La sindrome di Marfan & una disfunzione genetica che pud portare alla rottura dell ‘aorta
Finoranonc erano terapie, ma uno studio del San Matteo di Pavia su 291 pazienti
ericerche finanziate da Telethon portano speranze a migliaia di famiglie
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peril morbo “divora-tessuti
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: §ina malattia genetica:
lasindromediMarfan.
Una" combinazione
inusuale: due vecchi

- farmaci usati da decenni per te-

neres badaja pressione sangui-
gna, che potrebbero cambiarela
storianaturale dellamalattiaela
vita di molti giovani pazienti. Le
prime, caute evidenze sono 13, a
dimostrare come il collaudato
losartan, anti dellafa-
migliadeisartani, eilnebivololo,

di arrestare la dilatazione pro-
gressiva dell’aorta e di conse-
guenza prevenire la complican-
za piti seria della Marfan, la for-
mazione dell'aneurisma e la sua
rottura improvvisa. Lo studio in
corso all'Irces San Mattéo di Pa-
via (su 291 pazienti, dal 2008),
dovra dimostrarese questa tera-
piaprotegge la parete aortica.

. Telethonciincredeehainvesﬁtdt:
500milaeuroincinqueprogettidi
ricerca sullaMarfan e la giornali-
sta Emanuela Falcetti ha raccon-
tato per la prima volta durante la
tradizionale maratona televisiva
il drammatico vissuto della sua

Un antipextensivo ‘
e un betabloccante
proteggerebbero

e fermerebbero

i danmni alle arterie

famiglia devastata da questama-
lattia perlaqualesinoapochian-
ni fa non esistevana terapie. Ci
credono Menarinie Msd Italia, le
aziende che hanno donato i due
farmaci; ci sperano i t, le

pazient
associazioni, il consorzie di 11 |

centrieuropei. Non facile da dia-
gnosticare, npnostante 'aspetto
caratteristico dei soggetti (alta
statura, braccia e ditalunghe, di-

noccolati), lasindrome diMarfan .

colpisce duro. «Si trasmette in
manieraautosomicadominante,
quindi un genitore malato ha il
cinquanta per cento di probabi-
lita di rasmetterla ai figli, in un
quartodeicasicapitachesimani-
festi “de novo” — speiga Eloisa
Arbustini, direttore del Centro
malattie genetiche cardiovasco-
lari del policlinico pavese dove
S0no seguite circa treinila fami-
glie, —Iidifettogeneticoconiiste
nell’alterazione del gene fibrilli-
na-1 localizzato sul cromosoma

15, il suo cattivo funzionamento
comporta l'attivazione eccessiva
di fattore trasformante beta i
quale divora letteralmente il tes-
suto connettivo che costituisce
I'impalcatura dell’organismon.
Coniltemposi janomu-
scoli e articolazioni, occhi (dislo-
cazione del cristallino con pro-

blemidivisione)i];olmom. :luet};e
evasisanguigni.Laperditadiela-
sticita della parete aortica, I'ine-
vitabile dilatazione e la rottura
rappresentanoilnemiconumero
uno.

un test genetico garanti-
scela , poi sifa entrare il
paziente in un programma rita-

99

gliato sulla sua Marfan che pud
ancheprevederel'interventochi-
rurgico preventivo sull’aortas,
spiega Arbustini, «Grazie a Te-
lethon, mandiamo avanti anche
studiditrascrittomica, perm
se e quanto la terapia m i

Iattivitd del gene mutato e lasua-

capacitaditrascriverelaproteina

non funzionante; inoltre si ese-
guonodosaggidelfattore trasfor-
mante beta per vedere se i tratta-
mentimodificano i suoi livelli, se
cosl fosse questo fattore potreb-
be diventare un marcatore indi-
spensabile per il monitoraggio
dellamalattiaela prognosi».
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SALUTE LA RICERCA

2 stovia

VITA MARFANIANA
DIVERSA & UGUALE

«Nel 1998 rmio padre a causa

di un ronzio a un orecchio svolse
tralvajm:wmi,
I'acocolordoppier. Si scopri che
il tratto ascendente del'aorta

dell’équipe del San Matteo
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ingegnere. Vedo il futuro come

una conquista, non ho paura
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