Test genetlco per la tromb()(:ltopemaz
Trovata la causa di una rara malattia che colpisce le plastrine ¢
impedisce di fermare il sanguinamento

MILANO - Si chiama ANKRD-26 ¢d ¢ il gene responsabile della trombocitopeniaz (THC2), una vara forma di plastrinopeiia
La sua scoperta ¢ i risultato di ano studio italiano, pubblicato sull American Jour nal of Human Genetics, che porta la firnw
1 quattro centri: Universita di Trieste - Trees Burlo Garofalo, Universita di Bologna, Universita seconda di Napoli e

Universitd di Pavia - Irces polichinico San Matteo.

SENZA SINTOMI - La THC2 & una malattia genetica che causa una riduzione delle ¢ che quindi impedisce o ratlenta
Farresto di un’emorragias «La sua caratteristica - spiega il professor Carlo Balduini, direttore della Clintca mediea HT al San
Matteo di Pavia e capofila del progetto - ¢ che non ha caratteristiche. A differenza delle altre forme di plasirinopenia, o
srombocitopeniaz non mostra aleun tipo di anomalia: le plastrine i presentano nei loro valori normali (Gunzionamento,
omposizione biochimica). Per questo motivo ¢ molto difficile da diagnosticare». T pazienti quindi sone "sani” (inch¢ non sl
suihx ano rawmi (un’ npud/mn(‘ (lmur;,u a, 1 incidente, un wmphco intervento odontolatrico) ehe POSSOTO Provoeare un
sanguinamento. In questo caso Femorragia diventa difficile da controllare ¢ la perdita eccessiva di sangue pus causare

sumlicazioni, sino alla morte. Inoltre ¢hi ¢ colpito da questa patologia, nella maggioranza dei cast, non sa di averla,

LO STUDIO - Si ealeola che nel mondo ¢f possano essere almeno un centinaio di migliaia di persone cou THUZ, spesso
uvate in modo shagliato. « Lindividuazione del gene responsabile della malattia - prosegue Balduini - ¢l permette ora di fave
‘i diagnosi precisa, grazie a un Lest genetico piuttosto semplice». Lo studio, finanziato principalmente da Telethon. chein
(0 ani ha contribuito con un miliene di curo a tre progetti di ricerea, ¢ stato condotto su un ceutinaio di pazienti, italiani o
maggioranza) e stranieri. L'equipe ha individoato prima i due geni responsabili delle principali forme di plastrivopenia:
«Pert restava fuori ancora una parte del nostro campione. Nel 2000 abblamo intuito che poteva esserel una qualche
aossibilita e, in effetti, Panno suceessivo abbiamo individuato ANKRD-26». Un gene "orfano”, la cui funzione non ¢ ancora
ota ¢ su cui o ¢ ancora molto da studiare: «Siamo a buon punto per lo sviluppe di un farmaco ad hoce - conferma il professore
shismo in corso studi ¢liniel per verificare Pefficacia del prineipio attivo». Per ora i pazienti vengono fenuti sotto controtio

“preparati” con adeguate trasfusioni in caso, per esempio, di interventi chirurgict.

COME SCOPRIRLA - 1 test genetici, perd, sono solo il secondo passo. Per sapere se si e soggetti o meno a THC2 bisogna
fre attenzione alle piccole emorragie spontance: « I; tmportante - consighia Balduini - non sottovalutare anche un piecolo
wiuinamento delle gengive quando ci si lava i denti, oppure se si perde sangue dal naso, o, nel caso delle donne, se st haune
sempre avuto mestruazioni particolarmente abbondanti». La prina regola ¢ quindi rivolgersi al medico di medicina generale,
“he con quattro semplici esami puo verificare se si ¢ in presenza o meno diuna plastrinopenia. A questo punto ¢ bene

rivolgerst a un centro specializzato.
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