Segni e sintomi malattia di Fabry

~ La malattia di Fabry si pres_entnpr:inc'ipnlmeme con sintomi renali, cn_-rdiﬁnci"e neurologici
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MALATTIA DI FABRY - ETA ADULTA RENALI |+

= Microalbuminuria/
proteinuria
=  Riduzione del GFR
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La presentazione clinica e coinvolgimento d'organo dipendono dal fenotipo e dallo stato di avanzamento della malatfia.



Segni e sintomi malattia di Fabry

La malattia di Fabry si presenta principalmente con sintomi renali, cardiaci e neurologici
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MALATTIA DI FABRY - ETA ADULTA CARDIACI

«» Cardiomiopatia %
ipertrofica

« Disturbi
della conduzione
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La presentazione clinica e coinvolgimento d’organc dipendono dal fenotipo e dallo stato di avanzamento della malottia.
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La malattia di ':F.nbr_.-y,si pr_e-sent'n'-prin;i'pn.lm_ente_ con :-sin_tomi-'re_nnli, cardiaci e ,"iﬁl-eumlogi_tit _
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MALATTIA DI FABRY - ETA ADULTA

= Acroparestesia

in adolescenza
= TIA e ictus giovanile -
= Tinnito e ipoacusia

RENALI CARDIACI NEUROLOGICI

DERMATOLOGICI GASTROINTESTINALI OFTALMOLOGICI

La presentazione clinica e coinvolgimento d’organo dipendono dal fenotipo e dallo stato di avanzamento della malattia. a
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Spettro clinico della malattia di Gaucher

~ Le varianti con coinyolgimento del sistema nervoso centrale (tipo 2 e tipo 3) primario
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FENOTIPI DELLA MALATTIA?
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TIPO 3 TIPO 2

COINVOLGIMENTO
DEL SISTEMA NERVOSO NON NEUROPATICO NEUROPATICO CRONICO NEUROPATICO ACUTO
CENTRALE

INFANTILE-ADULTA INFANTILE-ADOLESCENZIALE NEONATALE-INFANTILE
ETA DI ESORDIO (PUO ESSERE ASINTOMATICA)

ASPETTATIVA DI
VITA MEDIA
(SENZA TRATTAMENTO)

NELLA NORMA DALL'INFANZIA

0 QUASI NORMALI ALUETA ADULTA =EANN

DISTRIBUZIONE ocs L
DEI FENOTIPI 90-95% 5-10%
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Segni e sintomi malattia di Gaucher
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MALATTIA DI GAUCHER DI TIPO 1 — ETA ADULTA SCHELETRICI
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SCHELETRICI VISCERALI

= Dolore osseo cronico

= Deformita a fiasca
di Erlenmeyer +

= Crisi ossee acufe

= Infilirazione del F

midollo osseo
Osteopenia

Osteonecrosi

Frattura ossea spontanea

EMATOPOIETICI GENERALI Collasso articolare
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] MALATTIA DI GAUCHER

lao nresentazione clinica e coinvolaimentio d'aroono dinendono dal fenotine e dallo stato di ovanzomento dello maolottio.



Segni e sintomi malattia di Gaucher
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MALATTIA DI GAUCHER DI TIPO 1 — ETA ADULTA

= Epatomegalia
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p_— = Splenomegalia
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La presentazione clinica e coinvolgimento d’organo dipendono dal fenotipo e dallo stato di avanzamento della malottia.



Segni e sintomi malattia di Gaucher
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MALATTIA DI GAUCHER DI TIPO 1 — ETA ADULTA
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= Anemia

= Trombocitopenia
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"=L=' = Ecchimosi ed emorragia
; spontanea
T SCHELETRICI VISCERALI = Menorragia, emorragia
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La presentazione clinica e coinvolgimento d'organo dipendono dal fenotipo e dallo stato di avanzamento della maolattia.



Segni e sintomi malattia di Gaucher
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MALATTIA DI GAUCHER DI TIPO 1 — ETA ADULTA
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= Spossatezza

= Sazieta precoce
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l5‘:" = Dolore addominale
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La presentozione clinica e coinvolgimento d'organo dipendono dal fenotipo e dallo stoto di avanzamento della malottia.




