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RAZIONALE SCIENTIFICO

Il riconoscimento delle basi genetiche dell'ipertensione arteriosa
polmonare (IAP) e una acquisizione piuttosto recente che,
prevedibilmente, portera in un prossimo futuro a meglio comprendere la
patogenesi di questa malattia.

Quello che noi sappiamo e che le mutazioni di BMPR2 eterozigoti
rappresentano circa il 75% delle forme di IAP familiare e fino al 25% delle
forme apparentemente sporadiche di malattia. BMPR2 codifica per un
recettore di tipo 2 proteine morfogenetiche ossee coinvolte nel controllo
vascolare proliferazione cellulare. Inoltre, mutazioni di geni che codificano
per |'attivazione del recettore chinasi 1 e endoglina sono stati identificati in
pazienti con IAP con una storia personale o familiare di teleangiectasia
ereditaria emorragica, cosi come mutazioni di BMPR1B e SMAD?9, geni
anche questi che codificano proteine morfogenetiche.

Tuttavia, solo la collaborazione tra centri di riferimento ed |l
sequenziamento dell'intero esoma di ampie popolazioni di pazienti affetti
potra in futuro fornire chiarimenti sul significato clinico delle mutazioni gia
note, aiutarci ad identificare basi genetiche diverse nei pazienti che non
sono portatori di mutazioni su BMPR2 e, si spera, realizzare farmaci rivolti a
nuovi bersagli terapeutici efficaci in questa malattia dalla prognosi ancora
molto scadente.

L'obiettivo di questo incontro & di discutere le ultime conoscenze della
ricerca genetica nell'lAP e diffondere il ricorso alla valutazione genetica ed

al counseling genetico nei pazienti affetti da questa malattia.

FACULTY

Prof. Cesare Danesino - Pavia Dr.ssa Claudia Raineri - Pavia

Dr. Stefano Ghio - Pavia Dr.ssa Laura Scelsi - Pavia
Dr.ssa Alessandra Greco - Pavia Dr.ssa Annalisa Turco - Pavia
Dr.ssa Carla Olivieri - Pavia Dr. Patrizio Vitulo - Palermo

Dr.ssa Sara Plumitallo - Pavia

PROGRAMMA

Apertura segreteria

Introduzioné& all'incontro (S. Ghio - L+Scelsi)

Il ruolo della genetica secondo le linee Guida Europee.

Serve ai fini della scelta della terapia? (L. Scelsi)

C’'é una genetica per il ventricolo destro? (C. Raineri)
Il counselling: perché, come e quando (C. Danesino)
light lunch

DISCUSSIONE CASI CLINICI

Caso Clinico 1 (A. Greco)

Caso Clinico 2 (S. Plumitallo)

Caso Clinico 3 (A. Turco)

Caso clinico 4 (P. Vitulo)

Update sul primo congresso dell’ “International

Consortium for Genetic Studies in PAH"” (C. Olivieri)

Una rete italiana per la genetica dell'lAP (S. Ghio)

Considerazioni conclusive

Verifica di apprendimento ECM con questionario
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