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MALATTIA 
DI GAUCHER: 
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PER L’INTERNISTA

La diagnosi della malattia di Gaucher è complessa, non tanto per quanto concerne gli aspetti laboratoristici, ma 
soprattutto per quanto riguarda l’eterogeneità sintomatologica e clinica, eterogeneità che pone spesso serie difficoltà 
di diagnostica differenziale con altre patologie a carattere internistico ed ematologico.
Questi aspetti ritardano il riconoscimento della patologia e impediscono il trattamento tempestivo e l’invio ai centri 
specializzati dei pazienti. Ne risulta che questi ultimi alla prima diagnosi presentano spesso danni d’organo avanzati e 
a volte irreversibili e una qualità della vita già compromessa. Infatti, da un’analisi dei casi diagnosticati, censiti in modo 
informale in Italia, risulta che alla diagnosi reale si giunge mediamente dopo 8-10 anni dall’esordio dei sintomi, quando 
ormai la prognosi è severa e la qualità di vita molto scaduta.
E’ perciò fondamentale, nell’ambito della Medicina Interna e non, sensibilizzare ed informare i clinici sulla malattia di 
Gaucher, affinché i segni tipici del variegato quadro clinico della stessa possano essere riconosciuti precocemente.
Proprio per queste ragioni, SIMI si propone di organizzare una serie di incontri territoriali rivolti principalmente agli 
specialisti in Medicina Interna a cui potrebbe più facilmente presentarsi un paziente Gaucher in cerca di diagnosi.
Il corso si svolgerà in due giornate ed avrà carattere regionale.
Durante la prima giornata verranno presentati segni e sintomi della malattia di Gaucher, ed alcuni casi clinici.
Verrà inoltre illustrato l’algoritmo diagnostico della malattia di Gaucher, e sarà presentato l’obiettivo assegnato ai 
partecipanti/i discenti tra la prima e la seconda giornata: applicare l’algoritmo ai casi che afferiranno loro in questo 
lasso di tempo o ai casi che già seguono, per verificare se tra questi si celi un paziente Gaucher. La seconda giornata 
sarà incentrata sulle esperienze che i discenti avranno maturato nell’applicazione dell’algoritmo nel tempo intercorso 
tra la prima giornata e la seconda.

Moderatori: F. Perticone, M. Rossi
14:30	 Malattia di Gaucher: patofisiologia, 
	 storia naturale, fenotipi 
	 D. Concolino 
15:00	 Malattia di Gaucher: diagnosi e terapia 
	 D. Sperlì
15:30	 Caso clinico 
	 B. Caroleo 
15:50	 BREAK 
16:10	 Caso clinico 
	 R. Maio
16:30	 L’importanza della diagnosi precoce e 
	 l’algoritmo per i pazienti adulti 
	 L. Anastasio  
17.00	 DBS: un semplice test per dirimere il sospetto 
	 M. Perticone
17:15	 Discussione e conclusioni
17:30	 Consegna Questionario E.C.M.
17:45	 Chiusura dei lavori

Moderatori: M. Perticone, G. Raiola
14:30	 Malattia di Gaucher: un dilemma diagnostico 
	 per l’internista. I segnali di allarme a cui 
	 prestare attenzione
	 F. Perticone
15:00	 Tavola Rotonda: esperienze dei vari centri a 
	 confronto
	 D. Concolino, S.G. Galea, D. Sperlì
16:30	 BREAK

16:50	 Il percorso diagnostico-terapeutico del 
	 paziente affetto da Malattia di Gaucher 
	 G. Mauro
17:15	 Discussione e conclusioni
17:30	 Consegna Questionario E.C.M.
17:45	 Chiusura dei lavori
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