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SIMPOZION VIRTUAL

24 februarie 2021
cu ocazia Zilei Internationale

a Bolilor Rare
“Impreund pentru pacientii cu boli rare”

Platforma
electronicd a
simpozionului  SANOFI Y |

este asiguratd de

Deschidere: prezentarea campaniei globale
dedicate Zilei Internationale a Bolilor Rare

12.00 - 12.15 Aspecte practice in boala Pompe
Simpozion Sanofi-Genzyme

12.15 - 12.30 ingrijirea holisticd in bolile rare
Dan Dorica
Asociatia Prader-Willi Zalau

12.30 - 12.45 Implicatii genetice in infectia cu
SARS-CoV-2

Miron Victor Daniel*?, Filimon Claudiu®, Craiu
Mihai®?

'Universitatea de Medicina si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

’INSMC Alessandrescu-Rusescu

12.45 - 13.00 Pacientul cu diskinezie ciliard, o
provocare in era COVID-19

Craiu Mihai'?, Comanici Valentina Daniela®, Miron
Victor Daniel*?

'UMF “Carol Davila” Bucuresti

’INSMC Alessandrescu-Rusescu

13.00 - 13.15 Boald mitocondriald sau nu?
Avram Paula
Sheffield Children’s Hospital, UK

13.15 — 13.30 Cele Patru Boli, Defectul si Solutia
Cochino Alexis™?, Farkas Oana-Maria®

'UMF “Carol Davila” Bucuresti

?INSMC Alessandrescu-Rusescu

13.30 — 13.40 Sindromul Marshall sau PFAPA —
de la suspiciune la diagnostic
Filimon Claudiu®, Miron Victor Daniel*?, Milea
Bogdan lonut?, Craiu Mihai"?

'Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

’INSMC Alessandrescu-Rusescu

3Spitalul Clinic de Urgentd pentru Copii “Marie
Curie”

13.40 - 13.50 Hipoglicemia neonatald persistentd
de cauzd genetica asociatd cu deficit de GH

Pascu Bogdan Mihai', Dobre Adelina', Pl3iasu
Vasilica', Ghita Lucica', Ciomartan Tatiana®
'INSMC Alessandrescu-Rusescu

Universitatea de Medicina si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

13.50 - 14.00 Sindrom endocrin rar la copil -
dificultati de diagnostic si tratament

Voropanov Alexandru®, Stan lustina“?, Pascu
Bogdan'

YINSMC Alessandrescu-Rusescu

Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

14.00 - 14.10 Screeningul neonatal: principii si
practici

lorgulescu Daniela!, Vitavu lleana’, Plaiasu
Vasilica®

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

14.10 — 14.20 Experienta de 5 ani in screeningul
neonatal din Romdnia

"Moldovanu Florentina, Nanu Michaela', Matei
Laural, 'INSMC Alessandrescu-Rusescu

14.20 - 14.30 Galactozemia congenitald
Matei Laura®, Moldovanu Florentina®

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

14.30 - 14.45 Coffee-break



14.45 - 14.55 Patologia bolilor rare: limite de
diagnostic, dileme etice, malpraxis

Plaiasu Vasilica®, Ozunu Diana’, Motei Gabriela’,
lvan Mihaela®

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

14.55 — 15.10 Terapiile genetice curente si de
perspectivd, principii si mecanisme de actiune
Neagu Elena’

YINML Mina Minovici, Laboratorul de genetica

15.10 - 15.20 Hiperpigmentdri cutanate -
aspecte clinice cu posibile implicatii patologice
Coltoiu Alexandra®, Pl3iasu Vasilica®

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

15.20 - 15.30 Amelogenesis imperfecta,
prezentare generald si caz clinic

Teodorescu loana Monica®, Teodorescu Cristian?,
Kozma Andrei’, Lackner K Agnes’, Moldovanu
Florentina', Matei Laura®

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

’Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

*University Clinic of Dentistry, Vienna

15.30 — 15.40 Manifestdri autistic-like asociate
bolilor rare

Trutescu Carmen’

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

15.40 - 15.50 De ce ar face infarct un sugar?
lordache Cristina®, Scoroja Simona®, Enache
Valentin®, Pavlovici Alexandra®

'Spitalul de Pediatrie Pitesti

15.50 — 16.00 Cauzad rard de miopatie la sugar
Dobre Adelina', Biloi Anca', Radu Madilina’,
Caia-Hoands Ana-Maria', Ghitd Lucica', Pl&iasu
Vasilica®, Ciomartan Tatiana™?

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

16.00 — 16.10 Tetralogie Fallot complicata la un
pacient cu sindrom marfanoid

Cintez3 Eliza'?, Stefan Dan, Filip Cristina®, Duic3
Gabriela, Voicu Cristiana, Gora Cosmin, Grigore
Cosmin, Basa Camelia, Nicolescu Alin'

'Spitalul Clinic de Urgentd pentru Copii “Marie
Curie”

Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

16.10 — 16.20 Hipertensiune pulmonara asociatd
unei anomalii cromozomiale structurale

Baciu Andreea’, Stdnescu Cristina', Caia-Hoands
Ana-Maria®, Tudor Lucia®, Dobre Adelina®, Apostol
Irina’, Chirop Rizvan’, Banita Citalina’, Ghita
Lucica®, Plaiasu Vasilica®, Ozunu Diana?, Motei
Gabriela®, Brezan Florin™?, Ciomartan Tatiana?
YINSMC Alessandrescu-Rusescu

Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

16.20 - 16.30 Impactul aborddrii nestructurate a
unei patologii neurologice de cauzd genetica
Vasile Aida!, Dobre Adelina®, Dragoi Mariana®,
Matesica Livia®, Apostol Irina’, Plaiasu Vasilica',
Ciomartan Tatiana®?

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

16.30 — 16.40 Afectiune cutanatd congenitald
rard

Constantin Andreea Teodora®, Apostol Irina’,
Ristea Anca!, Dobre Adelina’, Plaiasu Vasilica®,
Coltoiu Irina Alexandra®, S&ldvastru Carmen®?,
Ciomartan Tatiana™?

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

’Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

3Spitalul Clinic Colentina

16.40 — 16.50 Aspecte hematologice intr-un caz
cu fenotip de “blueberry muffin syndrome”

Ghita Anca’, Parlog Roxana®, Pris3cariu Laura’,
Ristea Ancal, Cretu Rodica?, Coltoiu Alexandra®,
Plaiasu Vasilica®, Ghita Lucica®, Bar Gabriela’,
Bilibineanu Citilinal, Bilidnescu Anca'?, Ozunu
Diana’, Motei Gabriela®, Ciobanu Andra*

'INSMC Alessandrescu-Rusescu

*Universitatea de Medicind si Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

16.50 — 17.00 Factori protectivi si de risc in
adaptarea familiei la un diagnostic de boald
geneticd - prezentare de caz

Varasteanu Raluca!, Stinescu Botan Daniela’,
lonutiu Raluca Dafinal

YINSMC Alessandrescu-Rusescu, Colectivul de
cercetari in sandtate mintala

17.00 — 17.10 Fibroelastoza endomiocardicd -
afectiune cardiacd congenitala rard

Preda Andrei, Rosca loana, Constantin Andreea
Teodora, Vasiliu Brandusa, Serban Marcela,
Tocariu Raluca, Nanea Mariana

'Spitalul Clinic de Obstetrica si Ginecologie
"Panait Sarbu"

17.10 — 17.30 Discutii



