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ABSTRACT

Le malattie da accumulo lisosomiale sono un
gruppo di alterazioni patogenetiche congeniti del
metabolismo dovuto a difetti nelle proteine
cruciali per la funzione lisosomiale. La malattia di
Gaucher ¢ |a pil comune patologia autosomica
recessiva da accumulo lisosomiale, dovuta a
mutazioni nel gene GBAI, con conseguente
carenza dell'attivitd lisosomiale della
glucocerebrosidasi. La malattia di Gaucher &
caratterizzata dallaccumulo tossico di
glucosilceramide nel sistema reticoloendoteliale.
Il deficit della sfingomielinasi acida (ASMD),
precedentemente conosciuta come malattia di
Niemann-Pick di tipo A e B, € egualmente un
disordine autosomico recessivo di accumulo
dovuto a mutazioni nel gene SMPDI, che
provocano la carenza della sfingomielinasi acida
e laccumulo di sfingomielina nel sistema
fagocitico mononucleare e negli epatociti.
L'espressione fenotipica della malattia di
Gaucher di tipo 1 (GDI), il tipo pitl comune, e
I’ASMD viscerale cronica possono Sovrapporsi per
diversi segni o sintomi. La splenomegalia é
rilevabile in circa il 90% dei pazienti in entrambe
le condizioni; tuttavia, poiché GDI & piu frequente
di ASMD, i clinici sono pit inclini a sospettare la
prima, trascurando spesso la diagnosi di ASMD.
Sulla base di esperienze precedenti, un gruppo di
esperti nella diagnosi clinica e di laboratorio,
nella gestione e nel trattamento delle malattie
da accumulo lisosomiale ha sviluppato un
algoritmo per GD1 e ASMD allo scopo di
supportare i medici, inclusi i fornitori di cure
primarie, internisti e specialisti (ad esempio,
epatologi, ematologi e pneumologi) nel
sospettare e differenziare GD1e ASMD e
provvedere ad un riferimento appropriato.
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