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- rara, ereditario, neurodegene-
rativa. Si fratfa della pid frequente malat-

rodificare il decorso di una ] . i
i che colpisce 25 mili ﬁogondmdommonb. ni figlio he
:"m nel monjznf‘::; rischio del 50% di emdﬂo dal genliltffe
llora lo studio di un anticor- _ affetio. Non & pusnbi!o cvemrr; in-
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vista Nature ha pubblicato Si manifesta inforno Al 40 onni. Roro—
risultati di studi preclinici & mente, pud avere inizio prima dei 20
el trial clinico di fase 1b dek giovanili) o, talvolta, in tarda etd.
 nuova m che ridy- | sinfomi coinvolgono il controllo del mo-
, i depositi di beta-amiloide vimento (& nota con il nome di 'c.:brec’,'
| cervello dei pazienti con greco ‘donza’, per via degli scatfi
-heimer lieve. Aftualmente jncontrollati del corpo), del comporto-
o corso due ampi studi  mento (con difficolia del controllo delle

emozioni, predisposizione al suicidio e
faivolta psicosi) e delle facolta intellettive
fino alla demenza. Inferessa sia il corpo
che la mente, modificando chi ne & affet-
o nell‘aspetto e nella personalita.
La diagnosi richiede una valutazione cli-
nica con la ricostruzione della storia fo-
/. miliare. La sintomatologia pud essere
sperimentali per pa- | dubbio o confusa con altre malattie piv
:c' z”:",o"g"amﬂ’o note (Parkinson, Alzheimer, Schizofre-
SR lic'w ?P’Z'Z nia). Il fest genetico scleNAriconosce la
o & 'gporf.an':g mufazione remwbnle. Se lo mutozione
er la SMA, l'orrofic; non é sfata itata, non polra essere
spinale, una delle
malattie genetiche
e che colpisce pre-
e neonati e bam.
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| “la piv curabile tra le malattie incurabili”
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trasmessa ai figli.
Il test genetico rappresenta und proce-
dura che richiede interventi multidiscipli-
nari. Non & solo un prelievo di sangue,
in quanto le implicazioni di un eventuale
esito posifivo sulla vita propria e su quet
lo dei propri cari (pariner, fratelli, fighi)
hanno un peso determinante nelle scelte
di vita [generare figli a rischio © comuni-
care loro la notizia). La scelta del test pre-
sinfomatico & personale - cosi come lo&il
risultato - ed andrebbe sempre accompa-
gnata al consultorio genetico e psicologi-  Cofondatore e [
co. Possiamo prevedere che la malatia si
presenti in una persona d rischio, ma non
siamo in grado di sapere quando cid av- .
verra nel corso della vita né - come detto  Horenza o lsfitdo Mende
- possiamo ancora prevenirla. Chieark
schio o ha ricevuto una diagnosi positiva
va incoraggiato ad informarsi, a cercare
assistenza qualificata, a conoscere i pro-
gressi della ricerca.
La stima di frequenza nel nostro Paese &
di circa 6.500 malafi e 35-40.000 perso-
ne a rischio di ammalarsi. L'allungamento
della vita consente una previsione di ulte-
riore aumento della frequenza di malattia
entro il 2030 (Epidemiology of Hunting-
ton disease: first postHTT gene analysis of
prevalence in lfaly - Squitieri F. et al. Clin
Genet. 2016).
le terapie richiedono
una rete assistenziale
multidisciplinare  neu-
rologica, genetica, psi-

MD. PhD

entifico Fandozione

2 @ Cura Hunting?or

S Casa Sollievo dello

come obiettivi principali: 1) Migliorare la
conoscenza della malattia; 2) Prevenire,
rallentare o fermare il processo di mor-

te delle cellule nervose che conduce alla
progressiva disabilita fisica e mentale; 3)
Migliorare la qualita della vita dei pazien-

i, agendo sui sintomi, e dei familiari, at-
fraverso un'assistenza adeguata ed un'in-
formazione corretta. La Fondazione lega
ltaliana Ricerca Huntington e moalattie
correlate onlus (LRH) sostiene e conduce
programmi di ricerca mirati, offre assisten-

za gratuita sul territorio e divulga i risulto-

ii della ricerca. Fa parte della European
Huntington Association e della Internatio-

nal Huntington Association. Collabora sia
chiatrica, psicologica, con la rete dei ricercatori europea (Euro-
nutrizionale, riabilite-  pean Huntington Disease Network) che
fiva, con aftenzione al con quella americana (Hunfington Stu-
familiare, .che svolge un  dy Group). Ha una strefta colloborazio-
ruolo crifico ed impe- ne con 'RCCS Casa Sollievo della Sot
gnativo per molti anni.  ferenza e con I'stitto Mende! di Roma,
Cure formoco‘ogiche per ambulatori e sperimentazioni di cure
4 suptomgtugbe sono oggi  innovative. Pazienfi, persone a rischio e
disponibili e dovreb- familiari possono contribuire a progeti di
bero essere adottate ricerca, come EnrolkHD.
secondo protocolli vo-
lidati per controllare,
soprattutio, il disturbo
del comportamento.
Lo ricerca scientifica ha
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