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MEDICINA: ITALIANI IDENTIFICANO GENE CHE 
CAUSA FORMA DI EPILESSIA 

Milano, 10 nov. (Adnkronos Salute) - Si chiama epilessia mioclonica corticale, può 
esplodere dagli 11 anni ai 50. Dopo una lunga caccia al gene un team di scienziati italiani 
è riuscito a identificare quello responsabile della malattia, dopo che i sospetti negli ultimi 
anni si erano già concentrati sul cromosoma 2. Ora il gene all'origine di questa forma di 
epilessia ha un nome: si tratta del recettore adrenergico alfa2B (ADRA2B) che svolge un 
ruolo critico nella regolazione del rilascio di neurotrasmettitori da neuroni adrenergici. Gli 
scienziati sono arrivati a lui studiando una famiglia presa di mira dalla malattia. 
L'epilessia mioclonica corticale (Adcme, Autosomal Dominant Cortical Myoclonus and 
Epilepsy, oppure Fame, Familial Myoclonic Epilepsy) è trasmessa con ereditarietà 
autosomica dominante. Dunque un padre affetto genererà la metà dei figli con la stessa 
patologia.  

Lo studio è stato condotto dai ricercatori dell'Irccs Ospedale San Raffaele di Milano, in 
collaborazione con il Gaslini di Genova, il Meyer di Firenze e l'università La Sapienza di 
Roma, ed è pubblicato sulla rivista scientifica 'Annals of Neurology'. Gli scienziati, 
coordinati da Giorgio Casari, direttore del Centro di genomica traslazionale e 
bioinformatica del San Raffaele e professore ordinario dell'università Vita-Salute San 
Raffaele, hanno dimostrato come la mutazione genetica alteri la funzionalità della 
trasmissione del segnale elettrico tra neuroni: il recettore mutante interagisce meno 
stabilmente con una proteina strutturale, detta spinofilina, che aumenta patologicamente 
la sua attività, da cui deriva l'ipereccitabilità corticale nei pazienti studiati. 

I pazienti con epilessia mioclonica corticale sono soggetti a movimenti involontari ritmici 
alle estremità degli arti e frequenti crisi epilettiche. Attualmente la terapia prevede la 
somministrazione di antiepilettici e antimioclonici combinati che permettono un 
trattamento sintomatico. La ricerca, spiega Casari, "dimostra per la prima volta il 
coinvolgimento del sistema adrenergico, ossia di quel sottogruppo di neuroni che 
comunica o viene modulato attraverso questo neurotrasmettitore, suggerendo nuovi 
possibili obiettivi terapeutici per la cura di questi importanti e disabilitanti disordini 
neurologici". 

 

http://www.sindacatomedicitaliani.it/smi/?content=AKS20131108152921l 
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ALLARME DEI PEDIATRI

Bambini a rischio se il girovita si allarga

Anche nei più piccoli la “pancetta”, ovvero il grasso 
addominale, è il più pericoloso e va combattuto fin da piccoli

NOTIZIE CORRELATE

FORUM - Sviluppo fisico del bambino

Riusciremo a smetterla di considerare bambini troppo pasciuti e cicciottelli l’orgoglio di mamma e papà? 

I pediatri continuano a ripetere che il sovrappeso da piccoli è una seria ipoteca sulla salute da adulti e 

durante l’ultimo congresso mondiale di endocrinologia pediatrica di Milano hanno dato indicazioni per 

un metodo semplice e alla portata di chiunque per capire se c’è da preoccuparsi o no: basta misurare il 

girovita e fare il rapporto fra questa misura e l’altezza per sapere se il bimbo è a rischio obesità.

PANCETTA - Il problema infatti è la pancetta, negli adulti come nei bimbi: il grasso viscerale è il più 

pericoloso e il classico indice di massa corporea (ovvero il peso corporeo diviso per il quadrato 

dell’altezza) non è l’ideale per capire se c’è. Meglio misurare la circonferenza della vita (in centimetri) e 

dividerla per il peso: se il rapporto è uguale o supera 0,5, meglio fare attenzione perché significa che un 

bel po’ di ciccia si è già accumulata sull’addome, indipendentemente dal peso segnato dalla bilancia. E 

questo è rischioso, anche per i bambini: «C’è una relazione diretta fra grasso addominale e 

infiammazione sistemica – spiega Francesco Chiarelli, direttore della Clinica pediatrica dell’università di 

Chieti e presidente del congresso milanese –. Quando si introducono troppe calorie, le cellule devono 

aumentare di dimensioni per consentire lo “stoccaggio” dei grassi: questo stress le induce a produrre 

grandi quantità di molecole pro-infiammatorie, inoltre l’espansione delle cellule adipose provoca una 

riduzione della quantità di ossigeno nei tessuti e una modifica dei fattori protettivi locali. Se le anomalie 

persistono si sviluppano alterazioni della sensibilità all’insulina e si verificano infiammazione cronica dei 

tessuti e morte delle cellule».

GRASSO PERICOLOSO - Se le cellule si ingrandiscono troppo “scoppiano”, infatti, ma questo non fa 

che peggiorare le cose: il grasso si deposita sugli organi e si attiva ancora di più una locale risposta 

infiammatoria. «Il girovita abbondante è anche un indicatore affidabile della sensibilità all’insulina, che a 

sua volta è un fattore di rischio per il diabete – prosegue Chiarelli –. Un risultato uguale o superiore a 0,5 

è un campanello d’allarme: significa che il bimbo è sulla strada della pre-obesità. Meglio non usare la 

parola sovrappeso, una definizione troppo spesso sottovalutata». L’obesità è uno dei maggiori problemi 

sanitari nell’infanzia e può anche anticipare la pubertà, oltre che creare le premesse per un maggior 

rischio cardiovascolare in futuro: oggi è obeso un bambino su cinque ed è sovrappeso uno su quattro. Dati 

che collocano l’Italia al secondo posto, subito dietro gli Stati Uniti, nella poco lusinghiera classifica dei 
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Paesi in cui l’obesità infantile è più diffusa. Quando l’eccesso di peso non viene risolto, l’infiammazione e i 

danni diventano cronici aprendo la strada a problemi come diabete, sindrome metabolica, statosi epatica 

(il cosiddetto “fegato grasso”). «Combattere sovrappeso e obesità infantile è perciò un obiettivo molto 

importante di salute pubblica, per scongiurare l’arrivo di una generazione di giovani adulti malati 

cronici», conclude Chiarelli.

stampa | chiudi 

Page 2 of 2Corriere della Sera

11/11/2013http://www.corriere.it/salute/pediatria/13_ottobre_30/bambini-rischio-se-girovita-si-al...



�
�

�
�

�



w
w
w
.e
co
st
am
pa
.it

09
71
56

Settimanale



w
w
w
.e
co
st
am
pa
.it

09
71
56

Settimanale



   
 

11-11-2013 
 
 

 

RICERCA: RITMO CIRCADIANO INCIDE SU SISTEMA 
IMMUNITARIO  
 
(AGI) - Washington, 10 nov. - Il nostro orologio biologico influenza 
la risposta immunitaria dell'organismo. Secondo un nuovo studio 
pubblicato sull'ultimo numero di Science, infatti, l'orologio 
circadiano potrebbe interagire in modo significativo con il sistema 
immunitario andando a incidere sulla regolazione dello sviluppo 
delle sue cellule. Xiaofei Yu e colleghi della University of Texas 
Southwestern Medical Center di Dallas i ritmi circadiani dei 
mammiferi esercitano un diretto controllo sul destino di alcuni tipi 
di cellule T, noti come TH17.Queste cellule si trovano nell'intestino 
e lo proteggono da funghi e batteri infettivi e si pensa che giochino 
anche un ruolo nelle infiammazioni oltre ad essere state associate 
con malattie autoimmuni. I ricercatori hanno scoperto che un 
particolare fattore di trascrizione, noto come NFIL3, lega e 
sopprime i geni responsabili della promozione dello sviluppo delle 
TH17. Il gene Nfil3, che esprime la proteina NFIL3, dipende da un 
importante elemento del ritmo circadiano, noto come REV-ERBÎ±: 
quindi, i ritmi circadiani regolano direttamente lo sviluppo di queste 
cellule immunitarie. 
 

 
 
 
 

 

http://scm.agi.it/index.phtml 




