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RAZIONALE SCIENTIFICO
La malattia di Fabry è una grave malattia ereditaria caratterizzata da accumulo lisosomiale di un 
particolare gruppo di zuccheri chiamati sfingolipidi. La malattia di Fabry è causata da mutazioni del gene 
alfa-GAL A, codificante per un enzima (alfa-galattosidasi). Il gene è localizzato sul cromosoma X e la 
modalità di trasmissione è recessiva legata all'X: i maschi presentano la forma più grave della malattia, ma 
le femmine consanguinee sono tutt’altro che esenti dal suo sviluppo.

Le prime manifestazioni della Malattia avvengono in genere durante l’età pediatrica:
- acroparestesie,
- angiocheratomi,
- ipoidrosi,
- opacità della cornea (cornea verticillata),
- alterazioni cardiache rilevate occasionalmente con l’ecocardiogramma,
- micro o macroproteinuria,
- ipertensione arteriosa erroneamente interpretata come essenziale.

Le terapie sostitutive a disposizione permettono di allungare di molto la durata media della vita, che 
altrimenti sarebbe di circa 40 anni, e di rallentare o prevenire la comparsa del danno irreversibile a carico 
di rene, cuore e/o cervello. Come è ben noto: prima viene iniziata la terapia sostitutiva, maggiori saranno i 
benefici ottenuti dalla medesima. La diagnosi precoce è, pertanto, tanto fondamentale quanto – purtroppo 
– rara.
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PROGRAMMA SCIENTIFICO                        

08.30 Apertura Segreteria

09.00 Introduzione dei lavori
 Ciro Indolfi, Giuseppe Mercuro

09.15 Overview introduttiva sulle cardiomiopatie “rare”: tipologia, epidemiologia
 Camillo Autore 

10.00 Descrizione della malattia di Fabry, con particolare focus sugli aspetti della genetica (tipologia di 
mutazioni, correlazioni genotipo-fenotipo, ruolo della genetica) 

 Eloisa Arbustini 

10.45 Coffee break

11.00 Manifestazioni cardiache della malattia di Fabry 
 Andrea Frustaci 

11.45 Manifestazioni renali della malattia di Fabry 
 Roberto Palumbo

12.30 Terapia della malattia di Fabry 
 Maurizio Pieroni 

13.15 Tavola Rotonda 

 •  Esperienza condivisa in tema di malattia di Fabry – Primo esempio dalla real life

 •  Esperienza condivisa in tema di malattia di Fabry – Secondo esempio dalla real life

14.30 Discussione finale interattiva

15.00 Compilazione questionario ECM

15.15 Chiusura dell’incontro


