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PAVIA. Si chiama Thc2,
Trombpcitopenia 2. E' una
malattia rara e chi ne soffre
rischia la vita. La caratteri-
stica di questa patologia, in-
fatti, è la forte carenza di pia-
strine, elementi del sangue
in grado di fermare il sangui-
namento. E così basta un in-
cidente, un intervento chi-
rurgico o la banale asporta-
zione di un dente per mette-
re a rischio la vita.

Particolarmente insidiosa
per le donne: parto e me-
struazioni possono trasfor-
marsi in un evento dramma-
tico. Un'equipe di ricercatori
coordinati dal professor Car-
lo Balduini, direttore della
cllnica medica ffl del San
Matteo e docente all'Univer-
sità di Pavia, ne ha individua-
to la causa genetica. Apren-
do la strada alla cura. Un

II professor Carlo Balduini

progetto di ricerca finanzia-
to da Telethon e pubblicato
dau"American Journal of Hu-
man Genetica che ha visto la
partecipazione di diversi
gruppi storicamente impe-
gnati nello studio dei difetti
ereditar! della coagulazione,
tra cui quelli di Anna Savoia
dell'Università di Trieste

Emomgie genetiche, un test per seopn
Poche piastrine e si rischia la vita anche dal dentista

la causa scoperta
dai ricercatori

coordinali
con i fondi di Telethon
dal professor Balduini
della Cllnica medica ffl

Burlo Garofolo, di Marco Se-
ri dell'Università di Bologna
e Silverio Perrotta della Se-
conda Università di Napoli
«Sono dieci anni che studia-
rne questa malattia, osserva-
ta per la prima volta in due
famiglie, una italiana e una
americana — spiega Baldui-
ni —. La difficoltà più gran-

de stava nel fatto che, a diffe-
renza di quanto accade in al-
tre piastrinopenie ereditarie
già note, le piastrine dì que-
sti pazienti hanno un aspetto
pressoché normale. Era quin-
di molto difficile diagnosti-
carla, non sapevamo di fatto
che cosa andare a cercare.
Questo ha fatto sì che in pas-
sato molti pazienti abbiano
ricevuto trattamenti non so-
lo inadatti, ma anche danno-
si come una massiccia tera-
pia a base di cortisone o l'a-
sportazione della milza».

L'identificazione del gene
responsabile - Ankrd 26 - se-
gna quindi un punto di svol-
ta per questi malati. Analiz-
zando il patrimonio genetico
di circa 100 famiglie italiane

dalla diagnosi incerta, Bai-
duini e il suo gruppo ne han-
no identificate 8 con un difet-
to nel medesimo gene. «E
non è finita qui — continua
il ricercatore —. Da quando
abbiamo individuato U gene
responsabile stiamo osser-
vando come questa sia tra le
forme più comuni di piastri-
nopenia ereditaria in Italia.
Inoltre abbiamo diagnostica-
to casi anche in altri paesi co-
me la Spagna, l'Argentina e
gli Stati Uniti. Sono convinto
che con il tempo le diagnosi
aumenteranno grazie al fatto
di sapere quali difetti geneti-
ci andare a cercare». Chi sof-
fre di questa malattia del san-
gue è apparentemente sano,
ma nel caso di traumi, inci-

denti, oppure interventi den-
tistici (anche una banale
ablazione del tartaro) può an-
dare incontro a sanguma-
menti improvvisi e abbon-
danti, talvolta così pericolosi
da mettere a rischio la so-
pravvivenza. Le donne, inol-
tre, sono ulteriormente a ri-
schio quando partoriscono o
addirittura nel corso del ci-
clo mestruale mensile. La
possibilità di classificare con
precisione i malati è quindi
essenziale per intervenire
con una terapia farmacologi-
ca mirata in grado di preveni-
re il sanguinamento nelle si-
tuazioni a rischio. D prossi-
mo passo è chiarire quale sia
la funzione del gene Ankrd
26, ancora poco nota.


