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FREQUENZA £ CLASSIFICAZIONE

Frequenza alla nascita: ~1/3.500
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Mouse Lungfforegut phenotype Phenotype (other) Reference Human Locus Mutations Lung/ Phenotype {other)
Zene gene foregut
phenotype
Shh Esophageal atresia, tracheo-  Abnormalities of CNS; cyclopia; [9,29,46] SHH 7936  YES NR Holoprosencephaly [HPE3,
esophageal fistula, lung distal limb truncation; OMIM 142945],
anomalies abnormalities of axial skeleton, microphthalmia [OMIM
renal agenesis, abnormalities of 611638]
heart looping, intestinal
malrotation, annular pancreas,
duodenal stenosis, intestinal
transformation of the stomach,
abnormal gut innervation,
imperforate anus
Foxfl Esophageal atresiaftracheo-  Axial skeletal defects [22,35] FOXF1 16g24.1 YES Alveolar Intestinal malrotation, atrio-
esophageal fistula, lung lobe capillary  ventricular canal defect, renal
fusion defects, pulmonary dysplasia  malformations
vascular defects
Gli2  Gli2—|— mice are normal. Gli2 NR [39] GLIZ 2q14  YES NR Holoprosencephaly
—|— Gli3+/- mice have
esophageal atresia tracheo-
esophageal fistula. Gli2— [ - Gli3
—|— mice have absent
oesophagus, trachea and lungs
Gli3  See Gli2 entry Gli3—{— mice are allelic with Xt. [39] GLI3 7p13  YES NR Greig cephalopolysyndactyly
They have synpolydactyly and syndrome [GCPS, OMIM
brain malformations. 175700]; Pallister-Hall
syndrome [PHS, OMIM 146510]
(imperforate anus, polydactyly,
hypopituitarism, hypothalamic
hamartoblastoma)
Noggin Esophageal atresia, tracheo-  Failure of closure of neural tube, [27,43] NOGGIN 17922 YES NR Proximal symphalangism with
esophageal fistula exencephaly, wide, club-shaped multiple synostoses; stapes
limbs, shortened, abnormal ankylosis with broad thumbs
body axis, lethality at birth and toes; brachydactyly type B2
Sox2 Esophageal atresia, tracheo-  Meurodegeneration, impaired [1344] S0X2  3g263 YES Esophageal Anophthalmia, genitourinary
esophageal fistula neurogenesis atresia malformations
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SHiH, FOXKF1 E VACTERL
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VACTERL ED ETEROGENEITA’

V= vertebral (difetti vertebrali)

A= anal(atresia anale)

C= cardiac (difetti cardiaci)

TE= tracheo-esophageal (atresia esofagea +/- fistola)
R= renal and radial (anomalie renali e radiali)

L= limb (altri difetti agli arti)

Diagnosi “di esclusione”
Presenza di un “numero” di difetti in assenza di sindromi note

Tendenza prevalente: almeno 3 difetti preferibilmente in tre segmenti
corporei differenti (arti, torace, addome)

Frequenza: ~1/12.500
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VACTERL ED ETEROGENEITA’

Mutazioni mitocondriali Eventi stocastici

Microdelezioni/duplicazioni
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VACTERL ED ETEROGENEITA’

Checklist “genetico”:

Storia familiare

Storia della gravidanza (teratogeni, gemellarita, ecc)

Cariotipo standard

*CGH array

**analisi mutazionale di singoli geni (ZIC3, FOXF1, FGF8, PCSK5, ecc)
**analisi DNA mitocondriale
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confirmed genetic  _
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Sindrome CHARGE
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Ricerca
malattia rara

Il motore di ricerca interno permette di
associare ad ogni malattia rara (tra
quelle presenti nell'elenco  del DM
279401) i Centri nel Lazio per la
diagnosi, la terapia e 'assistenza, con
informazioni su medici e le sedi
ospedaliere di competenza, »vai

s
A Pt

alla redazione
Se vwvalete segnalare  esperienze,
nofizie, curiositd, dubbi, o condividere
apinioni in rherito a centri,
associazioni, strutture o percorsi

relativi alle malattie rare, scrivete alla
nostra redazione! wwai

Articol
gclentifict

Una selezione di articoli scientifici Cpen
Access sulle malattie rare, pubblicati

COSA ASPETTARSI DALLA GENET
MEDICA

SANITA

= LINK UTILI = CONTATTI

» LEGGI TUTTE LE NEWS

Percorso

a e S
per l'esenzione
Dal sospetto diagnostico di una rnalattia
rara fino all'elenco degli sportelli ASL a
cui rivolgersi per il certificate  di
esenzione: passo dopo passo, come
otteners l'esenzione dal pagamento del
ticket per prestazioni specialistiche e
farmaci, »wval

) I A

Reterents
territoriali MR

Mel luglio 2014 le Aziende Sanitarie

Lacali, su richiesta della Regione Lazio,

hanno individuato, uno per ASL, un

referente per le Malattie Rare.
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%, ] Interviste

Medici, associazioni di malati, volontari:
il mo delle malattie rare si racconta,
g . !
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GRAZIE MILLE PER L'ATTENZIONE!!!




