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RAZIONALE

Le Mucopolisaccaridosi sono un gruppo
eterogeneo di malattie rare ereditarie con esordio
in eta pediatrica, caratterizzate da un abnorme
accumulo lisosomiale di molecole appartenenti
alla famiglia dei mucopolisaccaridi, formate da
lunghe catene di zuccheri che servono alla
costruzione del tessuto connettivo. La stima media
di frequenza é di circa 1 affetto ogni 70-100.000
nati vivi.

Nel continuo processo di rinnovamento degli
elementi che compongono I'organismo, le
molecole complesse come i mucopolisaccaridi e gli
oligosaccaridi vengono degradate da alcuni enzimi
di cui sono privi i bambini affetti da
Mucopolisaccaridosi. Le molecole non
completamente degradate si accumulano nelle
cellule di tessuti e organi deteriorandoli.

Le conseguenze variano da una sindrome all'altra.
Alcuni pazienti possono essere colpiti in forma
lieve, ma la maggior parte soffre di gravi handicap.
Fino a poco tempo fa non esisteva nessuna cura,
attualmente sono stati introdotti farmaci per una
terapia di sostituzione enzimatica per alcune
forme di Mucopolisaccaridosi che permetteranno
di curare i bambini affetti da queste patologie.
Durante il nostro incontro si dara ampio spazio
all’aggiornamento scientifico e verranno
comunicati i risultati ottenuti dalla
sperimentazione clinica negli ultimi anni e
verranno discusse nuove strategie per fornire
terapie a quelle malattie per le quali non sono
ancora disponibili.
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