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ABSTRACT

Le mutazioni bialleliche nel gene GBAT
causano il disturbo da accumulo
lisosomiale della malattia di Gaucher, e i
portatori di varianti GBAI hanno anche un
aumentato rischio di malattia di
Parkinson (PD). Non & ancora noto se le
varianti GBAI siano associate anche ad
altri disturbi del movimento. Si presenta il
caso di una donna con malattia di
Gaucher di tipo 1 che ha sviluppato
distonia acuta e parkinsonismo all'eta di
35 anni durante un‘infusione di terapia
enzimatica ricombinante. La paziente ha
sviluppato una grave distonia in tutte le
estremitd e un tremore bilaterale che
non ha risposto al trattamento con
levodopa. Nonostante la brusca
insorgenza dei sintomi, né il Sanger né il
sequenziamento dellintero genoma
hanno rivelato varianti patogene in
ATPIA3, associate a
distonia-parkinsonismo ad esordio
rapido (RDP). Ulteriori esami hanno
mostrato iposmia e deficit
dopaminergici presinaptici nella
[18F]-DOPA PET, che sono comunemente
osservati nel PD ma non nella RDP.

CONCLUSIONI

Questo caso estende lo spettro dei
disturbi del movimento riportatiin
pazienti con mutazioni GBAI, suggerendo
la presenza di un fenotipo intrecciato.

Per maggiori informazioni chiedi a Medinfo

Codice deposito aziendale: MAT-IT-2301837



mailto:documentazionescientifica@sanofi.com?body=[Si prega di compilare i seguenti campi al fine di ricevere le informazioni necessarie]%0D%0A%0D- Nome e Cognome del richiedente:%0D%0A- Specializzazione del richiedente:%0D%0A- Tipologia richiesta: titolo articolo (o doi) oppure ricerca bibliografica:%0D%0A- Informazioni richiedente (nome ospedale/centro):%0D%0A%0DLYSO JOURNAL%0D



