GENOMA
PUGLIA

From extended metabolic
to genomic screening:

S it time to update health policies
for newborn screening?

BARI,


https://maps.app.goo.gl/6jkjzF7CmoRRf6eW9

Since the first successful program, introduced at the beginning of the 1960s for
Phenylketonuria by Robert Guthrie, newborn screening (NBS) has increasingly
expanded to include several disorders.

Technological advances in biochemical technologies and, more recently, in genomic
sequencing have also greatly expanded the number of conditions that can he
screened for at birth using a drop of dried blood.

This meeting represents the first attempt to understand how best to integrate two
programmes that appear different but actually pursue the same goal: improving
morhidity and mortality rates for a growing number of diseases through early diagnosis.
A seemingly simple goal, but in reality, a very complex one, because when we talk
about NBS, we are talking about medicine, but not only medicine. We are talking about
screening and diagnosis, but also about care and treatment. Universal NBS is first and
foremost a public health program.

Our region, Apulia, has positioned itself as a pioneer, having implemented metabolic
screening for 61diseases and, through Genoma Puglia, genomic screening in all maternity
wards and for all newborns. On the one hand it is certainly useful to improve our
knowledge, on the other hand we must also remember that patients are waiting for us
and we cannot keep them waiting too long. It's a challenge. It's a challenge for all of us.
We are sincerely grateful to all the speakers and moderators who have agreed to
participate.

Their presence alone is already a success. We are confident that Bari, our city, will give
them a warm welcome.

Mattia Gentile and all the staff of the Medical Genetics Unit of the ASL of Bari

Scientific Program Director:
UOC Genetica Medica PO Di Venere - ASL Bari




From extended metabolic to genomic screening: ©

is it time to update health policies for newborn screening? S
DAY 1 =

08:30 Registration and Morning Coffee EO')
09:00 Welcome Addresses é

- Antonio Decaro* President of the Region

- Vito Leccese*; Major of the City of Bari

- Felice Antonio Spaccavento, Regional Healthcare Commission President

- Vito Montanaro, Regional Healthcare Programs Director

- Filippo Anelli, National President of the FNOMCEO - Federation of the
Orders of Doctors

- Paola Grammatico, President of the Human Genetics ltalian
Society (SIGU)

- Margherita Ruoppolo, President of SIMMESN

09:30 - 10:30 Panel 1. Where it all starts: the role of the Maternity Wards
Moderator: Mariano Manzionna, Paolo Volpe
Panelists: Lucrezia De Cosmo, Giuseppe Latorre, Gianfranco Maffei,
Michele Quercia, Enrico Rosati

10:30 - 12:10
Lights and shadows of the extended metabolic screening
Chair: Giancarlo la Marca, Margherita Ruoppolo

10:30 - 10:50
From the Guthrie card to the MLD test: a long road of successes
Giancarlo la Marca

10:50 - 11110
Newborn Screening: Doing more good than harm at reasonable cost
Jim Bonham

11:10 - 11:.30
The regional center for metabolic screening: a life on the front line
Simonetta Simonetti
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11:30 - 11:50

From biochemistry to genetics: insights and pitfalls in diagnostic
confirmation for newborn screening

Amelia Morrone

1:50 - 1210
Discussion

12:10 - 13:30  Panel 2. From healthcare policies to patients
Moderator: Valentina Marzo
Panelists: Simona Bellagambi, Lucia Bisceglia* Antonella Caroli,
Vitangelo Dattoli, Luigi Fruscio, Donato Pentassuglia*
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13:30 - 15:00

Lunch break

156:00 - 17:00

SESSION I
Lights and shadows of the genomic newborn screening
Chair: Giuseppina Annicchiarico, Romina Ficarella, Cristina Nuzzi

15:00 - 15:20
SMA Screening: the human toll of slow decisions
Danilo Tiziano

15:20 - 15:40
gNBS in Europe and EU policies
Thomas Minten

15:40 - 16:00

The challenge to widen the screening: the need for close
interaction

Cristina Cereda

16:00 - 16:20
The GUARDIAN Study: a great effort to care for newborns (remote)
Wendy K. Chung

16:20 - 16:40

WGS of newborns admitted to NICU in the State of Paran4, Brazil:
preliminary results

Fabio Passetti

16:40 - 17:00
Discussion

17:00 - 18:00

Panel Actionable disease - Part |

Moderator: Donatella De Giovanni, Emanuela Ponzi

Panelists: Maria Felicia Faienza, Mario Giordano, Giuseppe Lassandro,
Maristella Lombard|, Baldassarre Martire

© Thursday 9™ April 2026

09:00

Registration and Morning Coffee

09:30 - 10:40

OPENING LECTURES

Introduction
Monica Miozzo

09:40 - 10:00
Omics sciences, laws, and the refoundation of healthcare
organization
Fabiano Amati



10:40 - 13:30

13:30 - 14:30

14:30 - 15:30

16:30 - 17:30

10:00 - 10:30 )
From genome to treatment: perspectives for newborn genomic (qV]
screening o
Stephen Kingsmore C;I
—
10:30 - 10:40 o
Discussion =T
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Lights and shadows of the genomic newborn screening
Chair: Paola Grammatico, Stephen Kingsmore

10:40 - 11:05
Global Advancements in Genomic Newborn Screening
Nicolas Encina

11:05 - 11:30

Screening 100,000 Newborns Using Whole Genome Sequencing:
The Generation Study

David Bick

11:30 - 11:55
The EU project Screen4care and its impact on genomic medicine
Alessandra Ferlini

11:55 - 12:20

The TREAT panel innovative tools in genomic newborn screening:
design, validation and first results within the Screen4Care project
Antonio Novelli

12:20 - 12:45
Baby Detect
Frangois Boemer

12:45 -13:10
Programma Genoma Puglia
Paola Orsini

13:10 - 13:30
Discussion
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Lunch break

Panel Actionable disease - Part Il

Moderator: Fabio Cardinale, Gioacchino Scarano

Panelists: Fabio Cardinale, Valerio Cecinati, Delio Gagliard,
Alessandra Murri, Nicola Santoro

The promises of new therapies: how early diagnosis is crucial
Chair: Maria Francesca Bedeschi, Paola Giordano
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17:30 - 18:00

15:30 - 15:55
New Medical Approaches for Rare Diseases
Annamaria De Luca

15:55 - 16:20
Gene therapy: the successful model for hemoglobinopathies
Franco Locatelli

16:20 - 16:45
Gene Therapy for Rare Diseases
Alessandro Aiuti

16:45 - 1710
New Advances in Metabolic Diseases Treatment
Albina Tummolo

17:10 - 17:30

Discussion

Closing Remarks
Mattia Gentile

Languages: Italian, English (simultaneus translation services)
*In attesa di conferma

Scan this QR code to learn more about Genoma Puglia



Speakers & Chairs

Aiuti Alessandro

Deputy Director Clinical Research Coordinator and Head of
Unit, San Raffaele Telethon Institute for Gene Therapy,
Director Pediatric Immunohematology Unit IRCCS San
Raffaele Hospital, Director of Pediatric Residency Program,
Full Professor of Pediatrics Vita-Salute San Raffaele University

Amati Fabiano

Avvocato
Gia assessore regionale al Bilancio

Anelli Filippo

Presidente della Federazione nazionale degli Ordini dei
Medici Chirurghi e degli Odontoiatri

Annicchiarico
Giuseppina

Coordinatrice del CoReMaR
(Coordinamento Regionale Malattie Rare) di AReSS a Puglia

Bedeschi
Maria Francesca

Dirigente Medico A.S. - UOSD di Genetica Medica,
Responsabile del Centro di Genetica Clinica a partenza
neonatale

SSD Genetica Medica - Fondazione IRCCS Ca' Granda
Ospedale Maggiore Policlinico

Bellagambi Simona

Vice Presidente EURORDIS Rare Diseases Europe
Delegato per I' estero UNIAMO FIMR

Bick David Paul

Principal Clinician
Newborn Genomes Programme
Genomics England Ltd

Bisceglia Lucia

Direttore dell'Area di Epidemiologia e Care Intelligence di
AReSS Puglia, Agenzia Regionale Strategica per la Salute ed
il Sociale

Boemer Francois

Biochemical Genetics Laboratory - Newborn Screening
Centre Biochemical Genetics Laboratory - Newborn
Screening Centre, Human Genetics Department, CHU Liege

Bonham James Robert

President, International Society for Neonatal Screening,
Professor President of the International Society of Neonatal
Screening- Sheffield Childrens Hospital, Sheffield, S10 2TH, UK

Cardinale Fabio

Direttore UOC di Pediatria e PS ad indirizzo
Allergo-Pneumologico e Immuno-Reumatologico AOU
Policlinico-Giovanni XXIII - Ospedale Pediatrico Giovanni XXIlI

Caroli Antonella

Dirigente della Sezione Programmazione e Monitoraggio
dell’Assistenza Sanitaria e della Medicina Convenzionata

Cecinati Valerio

Direttore UO.C. di Pediatria Oncoematologia Pediatrica e
Microcitemia - Ospedale Santissima Annunziata

Cereda

Head of Center of Functional Genomics and Rare Diseases
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Cristina Giovanna

Chung Wendy K.

Dattoli Vitangelo

De Cosmo Lucrezia

De Giovanni Donatella

De Luca Annamaria

Encina
Nicolas Rodrigo

Faienza Maria Licia

Ferlini Alessandra

Ficarella Romina

Fruscio Luigi

Gagliardi Delio

Gentile Mattia

Dept. of Pediatrics Buzzi Children's Hospital
Associated Professor of Medical Genetics Dept. of
Biomedical and Clinical Sciences- Dibic - Univeristy of Milan

Chief, Department of Pediatrics Boston Children’s Hospital
Mary Ellen Avery Professor of Pediatrics Harvard Medical School

Direttore Sanitario dell'Ente Ecclesiastico Ospedale Generale
Reg. "EMiulli" in Acquaviva delle Fonti

Direttore SC di Neonatologia e TIN - POC SS. Annunziata
Taranto

Dirigente Medico, UOC Malattie Meraboliche e Genetiche
Ospedale Pediatrico Giovanni XXIII Bari

Professore Ordinario di Farmacologia, Dipartimento di
Farmacia - Scienze del Farmaco - Universita degli Studi di
Bari Aldo Moro

Coordinatrice Nazionale del Gruppo di Lavoro "Malattie rare
e farmaci orfani - SIF4ARARE" Societa Italiana di Farmacologia

Executive Director, International Consortium on Newborn
Sequencing (Iconcs).Distinguished Founding Director,
Precision Population Health

Harvard T.H. Chan School of Public Health - Brigham and
Women's Hospital - Ariadne Labs

Associate Professor of Pediatrics - University of Bari "Aldo Moro”
Department of Precision and Regenerative Medicine and
lonian Area

Head of Unit of Pediatric Endocrinology and Diabetology
Giovanni XXIII Pediatric Hospital, Bari

Head of the Medical Genetics Unit, University Hospital

S. Anna, Ferrara (Italy)

Associate Professor in Medical Genetics, University of Ferrara
Honorary Visiting Professor University College London, UK
EU Scree4Care Scientific Coordinator

ERN Euro-NMD HCP Representative, & Chair of the ERN
Genetic Task

Chief Editor Frontiers Neurogenomics

Community Reviewer Nanobiotechnology

Dirigente Biologo presso UOC Genetica Medica,
Dipartimento per la Gestione del Rischio Riproduttivo e la
Gravidanza a rischio, ASL Bari

Direttore Generale ASL Bari

Dirigente medico U.O.C. Neurologia Pediatrica
Ospedale Pediatrico Giovanni XXIII Bari

Direttore UOC Genetica Medica PO Di Venere - ASL Bari



Giordano Mario

Dir. RespUOSD Nefrologia e dialisi pediatrica Ospedale
Pediatrico Giovanni XXIII - Bari

Giordano Paola

Professore Ordinario di Pediatria

Direttore UOC Pediatria Universitaria "B. Trambusti"
Dipartimento Interdisciplinare di Medicina Universita degli
Studi Aldo Moro-Bari

" April 2026

Grammatico Paola

Presidente Societa Italiana di Genetica Umana
Professore Ordinario di Genetica Medica
Sapienza Universita di Roma

Direttore UOC Laboratorio di Genetica Medica
Direttore Dipartimento delle Diagnostiche
Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini

Kingsmore Stephen

Hale Chair of Pediatric Genomic Medicine and President
and CEO of Rady Children’s Institute for Genomic Medicine
and the leader of the BeginNGS genome-based newborn
screening program.

La Marca Giancarlo

Head, Newborn Screening, Clinical Biochemistry and
Clinical Pharmacy Lab

Meyer Children's Hospital IRCCS, Florence, Italy
Department of Experimental and Clinical Biomedical
Sciences, University of Florence

Lassandro Giuseppe

Pediatrician in Azienda Ospedaliero-Universitaria
Consorziale Policlinico-Giovanni XXIII of Bari

Referent for Pediatric Coagulation Disorders (Hemophilia
and Coagulation Rare Diseases, Plateletes Disorders)

Latorre Giuseppe

Direttore UOC Neonatologia e UTIN
Ente Ecclesiastico Ospedale Generale F. Miulli
Acquaviva delle Fonti - BA

Locatelli Franco

Professore Ordinario di Pediatria

Universita Cattolica del Sacro Cuore

Direttore Dipartimento Onco-Ematologia, Terapia Cellulare,
Terapie Geniche e Trapianto Emopoietico

Ospedale Pediatrico Bambino Gesu

Lombardi Mariastella

Dirigente Medico
UO Cardiologia Pediatrica
Ospedale Pediatrico Giovanni XXIII di Bari

Maffei Gianfranco

Direttore Neonatologia e Terapia Intensiva Neonatale
AOU Ospedali Riuniti di Foggia

Manzionna
Mariano Massimo

Direttore Dipartimento di Medicina dell'Eta Evolutiva
Direttore UOC Pediatria e Neonatologia
P.O. San Paolo

Martire Baldassarre

Direttore UOC di Pediatria e Neonatologia
Ospedale " Mons. A.R. Dimiccoli” Barletta
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Marzo Valentina

Minten Thomas Joris

Miozzo Monica

Morrone Amelia

Murri Alessandra

Novelli Antonio

Nuzzi Maria Cristina

Orsini Paola

Passetti Fabio

Ponzi Emanuela

Quercia Michele
Rosati Enrico

Ruoppolo Margherita

Santoro Nicola

Specialista nei rapporti con i media - giornalista pubblica
Ufficio Stampa ASL Bari
Servizio Informazione Comunicazione Istituzionale

Affiliated researcher at KU Leuven, Belgium

Professore Ordinario Genetica Medica - Dipartimento
Scienze della Salute Universita degli Studi di Milano
Direttore SC Genetica Medica - ASST Santi Paolo e Carlo

Laboratory of Molecular Genetics of Neurometabolic Diseases
Department of Neuroscience and Medical Genetics, Meyer
Children's Hospital IRCCS, Florence, Italy;

University of Florence, Department of NEUROFARBA,
Florence, Italy

Professore Associato di Otorinolaringoiatria Dipartimento di
Biomedicina Traslazionale e Neuroscienze UOC
Otorinolaringoiatria - Universitaria AOUC Policlinico di Bari

Director of the Medical Genetics Laboratory Unit
Bambino Gesu Children’s Hospital - Research Center
Associate Professor of Medical Genetics

Departmental Faculty of Medicine

UniCamillus - International Medical University in Rome

Dirigente Responsabile Struttura Semplice Genetica Medica
ASL Taranto

Dirigente Biologo - UOC di Genetica Medica ASL Bari

Pesquisador em Salde Publica

Laboratdrio de Regulagéo da Expressdo Génica - Instituto
Carlos Chagas

Coordenador

Centro de Saude Publica e Precisdo - Instituto Carlos Chagas
Fundagdo Oswaldo Cruz

Dirigente medico, UOC genetica medica - Ospedale Di
Venere, ASL Bari

Direttore UOC Neonatologia e TIN p.o. "Di Venere" - ASL Bari
Direttore UOC Neonatologia UTIN, PO. V. Fazzi Lecce

Professore Ordinario Biochimica, Dipartimento di Medicina
Molecolare e Biotecnologie Mediche - Universita degli Studi
di Napoli Federico Il

Responsabile del Centro Unico Regionale Screening Neonatale
e del laboratorio di conferma diagnostica biochimica

Direttore Unita Operativa Complessa di Pediatria ad
Indirizzo Oncoematologico Ospedaliera
Azienda Ospedaliero Universitaria “Policlinico Consorziale” Bari



Scarano Gioacchino

Primario Emerito di Genetica Medica

Consulente delllAmbulatorio Malattie Rare Ospedale
Monaldi - Napoli

Responsabile Scientifico del Registro Campano dei Difetti
Congeniti - Azienda Ospedaliera Rilievo Nazionale “San Pio"
P.O. "Gaetano Rummo”

Simonetti Simonetta

Responsabile Patologia Clinica e Screening Neonatale
Azienda Ospedaliero Universitaria Policlinico Pediatrico
Giovanni XXIII Bari

Tiziano
Francesco Danilo

Prof. Associato di Genetica Medica

Sezione di Medicina Genomica

UOC Genetica Medica

Universita Cattolica del Sacro Cuore - Fondazione Policlinico
Universitario IRCCS A, Gemelli, Roma

Tummolo Albina

Dirigente Medico e Referente per lo screening neonatale
presso I'UOC di Malattie Metaboliche e Genetiche Ospedale
Pediatrico Giovanni XXIII di Bari.

Volpe Paolo

Direttore UOC di Medicina Fetale - ASL Bari

" April 2026

D
o
—
(en))
D
(o]
[
D
S
(ab)
——
[
o
(el ]




(do]
(N
(]
(9N
=
Q.
=T
(=7}
1
(==

BARI

Per avere diritto ai crediti € necessario:

- aver scansionato il proprio badge in entrata e in uscita;

- aver frequentato almeno il 90% dell’attivita formativa dell'evento;

- aver compilato il questionario di apprendimento disponibile al sito
https://elearning.biomedia.net/ dal 10 al 12 Aprile 2026 (incluso);

- aver risposto correttamente al 75% delle domande.

Dopo tale data non sara piu possibile ottenere i crediti.

Una volta superato il questionario ECM e compilato il questionario di soddisfazione e
valutazione, sara possibile scaricare direttamente dal sito il proprio attestato ECM.
Come da Comunicato Agenas del 23 Giugno 2014, si specifica inoltre che & possibile
effettuare una sola (e non ripetibile) compilazione del test di verifica in modalita
on-line: per ulteriori informazioni https://ape.agenas.it/

- Se gia registrati sulla piattaforma, sara sufficiente accedere con le credenziali in
VOStro possesso.

- Se effettuate I'accesso per la prima volta, sara necessario attendere I'invio delle
credenziali via mail all'indirizzo di posta elettronica indicato al momento della
compilazione del Modulo di Registrazione on-line.

N.B.: il Test ECM sara disponibile soltanto a partire dalla data sopra indicata,
non prima.

Tutti i partecipanti richiedenti ECM hanno diritto ad un attestato di partecipazione.
L'attestato non verra consegnato in modalita cartacea ma dovra essere stampato dal
partecipante a partire dal giorno successivo all'evento nell'area
https://elearning.biomedia.net/.

Per richiedere le credenziali di accesso, se smarrite, si prega di utilizzare la funzione di
"Recupera Password’

Tutti i partecipanti non richiedenti ECM potranno ricevere il proprio attestato di
partecipazione facendone richiesta esclusivamente via e-mail al termine dell'evento
alla Segreteria Organizzativa: eventi@iviaggidisalomone.it



https://elearning.biomedia.net/
https://ape.agenas.it/
https://elearning.biomedia.net/
mailto:eventi@iviaggidisalomone.it

Con il contributo non condizionante di
V&
.S -_

SZONCMAP

CONNECT - DEVELOP - INNOVATE

M|OG

MY THO

by HELYX industries

NUOVA GENETICA ITALIANA

revvity
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https://www.genomeup.com/

GENOMA VILLA ROMANAZZI CARDUCCI
PUGLIA Via G. Capruzzi, 326

Questionario ECM On-line

L'attestato di partecipazione sara scaricabile esclusivamente on-line
dalla piattaforma dedicata per i richiedenti ECM o potra essere richiesto tramite
e-mail al termine del Convegno alla Segreteria Organizzativa.

Segreteria Organizzativa

)QIGU 9
.v 080/5857174

. OCIe,ta Itallana ViAceipl eventi@iviaggidisalomone.it
di Genetica Umana salomone www.iviaggidisalomone.it


https://maps.app.goo.gl/6jkjzF7CmoRRf6eW9
mailto:eventi@iviaggidisalomone.it
http://www.iviaggidisalomone.it



