
"E ora più ricerche sulla sindrome di Rtt-Hopkins" 
Nasce la prima associazione italiana per aiutare i bambini colpiti dalla malattia 

GENETICA 

LORENZA CASTAGNERI 

In Italia si contano meno di 
30 casi. Nel mondo non 
più di 300. Piccoli pazien

ti, che soffrono di un grave ri
tardo cognitivo, con compro
missione delle capacità di lin
guaggio e delle tappe moto
rie. A questi problemi si ag
giungono deficit neurologici, 
quali crisi di iperventilazione 
e apnea, difficoltà a coordi
nare i movimenti, difetti ocu
lari e convulsioni. Sono i sin
tomi della sindrome di Pitt-
Hopkins, una malattia rara, 
ancora poco studiata e larga
mente sottodiagnosticata. 

Proprio per diffondere la cono
scenza della patologia in ambi
to medico e promuovere la ri
cerca è nata l'Associazione ita
liana Sindrome di Pitt-
Hopkins - Insieme di più 
(www.aisph.it), che sarà pre
sentata sabato 20 settembre 
nella Sala Brasca del Policlini
co Gemelli di Roma. 

L'idea è venuta a un gruppo 
di genitori con figli affetti dalla 
malattia nel tentativo di fare 
rete per confrontarsi con chi 
vive la stessa condizione. «Vor
remmo arrivare a tutte le fa
miglie in cerca di una diagnosi, 
a tutte le figure professionali 
che ruotano intorno ai bambi
ni, dai pediatri alle maestre 
d'asilo, dagli insegnanti di so
stegno ai fisioterapisti, perché 
riconoscano sintomi e caratte
ristiche della malattia», spiega 
Gianluca Vizza, presidente 
dell'associazione e papà di un 
bambino con questa patologia. 

Come è stato messo in luce 
solo nel 2007, la sindrome di 
Pitt-Hopkins è determinata 
dalla mancanza o dalla muta
zione puntiforme del gene 
Tcf4 sul cromosoma 18. «Nel 
caso della perdita completa 
del gene è possibile arrivare a 
una diagnosi attraverso l'esa
me di "array-Cgh", una tecnica 
in grado di evidenziare dele
zioni o duplicazioni del Geno
ma. Nel secondo caso, invece, è 
necessario sequenziare speci
ficamente il gene, selezionan
dolo tra i circa 20 mila geni che 

compongono il nostro Dna», 
spiega Marcella Zollino, gene
tista e docente di Genetica me
dica dell'Università Cattolica 
Sacro Cuore-Policlinico Ge
melli di Roma. Per questo mo
tivo la patologia è ancora sot
todiagnosticata. «Buona parte 
dei soggetti affetti non sa di es
serlo, perché non ha ancora ef
fettuato il sequenziamento del 
gene», aggiunge Zollino. 

Ad aggravare la situazione, 
poi, c'è il fatto che la patologia 
presenta caratteristiche clini
che simili alla sindrome di Rett 
e a quella di Angelman. «Ora 
bisogna approfondire la cono
scenza della malattia sia tra le 
famiglie sia tra i medici - riba
discono i genitori -. Soltanto 
così la qualità della vita dei no
stri figli potrà iniziare a miglio
rare». 
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