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RAZIONALE SCIENTIFICO

Nell'ambito del corso verranno trattate in maniera multidisciplinare due patologie rare
ereditarie da accumulo lisosomiale: le Mucopolisaccaridosi e la Malattia di Gaucher.
Il corso & rivolto in particolare allo specialista dell'adulto, da un lato per facilitare la
transizione del paziente pediatrico e dall'altro lato per sensibilizzare al riconoscimento
delle forme attenuate.

Le Mucopolisaccaridosi (MPS) sono un gruppo di malattie causate dall'incapacita
dell'organismo di produrre gli enzimi responsabili della degradazione dei Mucopolisaccaridi
0 Glicosamminoglicani (GAG). Al momento si conoscono 11 diverse deficienze enzimatiche
che danno luogo a 7 Mucopolisaccaridosi diverse. La deficienza parziale o fotale di
questi enzimi nei lisosomi impedisce il fisiologico catabolismo e riciclo cellulare,
determinando un accumulo di depositi lisosomiali in quasi tutte le cellule del corpo. La
conseguenza & un malfunzionamento cellulare che causa un danno progressivo diffuso
nell'organismo: cuore, ossa, sistema respiratorio, sistema nervoso, articolazioni, eccetera.
La Malattia di Gaucher & la pib comune malattia da accumulo lisosomiale. E' causata
dalla carenza dell’enzima glucocerebrosidasi (GBA). Come risultato di questa carenza,
il glucocerebroside si accumula nei lisosomi dei macrofagi. Tali cellule, che prendono
il nome di Cellule di Gaucher, si concentrano soprattutto nella milza, nel fegato e nel
midollo osseo, alterando le normali funzioni di questi organi.

Rispetto al passato, esistono oggi trattamenti mirati anche per questo tipo di patologie;
diventa sempre pit importante il ruolo dello specialista dell'adulto nel sospettare una
Mucopolisaccaridosi o una Malattia di Gaucher e nel monitorare queste malattie cronico-
degenerative perché un infervento precoce pud fare la differenza nella vita del paziente.
Recentemente, inoltre, vi sono sempre piv evidenze di un'associazione tra Malattia di
Gaucher ed una patologia molto frequente nell’adulto che & la Malattia di Parkinson-
Parkinsonismi. L'obiettivo di questo corso, che rientra nel Gruppo di Studio Malattie
Rare promosso dalla SNO, & di aumentare lu nostra consapevolezza sull'esistenza di
queste patologie che sono rare perché sotto diagnosticate o sotto diagnosticate perché
rare?
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IL CORSO E RIVOLTO A 80 PARTECIPANTI DELLE SEGUENTI DISCIPLINE:
NEUROLOGIA, RADIOLOGIA, REUMATOLOGIA, PEDIATRIA,
EMATOLOGIA E TECNICI DI NEUROFISIOPATOLOGIA.
LE ISCRIZIONI VERRANNO ACCETTATE IN ORDINE CRONOLOGICO
E DOVRANNO ESSERE EFFETTUATE ENTRO IL 1 DICEMBRE 2013.
A TUTTI | PARTECIPANTI IN ESUBERO VERRA COMUNICATA
L'IMPOSSIBILITA A PARTECIAPARE. AL CORSO SONO STATI ASSEGNATI
8 CREDITI FORMATIVI ECM.

INFORMATIVA PRIVACY: ai sensi dell’art. 13 del D.Lgs. 196/03 si informa che i dati
contenuti nel presente modello sono richiesti per I'iscrizione al corso di cui sopra,
per preparare I'elenco dei partecipanti e spedire i dati al Ministero della Salute in
relazione all'accreditamento ECM: il mancato conferimento dei dati o delle informazioni
di cui sopra non consentira 'ammissione al corso. | dati saranno trattati manualmente
0 elettronicamente. Potra in ogni momento esercitare i diritti di cui all'art.7 del D.Lgs.
196/03 fra cui chiedere di cancellarli, rettificarli o integrarli.

DATA FIRMA

Inviare al numero di Fax 0832 980032
Inviare mail all’indirizzo: iscrizioni@sepas.it




