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MALATTIA DI ANDERSON FABRY: UPDATE     
 esperienza infermieristica di un Centro di Riferimento Regionale 

Oriana Carofei 
UOC Nefrologia e Dialisi 

Ospedale Belcolle 
ASL Viterbo 

Rara 1:7879 nati in Italia, genetica: mutazione cromosoma x 

accumulo lisosomiale carenza dell’enzima alfa-galattosidasi 

 

  
accumulo di glicosfingolipidi 
GB3 
Viscerale e nell’endotelio 
vascolare 

danni a livello renale, cardiaco e del sistema nervoso centrale e periferico 
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Comitato Nazionale per le Malattie Rare 

Fondo di Solidarietà per le persone affette da 
malattie rare 

Conferenza Stato Regioni 

Secondo Piano Nazionale Malattie Rare 
e riordino della Rete 

Regolamento del Ministero della Salute, di concerto con il 
Ministero dell’Università e Ricerca, per stabilire i meccanismi di 
funzionamento degli incentivi fiscali in favore dei soggetti, 
pubblici o privati, impegnati nello sviluppo di protocolli 
terapeutici sulle malattie rare o alla produzione dei farmaci orfani. 
06/05/2024 Oriana CAROFEI 3 

MALATTIE RARE 

 PREVALENZA 

 Europa < 5:10.000 
(0.05%) 

N°malattie rare: 7-8.000 

3% popolazione mondiale 

27-36 mln UE 

1-2 mln Italia  

incidenza +19.000/anno  

                                OMS 
ISS CNMR 

 

 

ETEROGENEE PER: 

 

Età di insorgenza  

Eziopatogenesi   

Sintomatologia 

Possono interessare uno o 

 più organi e apparati  

dell’organismo 
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MALATTIE RARE 

Eziopatogenesi 

80%     genetiche 

 

   

           alimentazione 

20%    ambiente  

       infezioni 

           Immunitrie 

Omogenee per: 

 
Sporadicità 

Cronicità ed elevata mortalità  

(1/3 MR= A.Vita < 5aa.) 

Effetti disabilitanti e difficoltà di cura 

Complessità della gestione clinica 

Impatto emotivo su pazienti e familiari 
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PERCORSO RETE MR 

Si 

SOSPETTO MR 

P.O. 
Emergenza o 

Ricovero 

MMG/PLS Specialista 

MMG/PLS 

N

o 
Paziente esce 
dal percorso 

Produzione 
relazione clinica 

Definizione 

setting 

assistenziale 

idoneo 

Care Manager 
Aziendale 

Prima visita 
ambulatoriale 

presso Centro di 
riferimento 

regionale per MR 

COMR 

Diagnosi MR e 
condizioni non 
diagnosticate 

(R99) 

Visita e presa in 
carico del COMR - 
inserimento nel 

Percorso MR 
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BIOCHEMISTRY 
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ANDERSON FABRY DISEASE 

Multisystemic disease du to a genetic deficency 
 of the enzyme α-galactosidase  

Accumulation in fluids and lysosomes: 

 

1. Globotriosilceramide (Gb3) 

2. Galabiosilceramide 

Prevalence: 1:40.000 / 1:117.000  (Levey)  
1:3100 (Spada) 
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CENTRAL NERVOUS 
SYSTEM 

HEART 

ANGIOKERATOMA 

RENAL FAILURE 

EYE AND EAR 
PERIPHERAL 
NERVOUS 
SYSTEM 

GASTROINTESINAL  
AFD:CLINICAL FEATURES 

By cortesy R. Parini 
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PRESENTAZIONE CLINICA 
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 Hereditary transmission                        LYON’s Hypothesis  

GENETICS 
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DIAGNOSI: NON TUTTE LE MUTAZIONI SONO PATOGENETICHE 

Germain, Clin Genet 2021 

Lukas,  Plosone 2013 
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DIAGNOSI: NON TUTTE LE MUTAZIONI SONO PATOGENETICHE 

Germain, Clin Genet 2021 

Gal, J Inherit  Met Dis2013  

Lukas,  Plosone 2013 
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FOLLOW-UP CLINICO E DI LABORATORIO 

Semestrali: prelievi ematici, 

visite specialistiche 

Controlli e follow-up: Annuali: ecografia renale, 

ecocardiogramma 

Biennali: RMN cerebrale RMN 
cardiaca 
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FOLLOW-UP CLINICO  

E DI LABORATORIO 

 

 Esami ematici: funzione renale 

 elettroliti  

 assetto marziale 

 proteine urinarie  

 Indici di nutrizione          

                                 

                                 

 

 

 

 

 Visite specialistiche: Nefrologo 

 Cardiologo 

 Neurologo 

 Gastroenterologo 

 Dermatologo 

 Otorino 

 Psicologo 

 Nutrizionista 
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LA NOSTRA ORGANIZZAZIONE 

Centro di riferimento per la malattia di Anderson  Fabry dal’ ottobre. 2022 

Sospetto clinico: visita di presa in carico: nefrologo e infermiere di riferimento 
Valutazione clinica e test diagnosi DBS- femmina + test genetico 

 
Nuovo paziente o proveniente da altri centri: 

 
Visita di presa in carico: nefrologo e infermiere di riferimento   

Raccolta dati anamnestici, presa visione e valutazione dell’indagine genetica 
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Follow-up clinico pazienti già in carico al centro: 

Dal Piano Nazionale Malattie Rare 2023/2026: 72⁒ dei pazienti si 

assenta ripetutamente dal lavoro per controlli di follow-up  

 

Day-hospital: tutti i controlli in unica giornata:  

 

1. controlli ematici 

2. visite specialistiche con cardiologo, neurologo, oculista, dermatologo 

otorinolaringoiatra 

3. Indagini: Ecografia renale, RMN cerebrale, RMN cardiaca, 

 Esame audiometrico 

4. Definizione clinica con nefrologo di riferimento 
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Malattia di Fabry: Terapia 
   Disponibili                       fase di sviluppo                  Terapie di supporto 

 

    - ERT           - Inibitori del substrato                  ACE/ARBs   

         Agalsidasi Alfa             Lucerastat                  SGLT2 Inib. 

         Agalsidasi Beta                              Venglustat           Vit D 

       Pegunigalsidasi Alfa           (in attesa AIFA)  

 

  - T. Chaperonica                           - Terapia Genica 

       Migalastat 
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Numero pazienti: 21 
 
Numero famiglie: 9  
 

In terapia: 11 ERT  

Home Therapy 100% 

 
In follow-up: 21 
  
Network di Belcolle  
Responsabile Mario Mangeri 
Case Manager Oriana Carofei 
 
Collaborazione con gruppi 
italiani e stranieri 
Produzione scientifica su riviste 
 internazionali numero lavori 
censiti  
PUBMED, 2019-2024: #15  
 

Noi oggi 

MALATTIA DI FABRY: HUB VITERBO 

Glomeruli  aspetto a nido d’ape 

Microscopio elettronico: 
podociti con i corpi zebrati 
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Criticità e futuri miglioramenti….. 

 Ampliamento degli specialisti coinvolti: psicologo, 
nutrizionista, gastroenterologo 

 Procedura aziendale per percorsi codificati e facilitati 

 Visita di controllo clinico in plenaria con i 

 Spazi assistenziali dedicata professionisti  

 Personale infermieristico dedicato  e formato sulle 
malattie rare 

                                                          Grazie per l’attenzione 
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