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La prevenzione: un piano regionale per la 
Puglia. Perché? 



         

  
-CRESCITA CONOSCENZE delle basi biologiche   
-organizzazione  rete centro-periferia 
-organizzazione famiglie 
-ricerca clinica.    



Fenilchetonuria 196 

S. Down 126 

Neurofibromatosi 115 

Aneuploidie altri  cromosomi                           64 

S. Marfan                                                 61 

OA ; AApatie; Ciclo urea                                                         
 
 
Microarrangiamenti cromosomici 
 
 
MPS 

58 
 
 
36 
 
 
32 

S.Turner 26 

S. Martin Bell 23 

S. Williams 19 

S. De George VCF 12 

S. Prader  Willi 9 

M. Gaucher                                              5 



Nel 2000  “Progetto  Genoma Umano” 
 
 -  Malattie Rare: lo studio di correlazione “genotipo-

fenotipo”  ; 
 
 -   Malattie Complesse: l’identificazione di “loci    
      genici” di suscettibilità (Diabete, Psoriasi) ; 
  
 -  Nanotecnologie, terapia genica,medicina rigenerativa  



Logo di Montreal 

ESPRESSIONE MENDELIANA DI MALATTIA: regolazione    
                                                         secondo le leggi mendeliane. 
     
        Reverse genetics 

EZIOLOGIA COMPLESSA DEI FENOTIPI: 
        Interazione gene-ambiente 
        Energonomica 
        Epigenetica 
        Recombinogenomica 
        Effetti transgenerazionali 
         



ANALISI GENOMA 

CGH –Array: ibridazione genomica comparativa 
 
 
              
 
 CNV/ CNP: variazioni/polimorfismi del numero di copie. 
                      Popolazione generale: 3-7 varianti genomiche     
                                                          (0,02% genoma totale) 
WORK IN PROGRESS: -  completamento lista varianti comuni  
                                               - definizione di varianti “fattori di suscettibilità” 
                                                         

 
 



CGH- array 
 
    Dati preliminari su un campione di popolazione selezionata (!) presso il ns. Centro di 

Riferimento per le Malattie Rare in età pediatrica. 
 
 

Periodo: 2006- 2011. 
  

Quesito clinico iniziale: ritardo cognitivo/ delle acquisizioni 
  
     - FILTRO CLINICO 
     - con/ senza epilessia 
     - con/ senza dismorfismi cranio-facciali 
     - con/ senza alterazioni scheletriche e/o neuroradiologiche 
     - FILTRO LABORATORISTICO 
     - ASSOCIAZIONI ANAMNESTICHE 
     - familiarità 
     - con/senza patologia materna gravidica;  
     - con/senza patologia paterna/ materna  pre-gravidica  
      
 
    



CGH-Array 

N°  pazienti selezionati: 91 
N°  pazienti positivi: 36 
N°  pazienti con diagnosi “de novo”: 27 
N°  pazienti con un genitore portatore: 6 
N°  pazienti con entrambi i genitori portatori: 3 
 
 
 
 
 



 



 



G. G.: del22q13.3q13.33 (44558201-49581309; 5 Mb), de novo.  

- OMIM GENES: ATXN10, PPARA, TRMU, ALG12, MLC1, SCO2, TYMP, ARSA, SHANK3, ACR; 
- 22q13 deletion Syndrome (Phelan-Mcdermid syndrome). 



G. G.: del22q13.3q13.33 (44558201-49581309; 5 Mb), de novo.  



 GWAS studies  
Malattie complesse- multifattoriali e tratti quantitativi: 



Elenco dei tratti studiati e numero di 
associazione trovate (giugno, 2011): 

 
 
 
 
 
 
Diabete, asma, psoriasi, artrite, 
 
Peso, altezza, colesterolo, pressione arteriosa 



 
 

EPIGENETICA: cambiamenti ereditari dell’espressione genica che, a     
                                  differenza delle mutazioni, non sono attribuibili ad  

         alterazioni della sequenza del DNA. 
 

“MARKERS MISURABILI”  DELLE INFLUENZE AMBIENTALI 
 

• Meccanismi: metilazione del DNA, modifiche struttura della 
                                CROMATINA, perdita dell’Imprinting ed RNA non   
                                codificante con effetti  a lungo termine e  
                                ad ampio raggio 
 
• Farmaci, alimentazione, alcool, fumo, droghe, 

dismetabolismi, patologie croniche :  gameti  / cellule  
                                 embrionarie (fase  pre-impianto precoce) / cellule   
                                 somatiche  
 
                           “Life style” e rischio di malattia 



 
 

Questione di GUSTO 
 
 
 
 
 
 
 

Potere educativo   della persuasione: che cosa funziona di 
più? 

 
 
 
 
 
 

  

 EMERGENZA di malattie legate all’eccessiva          
           introduzione di calorie e nutrienti 
         “EPIDEMIA” OBESITÀ E DIABETE 



 
 
 
 

  

Moore Persaud, 2003 



Educazione genetica 

• La Genetica Clinica può essere già parte della 
Medicina/ Pediatria Generale 

 
• Filtro clinico nella SELEZIONE del test 

idoneo per la patologia sospettata ed  
interpretazione 
 

• Sorveglianza  



Regione Puglia 

    Realtà gia operativa/ in corso di organizzazione: 
-    Registro Regionale Malattie Rare e Rete di    
     assistenza ;  
-  Progetto Nardino: modello assistenziale di gestione     
     diagnostica e presa in carico Pz. con patologia    
     cronica 
-  Screening neonatale allargato Malattie Metaboliche 
     



Regione Puglia 

Ipotesi di lavoro:  

-  nuovo paradigma nel rapporto medico-paziente 
- personalizzare la medicina e gli stili di vita 
- capillarizzare le conoscenze  
- istituire un ambulatorio  per il “ COUNSELING 

PRECONCEZIONALE” dei difetti congeniti 
 



“Tendenze demografiche, cambiamenti tecnologici e 
crescita economica nei paesi avanzati” 

L. Bini Smaghi  (“Area pediatrica “ 2011) 

SOCIETÀ AVANZATE                                       
tendenza demografica limitata 

    progresso tecnologico 
    capitale umano (e di salute) 

    livello di istruzione / apprendistato     
PREPARARE I GIOVANI  
Pediatra / Medico Generale 
    lavoro scientifico+ pratica:contribuisce ad allungare    
     durata/qualità vita  





GRAZIE! 

Quello che mi ha sorpreso di più degli uomini 
dell’Occidente è che perdono la salute per fare i soldi, e 
poi perdono i soldi per fare la salute.  

Pensano tanto al futuro che dimenticano di vivere il 
presente in tale maniera che non riescono a vivere né il 
presente né il futuro. Vivono come se non dovessero morire 
mai e muoiono come se non avessero mai vissuto. 

 
Dalai Lama 
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