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Distro�a Re�nica Ereditaria

ISOLATA PARTE DI SINDROME

• Ipoacusia

• Disfunzioni renali

• Disturbi neurologici

• Emopa�e

• Danni d’organo

• …

Spesso la distro�a re�nica è il segno più evidente



Perché è Importante?

Riconoscimento precoce di danni associa�!



Anamnesi

• Familiarità (?)

• Domande speci�che su segni e sintomi associa�

• A+enzione ai quadri sfuma�. Nel dubbio, chiedere esami 

mira�

• OSSERVARE ED ASCOLTARE!!! 



Cosa Succede a Livello Gene�co?

• Aberrazioni Cromosomiche comprenden� 

geni con funzioni in più distre5

• Varian� patogeniche in geni pleiotropici 

(espressi in diversi distre5)       

https://www.google.it/imgres?q=mutazioni%20genetiche&imgurl=https%3A%2F%2Fd2jx2rerrg6sh3.cloudfront.net%2Fimages%2FArticle_Images%2FImageForArticle_25252_17258789538048577.jpg&imgrefurl=https%3A%2F%2Fwww.medimagazine.it%2Fcome-le-mutazioni-genetiche-causano-malattie%2F&docid=xqVNDnAjItnYUM&tbnid=tM8qEcKVK9h2kM&vet=12ahUKEwi82rfawtGMAxUIgP0HHVT6JdcQM3oECFoQAA..i&w=1000&h=667&hcb=2&ved=2ahUKEwi82rfawtGMAxUIgP0HHVT6JdcQM3oECFoQAA


Next Genera�on Sequencing (NGS) nelle Forme 
Monogeniche (e Legate a Più Geni)

SVANTAGGI

• Più informazioni di quante 
vorremmo

• Allerta ingius��cata nel caso di 
geni con eterogeneità feno�pica 

VANTAGGI

• Risulta� in tempi brevi

• Riconoscimento di sindromi

• Iden��cazione di possibili e�e� 
di geni accessori con e�e� 
modi�catori



Principali forme sindromiche

• Sindrome di Usher

• Sindrome di Bardet-Biedl

• Sindrome di Senior-Locken

• Albinismo in quadri sindromici

• IRDs da alterazioni nel DNA mitocondriale



Bimba 3 Anni, Exotropia



Sindrome di Hermansky-Pudlak

GENI PERCENTUALE DI OCA 

Hermansky-Pudlak Syndrome

AP3B1, AP3D1, 
BLOC1S3, BLOC1S5, 
BLOC1S6, DTNBP1, 
HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, 
HPS6

4%

Chediak-Higashi Syndrome

LYST <1%

Griscelli Syndrome

MLPH

<1%MYO5A

RAB27A

• Albinismo oculocutaneo

• Diatesi emorragica

Non nel �po 5:

• Fibrosi polmonare

• Colite granulomatosa



Perché «Les Plus Grandes Complica�ons»?

• Responsabilità nel riconoscere

• Peso di dover comunicare

• Ges�one più complessa dei percorsi (ri)abilita�vi

• Potenziali futuri tra.amen�, solo per una delle manifestazioni 
feno�piche

• IMPORTANZA DI UN PERCORSO MULTIDISCIPLINARE!!!



Centri di Riferimento in Sicilia

• Azienda Ospedaliera Universitaria Policlinico "G. Mar�no" - U.O. di O9almologia

• Azienda Ospedaliera "Ospedali Riuni� Villa So�a - Cervello" - U.O. di O9almologia

• Azienda Ospedaliera Universitaria Policlinico Rodolico - San Marco - U.O. Clinica Oculis�ca

Collaborazioni:

Università «Kore» di Enna - Policlinico Morgagni di Catania

GRIDO 



Thank you

Sicily!
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