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ABSTRACT

Iin questo lavoro si presenta il caso clinico di
una paziente coreana di 75 anni con una nuova
variante di mutazione emizigote del gene
beta-glucosidasi acida (GBA), che ha ricevuto
una concomitante diagnosi di linfoma
splenico e malattia di Gaucher (GD).

Questo € un caso significativo perché:

1) porta il messaggio che la GD pué comparire
a ogni eta indipendentemente dall’etnia,

2) viene riportata una nuova variante
patogenica del gene GBA,

3) la paziente nascondeva una mutazione
emizigote.
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