
Malattie rare
La sindrome di Marfan è una disfunzione yeneticachepuòportareallarotturadell'aorta
Finora non e 'erano terapie, ma uno studio del San Matteo di Pavia su 291 pazienti
ericerchefinarniatedaTelethonportanosperanzeamigliaiadifamiglie

Unbinomio di vecchi fàrmaci
Derilmorbo "divora-tessutì"

Vna malattia genetica:
la sindrpraedi Marfan.
Una' combinazione
inusuale: due vecchi

. fannaci usati da decenni per te-
nere* bada la pressione sangui-
gna, che potrebbero cambiare la
storia natiiralgH l̂la mqfofflfa ft|a
vita di molti giovani pazienti. Le
prime, caute evidenze sono là, a
dimostrare come il collaudato
losartaaantipertensivo della fa-
migUadeisartanteilnebivololo,
ultima generazione dei beta-
bloccanti, siano capaci insieme
di arrestare la dilatazione prò
gressiva dell'aorta e di conse-
guenza prevenire la complican-
za pib seria della Marfan, la for-
mazione dell'aneurisma e la sua
rottura improvvisa. Lo studio in
corso ali'Irccs San Matteo di Pa-
via (su 291 pazienti, dal 2008),
dovrà dimostrare se questa tera-
pia protegge la parete aortica.

Telethoncicredeeha investito
SOOmilaeuro indnqueprogettidi
ricerca sulla Marfan e la giornali-
sta Emanitela Falcetti ha raccon-
tato per la prima volta durante la
tradizionale maratona televisiva
il drammatico vissuto della sua

Un antfpevtensivo
e un betafaloccante
proteggerebbero
e fermerebbero
i danni atte arterie

famiglia devastata da questa ma-
lattia perlaquale sinoapochi an-
ni fa non esistevano terapie. Ci
credono MenarinieMsd Italia, te
aziende che hanno donato i due
fàrmaci; ci sperano i pazienti, le
associazioni, il consorzio di 11
centri europei Non facile da dia-
gnosticare, nonostante l'aspetto
caratteristico 'dei soggetti (alta
statura, braccia e dita lunghe, di-
noccolati),lasindromediManan
colpisce duro. «Si trasmette in
maniera autosonùca dominante,
quindi un genitore malato ha il
cinquanta per cento di probabi-
lità di trasmetterla ai figli, in un
quarto deicasicapitachesi mani-
festi "de novo" — speiga Eloisa
Arbustini, direttore del Centro
malattie genetiche cardiovasco-
lari del policlinico pavese dove
sono seguite circa tremila fami-
glie,—D difetto genetico consiste
nell'alterazione del gene fibrilli-
na-1 localizzato sul cromosoma

15^ il suo cattivo funzionamento
comporta l'attivazione eccessiva
di fattore trasformante beta il
quale divora letteralmente il tes-
suto connettivo che costituisce
l'impalcatura dell'organismo».
Con il tempo si danneggiano mu-
scoli e articolazioni, occhi (dislo-
cazione del cristallino con pro-

blemi di visione),polmoni, cuore
e vasi sanguigni. La perdita diela-
sticità della parete aortica, l'ine-
vitabile dilatazione e la rottura
rappresentano ilnemko numero
uno.

«Oggi un test genetico garanti-
sce la diagnosi, poi si fa entrare il
paziente In un programma rita-

gliato sulla sua Marfan che può
ancheprevederel'interventochi-
rurgico preventivo sull'aorta»,
spiega Arbustini, «Grazie a Te-
lethon, mandiamo avanti anche
studi di trascrittomica, per capire
se e quanto la terapia modifichi
l'attività del gene mutato e la sua
capacità di trascriverelaproteina

non funzionante; inoltre si ese-
guono dosaggi del fattore trasfor-
mante beta per vedere séitratta-
menti modificano i suoi livelli, se
cosi fosse questo fattore potreb-
be diventare un marcatore indi-
spensabile per il monitoraggio
della malattia e la prognosi».
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» «torta
ÌA UNA VITA MARFAMAIU
COÌM
«Nel 1998mio padreacausa
di un ronzio a un orecchio svolse
tra i vari accertamenti,
l'ecocotordoppler. SI scopri che
il tratto ascendente dell'aorta
aveva una dilatazione
non trascurabile. Fu operato
d'urgenza al Centro cardiologico
Monzino di Milano. La valvola
aortica era spappolata; a detta
deicttughieraslrrtnéa
"marmelateT; ma l'Intervento
riuscì. Solo dopo! medici
si pronunciarono sulla sindrome
di Marfan. (decessi noto mia
famiglia erano molteplici e tutti
correlati cardtotogicamerrte
Avviammo i controNiunediante
ecooptordoppler si notò che
a soto otto anni tamia
dtetaztone aortica era d! 39
millimetri. Cosi si pensò
che fossi afretta dalla sindrome
Eppure mi sono sempre
domandata perché non
presentassi caratteri marfaniani:
non sono atta, non sono magra,
non presento (estoni
al cristallino. Presento Boto
tassltà nette articolazioni
La cugina di mto padre. Rosa,
è stata operata nel 2004 a Bari
È stata salvata; «mestata cosi
fòrtùnstfl, nì)flzi&t MorooUfli
un "luminare delta scienza',
a Roma, non ha saputo
Interpretare in maniera corretta
ta dilatazione che tei presentava
Adusatami dalavisltaèmortB
Fortunatamente lo sono seguita
al San Matteo d Pavia. Con
indagine genetica, si e scoperto
cheimembri della mia famiglia
che presentavano datazione
aortica sono affetti
cteHasindromedlLoeys-Dietz
del secondo tipo (II primo tipo
colpisce anche i caratteri
somatici). Questa sindrome,
scoperta nel 2005, si differenzia
da quatta di Marfan perché
nell'aorta le quantità di tessuto
elastico sono di meno. Dal 1998
tamia vita è cambiata cosi come
te vita dei miei cari. SS lo,
un giorno potrò generare
un bimbo sano, sarà merito
dell'equipe del San Matteo
II divario tra NordeSud esiste!
Privatamente l'ecocòtordoppler
costa 200 euro e al Sud la lista
d'Attesa è di circa un mese
Non alSan Matteo. Se mto

«o un altro
irtol Inoltre

i medici poco scrupolosi
tendono a curare i fastidi come
patologie separate e cosi
i medicinali prescritti e assunti"
sonomolti, e debilitano
il paziente. Sono una ragazza
divent'anninormalissima, /
diplomata, spero di diventare
Ingegnere. Vedo II futuro come
una conquista, non ho paura
di un intervento. Sono fortunata
Ho pure un profilo su Facebook
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