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• Alfa-mannosidosi (AM) è una rara malattia da accumulo lisosomiale. I pazienti presentano un’eterogeneità di disturbi come ritardo 

cognitivo, ridotta performance motoria, infezioni ricorrenti, immunodeficienza, perdita dell’udito, anomalie scheletriche, dolore articolare1. 

• Velmanase alfa (VA) è una forma ricombinante di alfa-mannosidasi umana e l’unica terapia approvata in Europa per manifestazioni non 

neurologiche di AM lieve e moderata2. Tuttavia, l'impatto del trattamento VA a lungo termine sulle abilità di vita indipendente, sulle abilità 

sociali e sulla qualità della vita (QoL) di pazienti con AM è sconosciuto

• Lo studio rhLAMAN-103 è un analisi integrata che ha valutato la 

sicurezza e l'efficacia a lungo termine di VA. Un totale di 33 pazienti 

sono stati trattati con VA in studi clinici esplorativi e registrativi e 

inclusi nell’analisi. Il programma complessivo di sviluppo clinico di VA 

è mostrato in Figura 1

• Qui riportiamo il feedback dei caregivers per valutare l’impatto dell’AM 

sulle abilità sociali e di tempo libero prima e dopo il trattamento a 

lungo termine con VA. Ai caregiver è stato chiesto di segnalare quali 

problemi clinici hanno un impatto sulle interazioni sociali e QoL e 

come varia questo impatto dopo il trattamento a lungo termine con VA

Prima del trattamento VA

❑ il ritardo mentale (caratterizzato da mancanza di empatia, scarsa 

comprensione dell'ambiente circostante o scarso vocabolario) è stato 

riportato nel 90,9% dei pazienti e il 66,7% dei pazienti è stata 

segnalata una difficoltà di concentrazione (Figura 2A). 

❑ Per il 75,8% dei caregiver le infezioni frequenti sono un problema 

importante (Figura 2A). 

❑ I pazienti sono stati segnalati come affetti da problemi di destrezza 

(60,6%), dolori articolari (51,5%) e difficoltà di deambulazione 

(72,7%; ad esempio, problemi di equilibrio, camminare per lunghe 

distanze o affaticamento) (Figura 2B). 

❑ Il 33,3% dei pazienti è stato segnalato come avente difficoltà nel 

salire le scale, il 30,3% come avente debolezza muscolare e il 18,2% 

dolore muscolare (Figura 2C).

Dopo il trattamento VA a lungo termine

Il feedback dei caregiver che hanno risposto ha rivelato notevoli 

miglioramenti nelle interazioni sociali dei pazienti e nella QoL dopo il 

trattamento a lungo termine con VA

❑ Le infezioni frequenti che interferivano con la capacità di godere delle 

interazioni sociali sono state ridotte nell'88% dei pazienti (Figura 3A)

❑ C'è stato un notevole miglioramento del ritardo mentale (63,3%) e 

della concentrazione (68,2%) dei pazienti (Figura 3A)

❑ I pazienti sono stati segnalati come in miglioramento nella destrezza 

(55%), riduzione del dolore articolare (58,8%) e nella capacità di 

camminare (66,7%) (Figura 3B)

❑ I pazienti sono stati segnalati come in miglioramenti nella capacità di 

salire le scale (54,5%), nella debolezza muscolare (40%) e dolore 

muscolare (66,7%) (Figura 3C)

L’AM ha dimostrato di interferire con la capacità dei pazienti di partecipare alle interazioni sociali ed essere indipendenti e influisce 

negativamente sulla qualità della vita. Il feedback del caregiver evidenzia differenze che altri endpoint tradizionali non hanno catturato.

✓ Dopo il trattamento a lungo termine con VA i pazienti hanno sperimentato miglioramenti nelle seguenti categorie: problemi di vita 

sociale, ritardo mentale, concentrazione, destrezza, dolori articolari, difficoltà di deambulazione, difficoltà di scalata, debolezza 

muscolare e dolore muscolare. 

✓ Ogni piccolo miglioramento in indipendenza e vita sociale può avere un impatto marcato sulla QoL e VA può dare questo beneficio 

aggiuntivo in pazienti con AM. Sono necessari ulteriori studi sull'impatto di VA sulla QoL in AM.
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