGTCAACGGGCGCGGG 	
	 p. (Gly649Alafs * 67) nel gene BCL11B (NM_138576)  

	 Francesca Peluso – Stefano Giuseppe Caraffi 

16.00	 Idrope fetale non immune e chilotorace ad esordio prenatale, 
	 malformazione artero-venosa, variante in eterozigosi c.2923delG 			 
	 p.Asn976fsTer19 nel gene RASA1    
	 Zaira Pietrangiolillo - Valentina Fiorini - Francesco Leo - Roberta Zuntini

16.30	 Ipotonia, stereotipie motorie, ptosi palpebrale, variante de novo nel gene TRAF7    
	 Roberta Zuntini - Livia Garavelli 

17.00	 Discussione

17.30	 Chiusura dei lavori

PROGRAMMA                                             


