Progetto di ricerca

Studio Genetico, Clinico e Neuropsicologico di pazienti con Corea di Huntington

La Corea di Huntington (CH) rappresenta una forma clinica di disturbo extrapiramidale ipercinetico estremamente disabilitante. Fino ad oggi, la prognosi della malattia è stata severa in quanto non vi erano terapie farmacologiche consolidate che favorissero, nel lungo periodo, una stabilizzazione del decorso della malattia, né sul versante motorio, né su quello cognitivo-comportamentale. Tale quadro clinico, infatti è caratterizzato, oltre che dal disturbo motorio extrapiramidale, anche da una patologia neuropsicologica e psichiatrica con disordini prevalentemente delle funzioni cognitive frontali e del comportamento fino alla psicosi. 

Il presente progetto di ricerca ha tre macroaree di interesse. 


La prima area, di pertinenza dei genetisti, si situa a livello biologico-molecolare per la definizione di:  a) target molecolari periferici, ossia riconoscibili nelle cellule nucleate del sangue periferico, utili al monitoraggio/stadiazione non invasivo della malattia negli affetti e per essere traccianti di progressione nei presintomatici; b) polimorfismi genici coinvolti nell’insorgenza ed evoluzione di aspetti psicologico/psichiatrici connessi all’Huntington, come ansia, depressione e tentativo di suicidio. Molta parte della letteratura più recente, infatti, riporta una significativa associazione tra disordini affettivo/comportamentali, depressione, psicosi e polimorfismi nel gene del trasportatore o dei recettori per la serotonina.


La seconda area, di pertinenza del clinico neurologo, si incentra sulla valutazione standardizzata del paziente con CH e sul follow-up clinico di pazienti eleggibili per trattamento farmacologico con tetrabenazina (molecola di nuova introduzione in Italia). 


La terza, di pertinenza del neuropsicologo clinico, riguarda lo studio del profilo neuropsicologico e soprattutto neurolinguistico dei pazienti con CH, in ragione dell’importante ruolo esercitato dal caudato nell’ambito delle funzioni cognitive frontali e del linguaggio. 
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