
Dal genotipo al fenotipo: basi molecolari e meccanismi 
patogenetici delle encefalopatie epilettiche

Moderatori: Dr. A.G. Nicotera - Dr.ssa C. Sferro

09.35 Diagnosi genetica avanzata nelle sindromi epilettiche 
del neurosviluppo
Prof. F. Calì

 

09.15 Dal genotipo al fenotipo: basi genetiche delle 
encefalopatie epilettiche
Prof. M. Elia

PRIMA SESSIONE

Sabato 26 giugno

08.30 Registrazione dei partecipanti

09.00 Saluti delle autorità

Apertura dei lavori da parte del Comitato Scientifico08.45

PARTE INTRODUTTIVA

Razionale: Le encefalopatie epilettiche costituiscono un gruppo 
eterogeneo di condizioni neurologiche a esordio precoce, 
caratterizzate da un’interazione complessa tra attività epilettica, 
alterazioni dello sviluppo cerebrale e compromissione funzionale 
di diversa gravità. I recenti progressi nel campo della genetica e 
delle neuroscienze hanno significativamente ampliato la 
conoscenza dei meccanismi eziopatogenetici sottostanti, 
consentendo una definizione sempre più accurata delle basi 
molecolari di tali condizioni. Tuttavia, la crescente capacità 
diagnostica non sempre si accompagna a una corrispondente 
integrazione delle informazioni genetiche con il quadro 
clinico-funzionale complessivo del paziente. Nella pratica clinica, 
le encefalopatie epilettiche si associano frequentemente a 
quadri di disabilità complessa, in cui le crisi epilettiche 
rappresentano solo uno degli elementi di un fenotipo globale 
che coinvolge le funzioni cognitive, motorie, comunicative, 
comportamentali e adattive, con un impatto significativo sulla 
qualità di vita del paziente e del nucleo familiare.
Alla luce di tali considerazioni, il presente congresso si propone 
di o�rire una visione d’insieme delle encefalopatie epilettiche, 
integrando le conoscenze genetiche e neurobiologiche con gli 
aspetti clinici, funzionali e assistenziali. L’obiettivo è favorire un 
approccio multidimensionale e interdisciplinare alla presa in 
carico, orientato non solo al controllo delle crisi epilettiche, ma 
anche alla definizione di strategie terapeutiche e riabilitative 
mirate al miglioramento degli esiti funzionali e della qualità di 
vita nel lungo termine.

Sindromi epilettiche del neurosviluppo: variabilità clinica
e percorsi di cura

Moderatori:  Dr.ssa F. Marchese - Dr.ssa S. Patanè

11.20 Strategie terapeutiche nella gestione degli spasmi 
epilettici: approcci attuali e prospettive
Dr. A.G. Nicotera
Fenotipo clinico e traiettorie evolutive nella S. di Dravet
Prof.ssa F.F. Operto

11.00 Sviluppo cerebrale e organizzazione delle reti nelle 
encefalopatie epilettiche a esordio precoce
Prof.ssa G. Di Rosa 

11.40

SECONDA SESSIONE

12.00 Terapie innovative nella sindrome di Rett
Dr.ssa G. Prato

12.20 Impatto cognitivo della politerapia nell’ambito della gestione 
della disabilità complessa: focus sulla terapia anticrisi
Prof. E. Russo

12.40 Discussione

Processi neurodegenerativi e disabilità complessa nelle 
encefalopatie epilettiche
Dr.ssa A. Butera

09.55

Quando l’epilessia è metabolica: indizi clinici, genetica e 
ricadute assistenziali 
Prof.ssa R. Barone

10.15

Discussione10.35

Il sonno nelle encefalopatie epilettiche: aspetti 
diagnostici, clinici e funzionali

Moderatori: Dr.ssa G. Spoto - Dr.ssa A. Laganà
14.30 Valutazione e trattamento dei disturbi del sonno nelle 

encefalopatie epilettiche: implicazioni cliniche e 
assistenziali 
Prof. M. Carotenuto

TERZA SESSIONE

II edizione Premio Tortorella
Moderatori: Dr. G. Didato – Prof. M. Elia – Dr. A. G. Nicotera
16.15 - 17.45 Casi clinici specializzandi – 7 casi clinici 

(12 minuti per ciascuno)

18.00 Premiazione ed ECM

QUARTA SESSIONE

Sonno ed EEG nelle encefalopatie epilettiche: 
dinamiche di rete e significato clinico
 Dr. G. Didato

14 .50

Il ruolo della frammentazione del sonno nelle 
encefalopatie epilettiche 
Dr. S. Lo Cascio 

15.10

Discussione 15.30

Co�ee break10.45 - 11.00

Light lunch12.50 - 14.30

Co�ee break15.40 - 16.15

Chiusura dei lavori18.30

Session chair - Prof.ssa G. Di Rosa

Session chair - Dr.ssa M. Spanò

Session chair - Dr. P. Di Bella
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