III Corso di Oftalmologia Genetica a Firenze, presso l’Azienda Ospedaliero Universitaria         di Careggi




Il primo febbraio 2008, a Firenze, presso la Clinica Oculistica dell’Azienda Ospedaliero-Universitaria di Careggi, si è tenuto il III Corso di Oftalmologia Genetica.




Durante la giornata i vari relatori hanno affrontato il tema delle Vitreoreoretinopatie eredofamiliari. Di queste sono stati trattati gli aspetti clinici, genetici, diagnostici e chirurgici.




Le vitreoretinopatie ereditarie sono malattie degenerative del vitreo e della retina. Esse costituiscono un gruppo di malattie piuttosto rare, ma di notevole rilevanza clinica. Si tratta infatti di patologie che, per la loro gestione, richiedono un adeguato supporto tecnologico, come, per esempio, la fluorangiografia, l’OCT (Tomografia a Coerenza Ottica), l’elettrofisiologia, laser ecc. Occorrono anche competenze specializzate e multidisciplinari come la genetica clinica e molecolare, la chirurgia vitreo – retinica ecc. Questi supporti e queste competenze possono essere offerti solo da una struttura specifica.




Il sospetto di una vitreoretinopatia  familiare può insorgere di fronte ai seguenti segni clinici:

· paziente giovane con ectopia lentis e/o cataratta presenile;

· anomalie vitreali (ex. piega falciforme del vitreo, vitreo otticamente vuoto ecc.)

· stiramento della vascolarizzazione retinica periferica, ectopia maculare associata o meno ad imponente  essudazione.



I primi due interventi sono stati quelli del Dr. Sodi e del Dr. Bacci, che nel corso della loro esposizione hanno trattato in particolare le Sindromi di Stickler, di Wagner e la Vitreretinopatia Essudativa Familiare (FEVR).



Il terzo relatore è stato il Dr Rapizzi che ha esposto il trattamento chirurgico delle sindromi precedentemente descritte dai propri colleghi. Il medico ha inoltre precisato come la miopia sia un reperto comune in tutte le malattie ereditarie del tessuto connettivo. Tale tessuto, infatti, a causa dei difetti ultrastrutturali geneticamente determinati, causa l’allungamento anteroposteriore del bulbo oculare fino a 3,5 cm. Ne segue che il fuoco non cade più sulla retina con conseguente miopia. Quando tale deformazione è particolarmente marcata, le alterazioni connettivali possono favorire delle lacerazioni della retina da cui può nascere un distacco di retina la cui gestione deve essere di tipo chirurgico. 

Tra le malattie eredofamiliari è stata inoltre affrontata la sindrome di Marfan: questa è una malattia che può comparire dalla nascita fino a 60/70 anni di età. Colpisce diversi distretti del corpo, quali il sistema cardiovascolare, provocando una dilatazione dell’aorta, il sistema nervoso centrale, l’occhio e lo scheletro. Tale Sindrome è poi stata approfondita dagli interventi della Prof. ssa  G. Pepe e dal Prof.  M. Scrivanti, che ne hanno descritto gli aspetti clinici, genetici e chirurgici.



Il successivo argomento trattato sono state le sindromi uditivo-oculari, delle quali la Dott. ssa  Bigozzi  ha trattato gli aspetti audiologici. La relatrice, tra l’altro, ha affermato che fattori di rischio per questa malattia sono virus e radiazioni nella IV settimana di gestazione.


La serie degli interventi è stata chiusa  dalla brillante esposizione della Dr.ssa Francesca Torricelli, che ha parlato degli aspetti di Diagnostica molecolare delle malattie retiniche ereditarie, descrivendo l’attività del Laboratorio di Diagnostica Genetica dell’A.O.U. di Careggi in merito a tale argomento. 

A completamento di  questo incontro è stato inoltre precisato come di recente, sulla base di una collaborazione iniziata con l’Ospedale Lariboisière dell’Università di Parigi (diretto dal Prof. Gaudric), è stato avviato un servizio dedicato alla diagnosi ed al trattamento di questo tipo di patologie. A tale attività partecipano il Dr. Andrea Sodi, il Dr. Emilio Rapizzi e il Dr. Giacomo Bacci, tutti collaboratori del Prof. Ugo Menchini.  L’equipe è supportata dal Laboratorio di Diagnostica Genetica dell’A.O.U. di Careggi gestito dalla Dr.ssa Torricelli in quanto la terapia genica è possibile in oculistica. Per terapia genica (a cui ci si riferisce comunemente anche con il termine inglese di Gene Therapy) si intende l'inserzione di materiale genetico (DNA) all'interno delle cellule al fine di poter curare delle patologie ereditarie, ma occorre conoscere quale mutazione è avvenuta per sapere che cosa iniettare per correggere tale mutazione. 

  

Il Prof. Ugo Menchini invita gli specialisti che si trovino di fronte ad un dubbio diagnostico o a delle difficoltà terapeutiche relative alle vitreoretinopatie ereditarie, a contattare la Clinica Oculistica di Careggi per consulenza e collaborazione, 

I recapiti per contattare direttamente il Personale addetto a tali servizi sono:              

· cellulare: 3296099315 (lunedì e martedì dalle ore 18 alle ore 19);                                               

· e – mail: vitreoretinopatie@yahoo.it.

Invece, per fissare un appuntamento con l’ambulatorio di oftalmologia genetica, occorre chiamare il numero 0554379883.
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