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Razionale 
_________________________________________________________________________ 
L’incontro “IV Giornate SIMMESN” si configura come un importante momento di 
confronto sui temi che la Società scientifica SIMMESN si è proposta di affrontare, 
con un ulteriore passo avanti nell’approfondimento di tematiche di interesse dei 
propri Gruppi Tecnici e dei Gruppi di Lavoro. 
Durante l’incontro, i GT (gruppi tecnici) e i GdL (Gruppi di Lavoro) relazioneranno in 
seduta plenaria ai partecipanti (i Soci membri della società scientifica) sia 
rendicontando l’attività già svolta, sia illustrando i programmi futuri a breve-medio 
termine. 
Ogni gruppo, con i propri speakers / coordinatori, stimolerà l’attiva partecipazione e il 
confronto con l’audience, in una interattività che sottolineerà l’importanza del 
lavorare insieme per gli scopi comuni e il concretizzarsi di iniziative già introdotte 
dagli stessi Soci partecipanti. 
Verranno affrontate tematiche di alto interesse scientifico quali: 
 - lo screening neonatale (genetica, epigenetica, percorsi clinici); 

- le malattie metaboliche ereditarie (sia nel bambino che nell’adulto, sia dal  
              punto di vista clinico che psicologico); 

- la fenilchetonuria e le patologie affini; 
- le terapie enzimatiche sostitutive (le terapie di riduzione del substrato e le 

             terapie geniche). 
In apertura e chiusura del meeting, inoltre, sono previste due importanti letture 
magistrali tenute da illustri speakers stranieri su temi di grande interesse e attualità 
per la Società. Le due relazioni saranno inerenti le malattie lisosomiali (novità in tema 
di diagnosi e terapia) e i limiti del monitoraggio biochimico della fenilchetonuria. 
Importanti per il networking intersocietario saranno anche le relazioni a quattro mani 
tra SIMMESN e altre società scientifiche (italiane ma anche straniere) che porranno 
le basi per un confronto trasversale tra colleghi di specializzazioni diverse. 
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Programma 
Mercoledì 18 Marzo 2026  
 
12:45  Registrazione dei partecipanti 
 
SESSIONE I 
13:00  Presentazione della IV edizione  
  Margherita Ruoppolo, Alice Dianin 
 
13:30 I lettura 
 Malattie lisosomiali: dalla fisiopatologia alla terapia 
 Giancarlo Parenti (Napoli) 
 
14:00 GT Rapporto Tecnico 
   Margherita Ruoppolo (Napoli) 
 
14:15  GT Controllo Qualità 

Silvia Funghini (Firenze) 
 

15:15  GT Screening Neonatale   
 Alberto B. Burlina (Padova) 
Marco Spada (Torino) 
  

15:30  GdL Intersocietario SIMMESN-SIBioC  
 Enza Pavanello (Torino)  
Cristiano Rizzo (Roma) 
 

15:45 GdL Intersocietario SIMMESN-AECOM  
 Cristiano Rizzo (Roma) 
Domingo González-Lamuño Leguina, (Santander, Spagna) 

 
16:00 GDL Intersocietario SIMMESN-SIEDP  
 Alessandra Cassio (Bologna) 
 Arianna Maiorana (Roma) 
 
16:15  Coffee break 
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16:45  Rapporti Organizzazioni Internazionali  

- SSIEM, Marco Spada (Torino) 
- MetabERN-Italia, Serena Gasperini (Monza) 
- ISNS, Giancarlo la Marca (Firenze) 
- ERNDIM, Cristiano Rizzo (Roma), Margherita Ruoppolo (Napoli) 

 
17:45 GdL Percorsi Clinici SNE  
 Francesca Menni (Milano) 
 
18:00 GdL Malattie Metaboliche Ereditarie dell’adulto  
 Annalisa Sechi (Udine) 
 Maria Letizia Urban (Trieste) 
 
18:15 GdL Terapie Enzimatiche Sostitutive  
 Laura Fiori (Milano)  
 Maurizio Scarpa (Udine) 
  
18:30 Fine dei lavori della prima giornata 

 
18:30-19:30 I Assemblea annuale dei Soci 2026 (non ECM) 
  
 
Giovedì 19 Marzo 2026 
 
SESSIONE II 
08:30  II lettura 
  Prognosi e follow-up clinico dei deficit primitivi del BH4 
  Vincenzo Leuzzi (Roma) 
 
09:00 GdL Dietetica e Nutrizione  
 Giulia Bruni (Firenze) 
 Juri Zuvadelli (Milano) 
 
09:30  GdL Cooperazione Internazionale  
 Albina Tummolo (Bari) 
 
10:00 GdL Psicologi nelle Malattie Metaboliche Ereditarie  
 Chiara Cazzorla (Padova) 
 Benedetta Greco (Roma) 
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10:30 Coffee break  
 
11:00 GdL Genetica ed Epigenetica 
 Cristina Cereda (Milano) 
 Amelia Morrone (Firenze) 
 
11:30 GdL Nuove Terapie  
 Simona Fecarotta (Napoli) 
  
12:00 GdL Microbiota e Malattie Metaboliche Ereditarie 
 Maria Teresa Carbone (Napoli) 
 Elvira Verduci (Milano) 
 
12:15 GdL Fenilchetonuria e Patologie affini  
 Alberto Burlina (Padova) 
 Chiara Cazzorla (Padova) 
  
12:30 Gruppo infermieristico SIMMESN  
  Luca Natale (Chieti) 
 Paola Piovani (Udine) 
 
12:45 Questionari ECM 
 
13:00 Chiusura dei lavori dell’incontro 
 
 
ACRONIMI 
GdL gruppo di lavoro 
GT Gruppo Tecnico 
SNE Screening Neonatale Esteso 
 
INFORMAZIONI 
Sede dell’incontro 
Hotel Indigo 
Via Jacopo da Diacceto, 16/20 – Firenze 
 
Responsabile Scientifico 
Margherita Ruoppolo – Professoressa di Biochimica - Dipartimento di Medicina 
Molecolare e Biotecnologie Mediche, Università̀ degli Studi “Federico II" di Napoli 
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Crediti formativi ECM 
DueCi Promotion Srl, Provider ECM n. 1463, ha accreditato il Corso con ID 470272 
assegnando n. 6,3 crediti ECM per tutte le figure professionali 
 
Obiettivo formativo Documentazione clinica. Percorsi clinico-assistenziali 
diagnostici e riabilitativi, profili di assistenza - profili di cura. 
 
Segreteria organizzativa e Provider 
Dueci Promotion srl 
Via S. Stefano, 75 - 40125 Bologna 
Mob: 340 7393656 
@: ggrillenzoni@duecipromotion.com 
www.duecipromotion.com 
 

NOME e 
COGNOME PROFESSIONE DISCIPLINA 

ENTE DI 
APPARTENENZA/LIBERA 
PROFESSIONE 

DESCRIZIONE ATTVITA’ 
PROFESSIONALE/FORMATIVA  

Giulia Bruni Dietistica Dietista 
UO Dietetica, AOU Meyer 
IRCCS Firenze 

Dietista, UO Dietetica, AOU Meyer 
IRCCS Firenze 

Alberto 
Burlina 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Dipartimento di Pediatria, 
UOC Malattie 
Metaboliche Ereditarie, 
Az. Ospedaliera di 
Padova Professore Ordinario 

Maria 
Teresa 
Carbone 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

UOS Malattie 
Metaboliche e Rare - 
AORN "Santobono 
Pausilipon" Napoli 

Responsabile della U.O.S. Malattie 
Metaboliche e Rare - AORN 

Alessandra 
Cassio 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Libera professionista, in 
pensione - Bologna Libera professionista 

Chiara 
Cazzorla 

Laurea in 
Psicologia Psicoterapia 

UOC Malattie 
Metaboliche Ereditarie, 
Dipartimento per la 
Salute della Donna e del 
Bambino, Azienda 
Ospedaliera, Padova 

Referente per l'UOC Malattie 
Metaboliche 

Cristina 
Cereda 

Scienze 
Biologiche 

Genetica 
Applicata 
indirizzo 
Citogenetica e 
Genetica 

Ospedale dei Bambini 
“Vittore Buzzi”, Milano 

Direttore UC Laboratorio di 
Screening neonatale, Genomica 
Funzionale e Malattie Rare 

Alice 
Dianin Dietistica Dietista 

U.O.S. Malattie 
Metaboliche Ereditarie, 
Ospedale della Donna e 
del Bambino, Verona 

Dietista presso Azienda 
Ospedaliera Universitaria Integrata 
Verona 

mailto:ggrillenzoni@duecipromotion.com
http://www.duecipromotion.com/
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Simona 
Fecarotta 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

AOU Federico II, DAI 
Materno-Infantile Napoli   Dirigente medico 

Laura Fiori 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

ASST FBF Sacco, 
Ospedale dei Bambini 
Vittore Buzzi, Milano 

Dirigente Medico dell'ASST 
Fatebenefratelli Sacco, 

Silvia 
Funghini Biologia 

Biochimica 
Clinica 

Biologo presso AOU 
Meyer Firenze 

Biologo presso AOU Meyer 
Firenze 

Serena 
Gasperini 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

A.O. San Gerardo dei 
Tintori – Università di 
Milano Bicocca, Monza 

Responsabile S.S. Centro Malattie 
Metaboliche  

Domingo 
González-
Lamuño 
Leguina 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Universidad de Cantabria 
en Universidad - Hospìtal 
Universitario Marqués de 
Valdecilla, Santander, 
Spain 

MD PhD Departamento de 
Ciencias Médicas y Quirúrgicas 

Benedetta 
Greco Psicologia Psicologo 

Ospedale Pediatrico 
Bambino Gesù, Roma 

psicologa, ricercatrice presso 
Ospedale Pediatrico Bambin Gesù 
di Roma 

Vincenzo 
Leuzzi 

Medicina e 
Chirurgia 

Neuropsichiatria 
Infantile 

Dipartimento di 
Neuroscienze Umane - 
Università La Sapienza 
Roma. In quiescenza dal 1/11/2022 

Giancarlo 
la Marca 

Laurea in 
Chimica e 
Tecnologia 
Farmaceutica 

Farmacia 
Ospedaliera 

Dipartimento di Scienze 
Biomediche, Sperimentali 
e Cliniche 'Mario Serio' 
AOU Meyer Firenze 

Professore Ordinario, Dipartimento 
di Scienze Biomediche, 
Sperimentali e Cliniche 'Mario 
Serio' AOU Meyer Firenze 

Arianna 
Maiorana 

Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Ospedale Pediatrico 
Bambino Gesù, Roma 

Responsabile di Alta 
Specializzazione in Ipoglicemia 
Metabolica 

Francesca 
Menni 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Centro di Riferimento 
Regionale per le malattie 
metaboliche nell'ambito 
dello screening 
neonatale esteso IRCCS 
Fondazione Ca Granda 
Ospedale Maggiore 
Policlinico Milano 

Dirigente medico I livello e 
Referente Centro di Riferimento 
Regionale per le malattie 
metaboliche  

Amelia 
Morrone 

Scienze 
Biologiche Biologo AOU Meyer, Firenze 

Professore associato di 
Biochimica Clinica e Genetica 
Medica 

Luca 
Natale 

Scienze 
infermieristiche 
e ostetriche Infermiere 

Università degli Studi “G. 
d’Annunzio” di Chieti-
Pescara 

Dottorando di Ricerca in 
“Innovative Technologies in 
Clinical Medicine & Dentistry”, 

Giancarlo 
Parenti 

Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Università Federico II, 
Napoli 

Professore Ordinario - 
Dipartimento di Scienze Mediche 
Traslazionali Sezione di Pediatria  
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Enza 
Pavanello 

Laurea in 
Chimica 

Chimica 
Analitica 

Dipartimento di Medicina 
di Laboratorio, AOU Città 
della Salute e della 
Scienza 

Chimico, referente Dipartimento di 
Medicina di Laboratorio, AOU Città 
della Salute e della Scienza 

Paola 
Piovani 

Scienze 
infermieristiche Infermiera 

AOU Santa Maria della 
Misericordia, Udine 

Centro di Coordinamento 
Regionale per le Malattie Rare 

Cristiano 
Rizzo 

Laurea in 
Biologia 

Biochimica 
Clinica 

Ospedale Pediatrico 
Bambino Gesù, IRCCS - 
Roma - Laboratorio 
Malattie Metaboliche e 
Biologia del Farmaco 

Ospedale Pediatrico Bambino 
Gesù, IRCCS - Roma - Laboratorio 
Malattie Metaboliche e Biologia 
del Farmaco 

Margherita 
Ruoppolo 

Laurea in 
Chimica 

Dottorato in 
Scienze 
Chimiche - 
Chimica 
analitica 

Dipartimento di Medicina 
Molecolare e 
Biotecnologie Mediche, 
Università ̀ degli Studi 
“Federico II" di Napoli  Professoressa di Biochimica  

Maurizio 
Scarpa 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

U.O. Malattie rare, 
Azienda Sanitaria 
Universitaria Integrata 
Udine 

Responsabile presso. Centro di 
Coordinamento Regionale U.O. 
Malattie rare, Azienda Sanitaria 
Universitaria Integrata Udine 

Annalisa 
Sechi 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia 

Endocrinologia 
e Malattie del 
ricambio 

Centro di Coordinamento 
Regionale Malattie Rare, 
Azienda Sanitaria 
Universitaria Friuli 
Centrale, Udine 

Coordinatore regionale Malattie 
Rare, Azienda Sanitaria 
Universitaria Friuli Centrale, Udine 

Marco 
Spada 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

SC Pediatria - Ospedale 
Infantile Regina 
Margherita - AOU 
Città della Salute e della 
Scienza di Torino 

Direttore SC Pediatria - Ospedale 
Infantile Regina Margherita - AOU 
Città della Salute e della Scienza 
di Torino 

Albina 
Tummolo 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Ospedale Pediatrico 
Giovanni XXIII, Bari 

Dirigente Medico presso 
Policlinico Universitario Bari 

Maria 
Letizia 
Urban 

Medicina e 
Chirurgia Nefrologia 

Università degli Studi di 
Trieste 

Ricercatori a tempo determinato 
Dipartimento Universitario Clinico 
di Scienze mediche, chirurgiche e 
della salute 

Elvira 
Verduci 

Laurea in 
Medicina e 
Chirurgia Pediatria 

Dipartimento di Scienze 
della Salute, Università 
degli Studi di Milano;  
Dipartimento di Pediatria, 
Ospedale dei Bambini 
Vittore Buzzi, Milano  

Prof. associato Dipartimento di 
Scienze della Salute, Università 
degli Studi di Milano;  
Dipartimento di Pediatria, 
Ospedale dei Bambini Vittore 
Buzzi, Milano  

Juri 
Zuvadelli Dietistica Dietista 

UO Pediatria, Ospedale 
San Paolo, ASST Santi 
Paolo e Carlo Milano 

Dietista, UO Pediatria, Ospedale 
San Paolo, ASST Santi Paolo e 
Carlo Milano 

 
 
 


