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Razionale Scientifico

Le Encefalopatie dello sviluppo ed epilettiche si
caratterizzano per I'associazione di crisi epilettiche
per lo piu farmaco resistenti e disordini dello
sviluppo, qualidisabilitaintellettiva, disordinimotori
parossistici e/o cronici, disturbi comportamentali,
relazionali e psichiatrici, complessi e variabilmente
severi. Nella maggioranza dei casi sono di origine
genetica ed esordiscono nei primi mesi/anni di vita.
Alfinedirealizzareuntrattamentopersonalizzatoed
efficace ed adeguati ed efficaci trattamenti abilitativi
eindispensabileunadiagnosiilpitprecocepossibile.
In molti casi & dirimente la diagnosi genetica
ma anche a tal fine € indispensabile una
caratterizzazione precoce del fenotipo
clinico, neurofisiologico, neuroradiologico e
neuropsicologico. E' indispensabile pertanto
favorire lo sviluppo di attivita diagnostica integrata
clinica, neurofisiologica, neuropsicologica ed un
analogo monitoraggio nel tempo che consente
una precoce definizione eziologica e prognostica
ed un altrettanto precoce presa in carico
multidisciplinare. Cio consente la messa in atto in
tempi utili di trattamenti farmacologici e riabilitativi
personalizzati; inoltre il rapido accesso ai farmaci
orfani ed ai trial terapeutici innovativi ed ancora
la selezione precoce dei casi potenzialmente
suscettibili di trattamento chirurgico.
Scopo della giornata & di evidenziare i possibili
percorsi diagnostici-assistenziali sottolineando
limportanza di un approccio multidisciplinare
integrato mirato al miglioramento della pratica
assistenziale con wuna visione “olistica” del
paziente. Viene dato inoltre dedicato uno spazio
al dialogo con i rappresentanti dei pazienti con
l'obiettivo di raccogliere gli “unmeet needs”.
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