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Microcefalia, dal Ceinge di Napoli
speranze per la diagnosi precoce
di Maria Elefante


Il gene Prune 1 è responsabile di una forma di microcefalia con difetti nello sviluppo del sistema nervoso centrale quali atrofia del disco ottico e atrofia cerebellare. La scoperta della relazione tra la malattia e le cause genetiche è avvenuta nei laboratori del Ceinge, il Centro di Ingegneria Genetica e Biotecnologie Avanzate di Napoli diretto dallo scienziato Franco Salvatore. Da qui nasce una nuova speranza per la diagnosi precoce di una malattia che porta al mancato sviluppo del cervello e quindi delle funzioni vitali che non riescono a soddisfare le esigenze di crescita del bambino determinando così la morte precoce tra il quarto ed il sesto anno di vita. Massimo Zollo, docente di Genetica presso l'Università Federico II di Napoli e "Principal Investigator" del Ceinge, studia il gene Prune 1 da circa 20 anni. Zollo responsabile dell'Unità ‘Banca dei Gruppi Rari’ presso DAI (Medicina Trasfusionale della Azienda Ospedaliera Federico II), ha guidato l’equipe di ricercatori che hanno accertato la causa di quella forma di microcefalia. A chiedere al Professor Zollo di investigare sul Prune 1 sono stati alcuni scienziati dell'Universita' di Exeter e dell' università UCL di Londra che dopo aver visionato i lavori pubblicati dal professore lo hanno contattato inviandogli il materiale genetico raccolto.
  


Una ricerca che ha visto Napoli al centro del mondo, infatti dai laboratori londinesi gli scienziati hanno raggiunto il professore a Napoli. Insieme hanno effettuati studi clinici accurati in cui sono state prese in esame le famiglie in cui si era presentata la malattia. In particolare l’attenzione dei ricercatori si è concentrata sui genitori dei bambini affetti dalla malattia. I genitori non erano malati ma portatori sani della malattia che inconsapevolmente trasmesso ai loro figli (con un incidenza di 1 bambino malato su 4). Nei laboratori del Ceinge è stata quindi studiata la sequenza del gene Prune 1. Questo gene è collegato al processo di proliferazione cellulare, ovvero la divisione cellulare "mitosi".

Il professor Zollo, insieme alla sua equipe di ricercatori ha notato che il gene presente nei bambini aveva entrambi gli alleli mutati ed in particolare, questa variante del gene Prune possiede un difetto nella regioni della proteina responsabile della sua attività biochimica, in omozigosi (cioè nei bambini che, secondo le leggi di Mendel, avevano ereditato da entrambi i genitori proprio quella stessa variante allelica) determina la microcefalia e difetti nello sviluppo del sistema nervoso centrale . I bambini malati hanno quindi ereditato dai genitori una sequenza di DNA diversa da quella normale funzionante e che in doppia copia è causa della malattia. La malattia è nota da oltre 20 anni, ma solo oggi è stata stabilita la connessione tra il gene Prune 1 e la malattia. I casi studiati nel mondo si trovano in Iran, Turchia, Stati uniti, Oman e Arabia Saudita, e anche in Italia, precisamente in Sicilia.
