m MALATTIE RARE

AGGIORNAMENTI di clinica e terapia

Mucopolisaccaridosi di tipo I:

iImportanza di diagnosi e terapie precoci

Patrizia Lattuada

e mucopolisaccaridosi (MPS)

rappresentano un gruppo di

patologie genetiche rare da
accumulo lisosomiale, causate dal
deficit degli enzimi che catalizzano
la degradazione dei glicosaminogli-
cani (mucopolisaccaridi). Ricono-
scere i primi segni e sintomi di
MPS, in particolare della mucopoli-
saccaridosi di tipo | e porre una
diagnosi precoce & fondamentale
per ottenere il massimo risultato
dalla terapia, prima che si instauri-
no alterazioni irreversibili.
A grandi linee & possibile classifica-
re la MPS | in due forme:
e con interessamento del SNC, defi-
nita malattia di Hurler, piu severa, a
insorgenza precoce, rapida progres-
sione e ritardo mentale, che porta a
morte entro la prima decade di vita
se non trattata opportunamente;
e senza interessamento del SNC,
meno severa, caratterizzata da una
piu lenta progressione, suddivisa
in due sotto-classi: una forma a
gravita intermedia, che se non trat-
tata porta a morte nell’adolescen-
za o nell’'eta adulta, ed una forma
piu lieve, normalmente compatibi-
le con la vita.
La forma Hurler ¢ di piu facile dia-

gnosi perché, oltre a manifestare un
ritardo mentale, questi pazienti pre-
sentano caratteristiche morfologiche
molto peculiari (lineamenti del volto
grossolani, fronte prominente, naso
schiacciato). In tutte e tre le forme
possono manifestarsi in modo pit o
meno marcato alterazioni muscolo-
scheletriche, danni cardiaci, proble-
mi uditivi e visivi e organomegalia.
Nelle forme pil lievi occorre un‘ana-
lisi pit approfondita della sola valuta-
zione sintomatologica, in quanto
possono essere confuse con altre
malattie di natura articolare. Trattan-
dosi di una patologia in progressione
continua & fondamentale arrivare a
una diagnosi corretta nel minor tem-
po possibile. Ecco perché in caso di
dubbio diagnostico & importante ap-
profondire le indagini.

Per la conferma diagnostica & ne-
cessario dosare |'attivita enzimatica
residua. Nel caso della MPS | si
procede con il dosaggio della alfa-L-
iduronidasi nei leucociti, nel plasma
o in colture di fibroblasti.

Il trattamento di elezione della MPS
| nelle forme attenuate senza coin-
volgimento del SNC ¢ la terapia enzi-
matica sostitutiva (ERT). La terapia,
effettuata settimanalmente per infu-
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sione endovenosa, permette il rag-
giungimento di importanti risultati
clinici. E possibile effettuare il tratta-
mento anche al domicilio del pazien-
te; questa soluzione presenta signifi-
cativi vantaggi sia in termini di qualita
della vita della persona trattata e dei
familiari che prestano assistenza che
in funzione del risparmio sui costi di
gestione della malattia da parte del
Servizio Sanitario Nazionale.

Nelle forme gravi I'opzione piu effi-
cace ¢ quella del trapianto di cellule
staminali ematopoietiche.

Inoltre, la possibilita della combina-
zione della ERT nel pre- e post-tra-
pianto si basa sul razionale di miglio-
rare le condizioni cliniche del pazien-
te, riducendo il “burden” di malattia
e contribuendo cosi a diminuire mor-
bidita e mortalita trapiantologica.
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