IMPORTANZA DELLA CONSULENZA
GENETICA E DELL’ALBERO GENEALOGICO

La Malattia di Fabry e una condizione ereditaria associata al
cromosoma X e dovuta all'assenza o alla riduzione dell'attivita di
alfa-galattosidasi nei lisosomi, che si traduce in un accumulo di
globotriaosilceramide (Gb3) e dei relativi glicosfingolipidi neutri?

Le donne ereditano un
cromosoma X da ogni genitore,
mentre gli uomini ereditano un
singolo cromosoma X materno.?

Tutti i figli maschi di padri affetti non sono
affetti ma tutte le figlie femmine sono
portatrici obbligate del gene mutato.3

Per ogni gravidanza di una donna portatrice,
c'e una probabilita del 50% di trasmettere il
gene mutato a un figlio maschio, che ne
sarebbe affetto, e una probabilita del 50% di
trasmettere il gene mutato a una figlia
femmina, che sarebbe portatrice.:

Anche se la Malattia di Fabry e legata al cromosoma X, le donne
eterozigoti obbligate sono di solito affette dalla malattia, ma
presentano sintomi piu variabili rispetto a quelli degli uomini. | sintomi
tendono a manifestarsi anche piu tardi nel corso della vita.
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| concetti di dominanza e recessivita sono stati inizialmente utilizzati per i tratti autosomici e poi applicati ai tratti legati al sesso per
distinguere l'eredita dominante legata al sesso da quella recessiva legata al sesso. Il primo é stato definito come trasmissione
verticale in cui le donne portatrici trasmettono il tratto ai figli affetti, mentre il secondo e stato definito come trasmissione verticale in
cui le figlie di uomini affetti sono sempre affette; quindi il tratto puo essere trasmesso alla prole di entrambi i sessi. Tuttavia, i disturbi
legati al cromosoma X non sempre si adattano a queste regole. In molte di queste patologie, la penetranza e l'indice di gravita del
fenotipo sono elevati negli uomini, mentre l'indice di gravita € basso nelle donne. Tuttavia, a differenza delle presentazioni standard
dell'ereditarieta legata al cromosoma X, la penetranza appare altamente variabile nelle donne e puo essere classificata come alta,
intermedia o bassa#

e

Una diagnosi precoce della Malattia di
Fabry e quindi importante e i medici
dovrebbero essere consapevoli dei
segni, dei sintomi e della storia
naturale della malattia.®

La consulenza genetica
dovrebbe essere offerta a tutte

| le famiglie in cui viene fatta la

* \>/ diagnosi della Malattia di Fabry.3

IN PARTICOLARE, TUTTI I MASCHI A RISCHIO DOVREBBERO
ESSERE VALUTATI. TUTTE LE FEMMINE A RISCHIO DOVREBBERO
ESSERE ESAMINATE CLINICAMENTE E BIOCHIMICAMENTE
PER L'IDENTIFICAZIONE DEGLI ETEROZIGOTI.3
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Materiale a scopo educativo che non sostituisce in alcun modo il parere del medico. E fondamentale rivolgersi a un medico e fare
riferimento ad un centro per le malattie rare per le opportune valutazioni.
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