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Maladie lysosomale multisystémique rare, d'origine génétique, caractérisée par des manifestations cutanées (angiokératome), neurologiques
Malattia di Fabry: nattivazione del cromosoma X. Il gene che produce I’ enzima alfa-galattosidasi, detto alfa-GAL, ¢ situato sul cromosoma X.
Per questo motivo la Malattia Missing; pdfla malattia di Fabry ¢ un difetto del metabolismo dei glicosfingolipidi, dovuto alla riduzione o assenza di
attivita dell'enzima lisosomiale alfa-galattosidasi A, da mutazione del gene GLA (Xqq22), che codifica per l'enzima Malattia di Fabry: diagnosi e
aspetti radiologici differenziali Alessandro Pezzini Dipartimento di Scienze Cliniche e Sperimentali Clinica Neurologica Universita degli Studi di
Brescia Fabry disease is the most common of the lysosomal storage disorders and results from deficient activity of the enzyme alpha-galactosidase
A (0-Gal A), leading to progressive lysosomal deposition of globotriaosylceramide and its derivatives in cells throughout the body Fabry disease is
a disorder of glycosphingolipid metabolism caused by the functional deficiency of the lysosomal alpha-galactosidase due to pathogenic variants in
the GLA gene (Xqq22). E provocata da una mutazione (alterazione) del gene per I'enzima alfa-galattosidasi (o a-GAL A) Fabry disease, also
called Anderson-Fabry disease, is the second most prevalent lysosomal disease after Gaucher disease. La malattia di Fabry fa parte delle
cosiddette malattie da accumulo lisoso miale. Deficient activity results in accunmulation of globotriaosylceramide (Gb3) and its deacylated form,
lyso-Gb3, within lysosomes which is then believed to In questo articolo verranno riassunte le piti recenti scoperte ed evidenze riguardo la
fisiopatologia, la diagnosi, le nuove opzioni terapeutiche, gli anticorpi neutralizzanti e come svolgere il monitoraggio nel paziente con malattia di
Fabry. It is an X-linked inborn error of the glycosphingolipid metabolic pathway that results in accumulation of glycosphingolipids, especially
globotriaosylceramide (Gb3) in a wide variety of cells, thereby leading to the protean PAROLE CHIAVE: malattia di Fabry, nefropatia, o-
galattosidasi A, agalsidasi La malattia di Fabry fa parte delle cosiddette malattie da accumulo lisoso miale. E provocata da una mutazione
(alterazione) del gene per I'enzima alfa-galattosidasi (o o Fabry disease is a lysosomal storage disorder caused by defi ciency of the enzyme o-
galactosidase A (aGal A) that is encoded by the GLA gene located on the X La malattia di Fabry € un tipo di disturbo da accumulo lisosomiale
chiamato sfingolipidosi. Inizialmente denominata «angiocheratoma corporeo diffuso, la malattia di Fabry (o di Anderson-Fabry, poiché il primo
caso osservato da Anderson in Maladie de Fabry. La malattia di Fabry ¢ causata da un accumulo di glicolipide nei tessuti. Questa malattia Missing;
pdf Anderson-Fabry disease is a rare, progressive, multisystem, accumulation’s disorder caused by partial or total deficiency of the lysosomal
enzyme o-GAL A. Fabry disease is Il dolore rappresenta una delle manifestazioni piu precoci nella Malattia di Fabry, riportato in un’elevata
percentuale di pazienti — oltre 1% in un mio precedente studio condotto, - Abstract.



