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RAZIONALE SCIENTIFICO

Lincontro riguarda le malattie da accumulo
lisosomiale (LSD), patologie che si caratterizzano
per un difetto genetico in uno o pil enzimi
lisosomiali specifici, proteina di attivazione

o proteina di membrana, che determinano
un’afttivitd enzimatica deficitaria.

| lisosomi contengono numerose idrolisi acide
che fanno parte di un complesso processo

di riduzione delle macromolecole

in componenti piu piccoli. Tali componenti
saranno riutilizzati dalla cellula o eventualmente
eliminati dal corpo. Lassenza dell’enzima
lisosomiale specifico causa I'accumulo
progressivo del relativo substrato

andando ad interferire con la normale attivitd
cellulare o causando la morte cellulare.

La manifestazione simultanea di alcuni sinfomi
particolari, che suggeriscono una natura
multisistemica, dovrebbe indurre i medici

a sospettare la possibilitd di una malattia

da accumulo lisosomiale (o LSD) quale causa
softostante. Tuttaviq, inizialmente molti di questi
sinfomi possono sembrare banaili, e il fatto che
gli stessi sinfomi si possano manifestare

anche in patologie pit comuni,

determina ritardi causati da diagnosi
incompleta o errata.

Attraverso I'utilizzo di casi clinici e I'osservazione
delle manifestazioni cliniche,

I'incontro desidera portare a conoscenza

dei partecipanti tali patologie, in quanto

una maggiore consapevolezza e conoscenze
cliniche precise possono porre il sospetto
diagnostico.

Inolire, I'obiettivo ultimo dell’evento

dovra essere quello di sviluppare I'impegno
comune nell’offrire ai pazienti e alle famiglie
un’assistenza che consenta di alleviare

le sofferenze e modificare la storia

della malattia.
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