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Ictus cerebrale da causa monogenica:
L’'importanza della multidisciplinarita

Focus sulla malattia di Fabry e presentazione dei risultati
dello studio multicentrico italiano (RIFS)
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Razionale Scientifico

La malattia di Fabry & un raro disordine genetico a trasmissione X-linked,
caratterizzato da coinvolgimento clinico multi-sistemico e progressivo,
per cui da alcuni anni sono disponibili specifici trattamenti disease-
modifying. L'ictus, sia di tipo ischemico che emorragico, &€ una delle
potenziali manifestazioni di questo disordine, con insorgenza descritta
fin dalla seconda-terza decade di vita; si stima che nei pazienti Fabry,
nella fascia di eta compresa tra 25-44 anni, la sua frequenza sia 12 volte
maggiore rispetto a quanto atteso nella popolazione generale.

Il Registro Italiano Fabry-Stroke (RIFS) € uno studio osservazionale pro-
spettico nato dalla collaborazione tra 33 centri italiani con riconosciuto
expertise nell'assistenza e ricerca per l'ictus cerebrale ed & stato volto ad
attuare uno screening sistematico per la malattia di Fabry nelllambito di
pazienti giovani ed adulti ospedalizzati per TIA o ictus, con l'obiettivo di
identificarne la prevalenza e di raccogliere accurate informazioni sui mec-
canismi fisiopatologici alla base dell'evento cerebrovascolare (nei Fabry
ma anche in tutti gli altri pazienti) e sul rischio di ricorrenza dello stroke a
12 mesi.

L'arruolamento e screening dei pazienti nel RIFS & terminato a marzo
2021 ed il follow-up 12 mesi dei casi Fabry identificati alcuni mesi piu tardi.
In questo meeting ci proponiamo di presentare i principali risultati dello
studio, che ha coinvolto oltre 1900 pazienti italiani con stroke giovanile, e
discutere le “aree grigie” conseguenti a questo approccio di identificazio-
ne della malattia di Fabry,come I'inquadramento diagnostico e terapeuti-
co di quei pazienti che sono risultati portatori di mutazioni del gene GLA
dal significato clinico piuincerto.

Verra inoltre discusso il contributo dato dalla gestione multidisciplinare
della malattia di Fabry, caratterizzata da disfunzioni progressive e spesso
concomitanti di vari organi ed apparati che necessitano di un’attenta
diagnosi differenziale verso cause piu comuni e decisioni terapeutiche
condivise.

Domenico Inzitari
Presidente del Congresso

Programma Scientifico
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13.00

Saluti ed apertura del convegno
Domenico Inzitari, Firenze

Trend di incidenza dell'ictus giovanile
Simona Sacco, Avezzano

MANIFESTAZIONI MULTISISTEMICHE DELLA MALATTIA DI FABRY:
IMPLICAZIONI PER IL NEUROLOGO
Moderatori: Amelia Morrone (Firenze), Patrizia Nencini (Firenze)

Malattia di Fabry: overview e coinvolgimento neurologico
llaria Romani, Firenze

Malattia di Fabry: asse cuore cervello
Francesco Cappelli e Cristina Sarti, Firenze

Malattia di Fabry: asse rene cervello
Egrina Dervishi e llaria Romani, Firenze

Discussione

Coffee break

LA DIAGNOSI NON SCONTATA DI UNA MALATTIA LISOSOMIALE
TRATTABILE

Moderatori: Raffaele Manna (Roma), Marialuisa Zedde (Reggio Emilia)

Diagnosi di malattia di Fabry: Il ruolo della genetica e delle indagini
biochimiche
Amelia Morrone, Firenze

Malattia di Fabry e terapia. Strategie disponibili e prospettive future
Lino Cirami, Firenze

Discussione

Pranzo

14.00

14.20

14.40

15.10

15.30

16.00

MALATTIA DI FABRY QUALE CAUSA DI ICTUS NEL GIOVANE
ADULTO: IL CONTRIBUTO DELLO STUDIO RIFS E LA DIAGNOSI
DIFFERENZIALE CON ALTRE CAUSE MONOGENICHE DI ICTUS
Moderatori: Antonia Nucera (Frosinone), Fabio Di Marzio (Ascoli Piceno)

Patogenesi e prevenzione secondaria dell’ictus nel giovane
Cristina Sarti, Firenze

Studio RIFS: presentazione dei risultati
Patrizia Nencini, Firenze

Non solo Fabry: ictus cerebrale e malattie monogeniche
Michelangelo Mancuso, Pisa

Tavola rotonda della commissione interpretativa dello studio RIFS

Maria Teresa Di Mascio, Raffaele Manna, Amelia Morrone, Antonia Nucera,
Giovanni Pracucci, Fabio Di Marzio, Marialuisa Zedde

Prospettive future e conclusioni
Domenico Inzitari, Firenze

Compilazione quiz ECM
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