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Razionale s

La malattia di Fabry & una malattia genetica
rara, causata dalla carenza dellenzima alfa-
galattosidasi A, che porta allaccumulo di
globotriaosilceramide (Gb3) nei tessuti, incluso
cuore e piccoli vasi intramurali, gia dalla vita
prenatale. Il coinvolgimento cardiaco in questa
malattia € una complicanza significativa che
condiziona la morbidita e mortalita dei pazienti
affetti. La cardiomiopatia di Fabry si manifesta
con un fenotipo ipertrofico, scompenso cardiaco
a frazione di eiezione preservata e aritmie ed
¢ fondamentale che venga distinta da altre
fenocopie, in quanto rappresenta una causa
trattabile di ipertrofia cardiaca. La terapia enzimatica
sostitutiva (ERT) € disponibile da piu di 20 anni
e contribuisce a ridurre laccumulo di Gb3 e
migliorare isintomi. Inoltre, la terapia chaperonica
agisce stabilizzando la proteina mutata,
migliorandone la funzionalita, in presenza
di mutazioni “amainable”. Entrambi i
tipi di terapia sono fondamentali
ae8j per gestire la progressione della
f)v  malattia e migliorare la qualita
della vita dei pazienti, riducendo
il rischio di complicanze cardiache.

Lintroduzione di nuove terapie, la
migliore conoscenza della malattia, la
disponibilita di un lungo follow-up clinico per molti pazienti e la possibilita
crescente di poterli identificare precocemente anche grazie allo screening
neonatale sta modificando il panorama di
questa malattia.

Responsabili Scientifici

Lintento di questo corso € quello di . . .
g g Prof.ssa Cristina Chimenti

aggiormare le conoscenze sulla malattia

riportando lesperienza di centri di Dr.ssa Francesca Graziani
riferimento nella regione Lazio da molti Dr.ssa Chiara Lanzillo
anni impegnati nella diagnosi e nella Prof.ssa Beatrice Musumeci

ricerca nell'ambito della malattia di Fabry. Dr.ssa Federica Re
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Welcome coffee ed esposizione poster scientifici
Apertura lavori: Il comitato scientifico introduce il corso

SESSIO|
Sessione Istituzionale
Moderano: Cristina Chimenti, Federica Re

Malattia di Fabry: stato dell'arte nella regione Lazio
Roberto Poscia

Ruolo dellAssociazione ltaliana Anderson-Fabry e dell Osservatorio
Malattie Rare
Stefania Tobaldini, Ilaria Vacca

La gestione infermieristica del paziente con malattia di Fabry
Giordano Toffoletti

Discussione: Criticita e aspetti positivi nella regione Lazio
Tutti i relatori della sessione

SESSIO!

Come nasce la Cardiomiopatia di Fabry
Moderano: Maria Alfarano, Cinzia Cianfrocca

Aspetti genetici della malattia

Irene Bottillo

Manifestazioni in eta pediatrica e screening neonatale

Filippo Manti

Discussione

Tutti i relatori della sessione

Caso clinico: Quando la biopsia endomiocardica € necessaria.
Aspetti istopatologici

Federico Ballatore

Snodi critici e votazione dei discenti con commento del presentatore
Coffee break

Incontro con gli autori dei poster

SESSIO!

Red flags della Cardiomiopatia di Fabry

Moderano: Cristina Chimenti, Francesca Graziani

Ruolo dellelettrocardiogramma nella diagnosi, nella progressione
della malattia e nella prognosi

Giacomo Tini Melato

Lecocardiogramma nella malattia di Fabry. E possibile uno staging
della malattia?

Rosa Lillo

Discussione
Tutti i relatori della sessione
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Caso clinico con ruolo dell'ecocardiogramma
Maria Chiara Meucci

Snodi critici e votazioni dei discenti con commento del presentatore
Tavola rotonda

Evidenze dell’efficacia della terapia enzimatica e chaperonica
alla luce delle ultime evidenze della letteratura e della esperienza
romana sulla cardiomiopatia di Fabry

Cristina Chimenti, Francesca Graziani, Chiara Lanzillo, Beatrice Musumeci,
Federica Re

Light lunch

SESSI

Imaging avanzato nella cardiomiopatia di Fabry
Moderano: Beatrice Scardovi, Chiara Lanzillo

Il ruolo della risonanza magnetica
Giovanni Camastra

CPET: quando e a quale paziente
Geza Halasz

Discussione
Tutti i relatori della sessione

Caso clinico con ruolo della Risonanza Magnetica Cardiovascolare
Domitilla Russo

Snodi critici e votazione dei discenti con commento del presentatore

SESSI
Terapia di supporto e delle complicanze

Moderano: Beatrice Musumeci, Giampaolo Tocci

Terapia di supporto e delle complicanze aritmiche: quali farmaci si
e quali no
Riccardo Morgagni

Caso clinico con trapianto cardiaco: the dark side of the moon
Guido Giacalone

Snodi critici e votazione dei discenti con commento del presentatore

Q&A e discussione
Tutti i relatori della sessione

Conclusioni e ...
Saluto del comitato scientifico
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