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Lo spettro di malattie e sindromi di competenza del reumatologo cre-
scono ma soprattutto cresce la necessità di una fattiva  collaborazione 
con altri specialisti, quali il nefrologo, e con i medici di medicina gene-
rale con lo scopo di giungere ad una corretta definizione del quadro 
clinico e di conseguenza ad un soddisfacente risultato terapeutico. 
Alcuni di queste malattie si presentano facili nel decorso diagnostico 
ma difficili nella gestione del timing della terapia, dello switch da un 
farmaco ad un altro e nel mettere d’accordo il sistema sanitario che 
finanzia e a cui si deve rendicontare con il cittadino malato che aspira 
giustamente al miglior trattamento possibile.
Il LES è spesso una patologia condivisa con altri specialisti in base ai 
differenti quadri clinici. Il rene è sicuramente tra gli organi più deli-
cati per varie ragioni: il quadro clinico può risultare confondente e si 

rischia di intervenire tardivamente. La disponibilità di terapie innova-
tive rende più complesso la strategia terapeutica per il medico e l’ac-
cettazione della stessa da parte del paziente. 
L’AR rimane il modello di malattia reumatica infiammatoria e negli 
ultimi anni molte strategie terapeutiche sono comparse nell’orizzon-
te rendendolo variegato e confondente; alcuni aspetti clinici, come le 
artralgie in soggetti APCA positivi, le forme sieronegative, il dolore e la 
fatica residua, il danno radiologico silente sono problematiche a cui si 
affaccia il clinico nella quotidianità. 
Quale farmaco scegliere, quando cambiare strategia terapeutica, 
quali obiettivi porsi: sono tutti aspetti da considerare per il bene del 
paziente con attenzione e professionalità.

Tra le malattie rare abbiamo scelto di approfondire la conoscenza 
sulle malattie da accumulo lisosomiale, rare e difficili da diagnosti-
care; parleremo in particolare di malattia di Fabry approfondendo la 
diagnosi differenziale e l’utilizzo dei test che attualmente abbiamo 
a disposizione per centrare l’obiettivo diagnostico e di conseguenza  
terapeutico.
Le malattie da accumulo lisosomiale sono una famiglia eterogenea 
di patologie, accomunate dalla caratteristica di dipendere da difetti 
genetici che causano l’alterazione di una o più funzioni svolte dai li-
sosomi. La possibilità di organizzare le varie competenze in strutture 
collaborative vuole essere un tentativo di offrire ai medici e ai pazien-
ti l’opportunità di una migliore gestione del quadro clinico nella sua 
complessità e multidisciplinarietà.

La disponibilità di nuove molecole biologiche e il loro utilizzo nei pa-
zienti con tali patologie, ha reso possibile una migliore gestione perso-
nalizzata della strategia terapeutica dei pazienti. L’obiettivo di questo 
incontro nasce pertanto dal desiderio di condividere questi percorsi 
diagnostico-terapeutici all’esordio di queste malattie e di mettere a 
disposizione della comunità scientifica e dei pazienti le competenze 
acquisite, gli aspetti organizzativi e i protocolli terapeutici definiti. 
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