FIBROSI CISTICA

Descrizione Analisi: Ricerca delle principali mutazioni del gene della Fibrosi Cistica(CFTR)

Caratteristiche

La fibrosi cistica o mucoviscidosi € una malattia genetica ereditaria,
autosomica recessiva, cronica, evolutiva, caratterizzata da anomalie della
secrezione delle ghiandole esocrine. Cio significa che le secrezioni mucose ed
enzimatiche risultano molto pit dense e vischiose del normale, con il rischio di
ostruire le vie respiratorie, pancreatiche e biliari.

Questa patologia provoca un danno cronico e progressivo a vari organi:
bronchi, polmoni, pancreas e fegato. I pazienti affetti da questa malattia
spesso devono sottoporsi a degli interventi chirurgici o addirittura al trapianto
d’organo per poter migliorare e prolungare l'aspettativa di vita.

Inoltre alcuni studi hanno dimostrato che altre complicanze della fibrosi cistica
sono il diabete mellito e la scarsa fertilita. Quest’ ultima & stata rivelata soprattutto negli
uomini, ed & dovuta ad una patologia ostruttiva dei vasi deferenti con conseguente
azospermia.

Le cause

La fibrosi cistica € causata da un’anomalia nella produzione della proteina
CFTR (acronimo di Cystic Fibrosis Transmembrane Regulator) che regola il
passaggio del cloro attraverso la membrana delle cellule epiteliali. Questa
proteina viene codificata da un gene (CFTR), localizzato sul cromosoma 7,
le cui mutazioni provocano difetti di sintesi o addirittura impediscono la
formazione di questa proteina.

Esistono moltissime mutazioni di questo gene; e la loro frequenza varia in
rapporto all’'area geografica. La pil comune che si concentra nella
popolazione dell’Europa settentrionale, € la delta-F508, caratterizzata dalla
delezione dell'amminoacido fenilalanina.

La diagnosi
Vari test biochimici di routine possono diagnosticare rapidamente la fibrosi
cistica e sono utilizzabili sia per gli adulti che per i neonati, fin dai primi giorni
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di vita. Tuttavia, essendo la fibrosi cistica una malattia genetica ereditaria, & 3

importante, ai fini di una diagnosi precoce ed attendibile, affidarsi alle piu

moderne metodiche di Biologia Molecolare. Oggi infatti & possibile RN

identificare la mutazione genica nel DNA umano con un semplice prelievo del
sangue, utilizzando la tecnica della reazione a catena della polimerasi.

Campioni raccomandati

TIPOLOGIA QUANTITA
Sangue intero in EDTA Almeno 2 ml
DNA 2 ug
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