12.° Encontro Europeu

AS NEUROFIBROMATOSES

As Neurofibromatoses (NF1 ou doenca de
Recklinghausen e NF2) sdo doengas genéticas
que afectam a pele e podem ocasionar
tumores nos nervos, nalguns casos sob a
forma de neurofibroma.

As pessoas com NF1 apresentam manchas cor
de café com leite e neurofibromas, espalhados
pelo corpo. Na maioria dos casos nao existem
grandes complicacdes de saude, contudo
podem surgir deformacdes 6sseas, glioma no
nervo optico e dificuldades de aprendizagem.
As pessoas com NF2 apresentam poucas ou
nenhumas manchas cor café com leite e, nor-
malmente, no individuo jovem-adulto surgem
tumores associados aos nervos acusticos e a
medula.

A APNF - ASSOCIACAO
PORTUGUESA
DE NEUROFIBROMATOSE.

A APNF nasceu em 1999 com o objectivo de
divulgar as Neurofibromatoses e apoiar todos
os que com elas tém de (con)viver. Conta com
socios de todo o pais.

A APNF é membro da NF Europe e, nessa
qualidade, organiza o 12th European NF
Meeting, onde participam diversos especialistas nas
Neurofibromatoses, pela primeira vez em Portugal.

Honorary Committee
Comissdo de Honra

Alta Comissaria da Saude — Dr* Maria do Céu
Machado, em representa¢do de sua Ex® o Sr.
Ministro da Saude

Presidente da Camara Municipal de Lisboa —
Prof. Carmona Rodrigues

Secretaria Nacional para a Reabilitagdo e
Integracdo da Pessoa com Deficiéncia —
Dr? Luisa Portugal

Invited speakers
Prelectores convidados

Eric Legius - Belgium
Francisco Santana - Portugal
Gareth Evans — UK
Ludwine Messiaen — USA
Luis Parada — USA
Meena Upadhyaya — UK
Michael Lewis — Portugal
Nancy Ratner — USA
Pedro Cabral — Portugal
Susan Huson — UK
Vincent Riccardi — USA
Weidong Li — USA

Secretaryship:
Secretariado:

MundiConvenius

Scientific Sponsorship:
Patrocinio Cientifico:

Hospital de Santa Maria - Servigo de Genética

Sociedade Portuguesa de Genética Humana
Universidade de Lisboa

- Tel: + 351213155135
Associacao Portuguesa Fax: + 351 21 355 80 02
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Session 3 / Sessao 3
Chair / moderadores — Vincent Riccardi and Eric Legius

- Whole transcriptional analysis of NF1 —
Nancy Ratner

- Analysis of NF 1 genotype/phenotype
studies — Meena Upadhyaya

- Update on genetic testing for NF 1
patients and segmental NF 1 - Ludwine
Messiaen

- High Resolution Melting (HRM) analysis
for the rapid and sensitive detection of
mutation in NF 1 samples - Sukriye Ayter

- (tema a definir) - Luis Parada

- Coffe break / Pausa para café

Session 4 / Sessao 4
Chair / moderadores — Meena Upadhyaya and Weindong Li

- Development on Neurofibroma forma-
tion — Nancy Ratner

- Dysplastic neurofibromas in
Neurofibromatosis 1 : Histological criteria
and prevalence - Laurence Valeyre-
Allanore

- The interest of F18 desoxyglucose emis-
sion tomography in detection of neurofi-
broma in NF 1 patients - Benoit Bensaid

- Departure from Culturgest / Partida da Culturgest

- Dinner at Timpanas Restaurant with fado and
"folclore" show / Jantar no Timpanas

- Departure to Culturgest / Regresso a Culturgest

28 Abril - Sabado

Session 5 / Sessao 5
Chair / moderadores — Isabel Cordeiro and Luis Parada

- Amelioration of cognitive defects in an
animal model of NF 1: From mechanism
to targeted treatment of the Ras/MAPK
pathway — Wendong Li

- Prosody. The real learning disability of NF
1 - Vincent Riccardi

- The impact of Neurofibromatosis 1 upon
Quality of Life in Childhood: A cross sec-
tional study of 79 cases — Pierre
Wolkenstein

- Behaviour and Health related quality of
life (HRQOL) in school aged children with
Neurofibromatosis type 1 - Lianne C. Krab

- Coffee break / Pausa para café

Session 6 / Sessao 6

11.30 - 11.55

11.55 - 12.20

12.20 - 12.40

12.40 - 13.00

13.00 — 14.00h
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29th April - Sunday

Session 8 / Sessao 8
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09.00 — 09.30
09.30 — 10.00h
10.00 - 10.30

10.30 - 11.00h
11.00 - 11.30
11.30 - 12.00h

29 Abril - Domingo



