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ABSTRACT

La malattia di Gaucher € un disordine dei

lisosomi caratterizzato dal difetto funzionale

dell’enzima glucocerebrosidasi. La malattia &

dovuta principalmente a mutazioni del gene

GBAI che determinano il graduale accumulo di

glucosilceramide nei macrofagi dei pazienti.

In questo articolo si descrive il caso di un uomo

di 38 anni che si presentava clinicamente con C O N C I— U S I o N I
iperferritinemia, trombocitopenia,

leucopenia, anemia e lieve splenomegalia. In presenza di iperferritinemia e pochi segni
Dieci anni prima era stata fatta una diagnosi di e sintomi tipici della malattia, si dovrebbe
emocromatosi. La rivalutazione del caso clinico accendere un campanello di allarme nei

ha portato al sospetto di malattia di Gaucher, medici, anche per il sospetto di malattia di
che.e StC.ItCI confermata dall’analisi Gaucher.

enzimaticaq, risultata al di sotto dei valori Le diagnosi errate e il ritardo diagnostico
.norm'o'li, edallesame gene.tlco che ha nelle malattie metaboliche possono portare
el elnaiEic e JosiCe e a irreversibili danni d’organo e ritardo

N370S/RecNcil. nellinizio di una terapia specifica per questi
Sappiamo che il paziente affetto da malattia di pazienti.

Gaucher puo presentare alti livelli di ferritina;
anche se il meccanismo alla base delle
alterazioni del metabolismo del ferro non é
ancora ben chiaro, il lieve stato inflammatorio
cronico presente in questi pazienti &
probabilmente la causa delllaccumulo di
ferritina nei macrofagi con la conseguente
iperferritinemia.
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