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Malattie del sangue:
ricerca avanzata alla Sun
Scoperta la causa
genetica
di una rara patologia
ereditaria
connessa
alla carenza
di piastrine.
Il lavoro scientifico
finanziato
con risorse Telethon

Un nuovo contributo della
Seconda università di Napoli
alla ricerca genetica. Identifi-
cata, infatti, la causa genetica
di una rara malattia ereditaria
dovuta alla forte carenza di pia-
strine: lo afferma una ricerca fi-
nanziata da Telethon, pubbli-
cata sull' American Journal of
Human Genetics. Lo studio,
coordinato da Cario Baldui-
nì, direttore della Cllnica Me-
dica III della Fondazione Irccs
Policlinico San Matteo, vede
la partecipazione di diversi
gruppi storicamente impegna-
ti con Telethon nello studio dei
difetti ereditar! della coagula-
zione, tra cui quello di Silvtrio
PerroUa, riceicalore del Di-
partimento di Pediattia della
Seconda Università di Napoli.
"Sono oltre dieci anni che stu-
diamo questa malattia, osser-
vata per la prima volta in una
famiglia della Regione Cam-
pania - spiega Petratta -. La di-
sponibilità dei diversi compo-
nenti affetti di questa famiglia
della provincia di Napoli e
l'identificazione di altre fami-
glie presso il nostro centro di
ematologia pediatrica, diretto
da Bruno Nobili, che rappre-
senta un centro di riferimento
nazionale, ha consentito insie-
me ad altri ricercatori di iden-
tificare il gene responsabile di
tale malattia".

STOP A TERAPIE NOCIVE

II risultato consentirà di evi-
tare a questi pazienti terapie
inutili e dannose, come quella
a base di cortisone o l'asporta-
zione della milza. "L'identifi-
cazione del gene responsabile,
Ankrd-26, segna quindi un
punto di svolta per questi ma-
lati - aggiunge Perrotta -. Ana-
lizzando il patrimonio geneti-
co di molte altre famiglie ita-
liane ci siamo accorti che que-
sta forma è una delle forme ere-
ditarie di piastrinopenia (ca-
renza di piastrine • Ndr) più
frequenti in Italia, solitamente
trasmessa da genitore a figlio.
Il prossimo sviluppo sarà quel-
lo di capire come funziona que-
sto gene e come possiamo in-
tervenire con una terapia far-
macologica specifica che pos-
sa ridurre notevomente i san-
guinamenti spontanei e quelli
in seguito a traumi o interven-
ti chirurgici".

BENESSERE APPARENTE
Chi soffre di questa malat-

tia del sangue è apparente-
mente sano, ma nel caso di
traumi, incidenti, oppure inter-
venti dentistici può andare in-
contro a sanguinamenti im-
provvisi e abbondanti, talvolta
così pericolosi da mettere a ri-
schio la sopravvivenza. Le
donne, inoltre, sono ulterior-
mente a rischio quando parto-
riscono o addirittura nel corso
del ciclo mestruale mensile.

La possibilità di classifica-
re con precisione i malati è
quindi essenziale per interve-
nire con una terapia farmaco-
logica mirata in grado di pre-
venire il sanguinamento nelle
situazioni a rischio.
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