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SALUTE E CURE

SE LA PATOLOGIA E INSOLITA

VERDNICA D’ANDREA

#Mia figlia & specialen, Lo ri.
pete spesso Rosaria nell'intervi-
Sta alla Gazzetta, parlando della
sua piccola Doriana, 12 anni ed
affetta dalla Sindrome di Kabu.
ki, una malattin
genetica  dallo
spetiro - clinico
ampio e variabi-
le. B speciale
Dariana perché
questa  sindro-
me fa di lei una
rarita come dai
referti del gene-
tista Giuseppe
Zampino del Po-
liclinico Gemel-
li di Roma che
sta studiando il
suo caso ed ha trovato nella pic-
cola, due mutazioni oltre a quel-
Ia del geneML12 anche quella
del gene KDMGA diagnosticano
la Sindrome di Kabuki e la sua
stessa particolarita.

Una forza ed una serenita di-
sarmante che contraddistingue
i genitori della bambina mate-
rana. Desiderosi di combatteree
assetati di sapere per migliorare
la condizione della loro piccola e
di tuttii bambini che vertono in
condizioni similari. La picenla
infatti, sotto 1l consenso dei ge-
nitori, & stata caso di studio pro-
prio al Gemelli di Roma dove un
pool di genetisti in campo uni-
versitario pr iente da tutto

VIS TA Visita oculistica

neghi ospedali di tutta Ttalias,

Cosa comporta la malattia?

Mia fighia, ha un ritardo me-
dio cognitivo, perché forse ab-
biamo scoperto tardi la sua sin-
drome ma al momento grava su
mia figlia un deficit visivo im-
portants  pltre
allo strabismo,
& un ipovedents
a causa del co-
loboma retinico
bilaterale di cul
era alfetta sin
dalla  nascita.
All'ottava. settj-
mana di gravi
danza nom si &
formata la reti-
na. Grazle a
questo  proble
ma vislvoe noi
abbiamo iniziato le nostre in-
dagini ed abbiamo scoperto la
malattia di cui & affetta con una
certificazione ufficiale datata
novembre 2017, Attualmente
mia figlia vede pochissimo, ma
cammina, ha bisogno del sup-
porto dell accompagnatore.

Di che cosa avete paura co-

me genitori?

In verita noi non abbiamo
paura. E la nostra fede che ci ha
resi forti. Noi siamo Testimoni
di Geova elo studio attento della
Bibbia ci ha permesso di andare
avanti e la bimba stessa conosce
molto bene le seritture della Bib-
bia che io Ie Ieggo ogni sera e
pr 12 lei stessa

il mondo ha analizzato questi
mutamenti genetici. «Mia figlia
& speciale perché dalla sua par-
ticolare mutazione si arriva a
diagnosticare come anche in al-
tri casi sia presente Ja Sindrome
di Kabuki, casi in cuila malattia
si fa pin latente. Infatti noi ab-
biamo scoperto la malattia sol-
tanto 'anno scorso, all'eta di 11
anni, dopo varie visite e ricoveri

SOTT0 OSSERVAZION LA PIU DIFFUSA CONTA 207 CAS), LE MENO SINGOLI PAZIENTI. E LA REGIONE HA VARATO UNA «RETEn PER AFFRONTARE IL PROBLEMA

E il fenomeno ¢ in crescita

Dal 2015 oltre 500 nuovi casi con un'incidenza che sale dallo 0,35 allo 0.44%

che ha quesm forte fede anche
quando si presenta davanti ai
dottori rassicurandali e dicendo
loro chesara guarita prima o poi
ripetendo amemoria un passodi
Isaia dove dice «e nessun abi-
tante dird: sono makiator, Lei af-
frontalasuamalattia conunalto
grado serenita ed & attiva e par-
tecipe nella nostra comunita ed
& lei stessa che spiega agli altri

PICCOLI E GRANDI NUMERI

Le patologie in questione riguardano
ciascuna poche unita ma in totale in
Basilicata interessano 2.500 persone

Io e la «Kabuki»
Cosi ¢ la nostra vita
con un male raro

bambini disabili eome led che un
glorno saranno guariti.

Al genitori che vivono pro-

blematiche similari cosa si

sente di dire?

Non mollare mai. Di avere
tanto corageio, perché solo cosi
sl trova Ja strada glusta

Un appello a chi vorreste

rivolgerio?

Un appello 1o rivolgo a tutti,
alle istituzioni regional, a quel
le seolastiche ed anche alle ns
sociaziond, Le istituzioni sono
capaci di invalidarei in tutto, so-
na loro che ol rendono e i fanno
sentire 1l peso della disabilita
Mia figlia ad esempio ha termi-
nato In scuola primaria, manon
le e stato permesso di fruire di
una didattica appropriata che
viene puntualmente sopperita
con il nostro tempo e le nostre
risorse economiche, Le associa
zioni, soprattutto del mio terri-
torio di appartenenza, dovreb-
bero fornirve servizi ai cittadini
che ne hanno hisogno e non solo
per scopo di lucro

CURE E SPERIMENTAZIONI
Mancando una casistica estesa, ciascuno
dei malati finisce con 'essere in un certo

SEenso «cavian per provare le terapie

ROMA NI policlinico Gemelli dove stanno studmndn il caso linlla bamhlm Iul:mui

LA MALATTIA CHE COSA COMPORTA E COME RICONDSCERLA NEI BAMBINI

Quella sindrome «Ks»
che colpisce uno su 32mila

ASSOCIAZIONE
Avolte ¢ stata notata
anche la contemporanea
mutazione di | 0 2 geni

ANALIS] Un lab

e Ma cosa & esattnmente In
Sindrome di Kabuki (KS)? 8i sti-
ma che la sindrome abbia un'in-

denza di un caso ognl 32.000
neonati cirea. Nel 45-80% del ca-
si, la KS si assocta alle mutaziond
del geneMLL2, solo in pochi casi

riore verso lesterno del terzo las
terale delln palpebra infiriore;
sopraccighin spesse od arcunte,
cottterzo laterale diradato o pre-
senza di incisure; cartilagine
che separa le due parici brove
con punta del nase depressa;

60 state osser- orecthie  spor-
vate anche le de- gentl e grandi;
lezioni malformazione
diKDMEA. Alcu- al palnto, ad ar
ni bambini pos- £ Beuln & ano-
S0MO presentare malie dentarie,
un ritardo nella Le anomalie
crescita anche muscolo-sche-
dopo Ia nascita. letriche  comy
La diagnosi prendono  la
della Sindrome malformizions
di Kabuki si ba- congenita del V
sa sull'evidenza dito detta bra-
clinica di 5 ca- gENETICA L'elica dol Dna chidattilia, dal-
ratteristiche; se- la riduzione e &
gni craniofacciali, nt.mln dtlja devidxim assiale del V dito
crescita post hiamata brachimesofalangia,
scheletriche, persistenza dei cu- l:lmudntlllh Presenti  anche
scinettifetalisuipolpastrellidel:  anomalie della colonna e dislo-
Te dita e deficit cognitivo. cazioni articolard, cardiopatia e

Per i segni craniofaceiali s ri-
leva V'allungamento delle fessu-
re che delimitano Je due palpe-
bre chiuse con rotazione ante-

® S0n0 2,500 le persone affette da  {rodj Coordinamento delle Malattie
malattie rare in Basilicata registra-  Rare della Regione Basilicata risa-
te a febbraio 2018, Pit di 500 nuovi  lente al 2015, le persone affette da
malattie rare nella regione lucana

sono donne e tra le patologie pin

certificate sono il Cheratocono, ma-

progressiva oculare (13.7%),
l(;mmeﬁiviﬂ indiferrenziate, pato-

ditari della coagulazione alle Di-
strofie muscolari rispettivamente
con 51 e 41 persone affette, Secando
questi numeri sono sempre in con-
tinua crescita le diagnosi che at-
testano l'insorgere di pazienti af-
fetti da rare malattie nella nostra
regione, 1 dati sono stati rilevati
secondo un incroeio di informazio-

pcﬁisﬁﬂhmhmwwnmmmﬂ
Centro di Coordinamento. A
Con Delibera della Giunta Regio-  tanza
nale n. 2601 del 17.12.2001con la qua-
le & stata istituifa la Rete per le
RaredellaB chesi

L'obiettivo che si propone &, oltre
all'assistenza medica ed anche far-
maceutica, quello di offrire un qua-
droesaustivo delle conoscenze delle
malattie non comuni oltre che sui
migliori standard di cura,

Si cerca cosi di fornire un quadro
esaustivo delle conoscenze che van-
no dal sospetto diagnostico, alla
presa in carico, fino alla gestione
della nuh‘lziom e della eventuale
riabilitazione, L'obiettivo principa-
le@ que]Ic di mﬂmmm Fimpor-

della

d quﬂiﬂd;vﬂldeimxﬁmﬂs&ﬂe

loro famiglie. Ivddand |

LDuchennee

sordita di tipo trasmissivo, 1l de-
ficit cognitivo & presente ln gua-
&l tutti { pazienti in modaliti lie
vemoderata,  fedon)

beckei
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