


Commissione Genetica LICE


Studio delle correlazioni genotipo/fenotipo nella sindrome di Dravet (Epilessia  Mioclonica Severa)


Proposta per la  raccolta di casi . 





Nel corso dell’ultimo anno,  facendo seguito allo studio collaborativo che ha consentito nel 2001-02 di raccogliere una casistica di quasi 100 casi di S di Dravet,  è stata avviata una ricerca allo scopo di verificare la relazione tra tipo di mutazione  e   manifestazioni clinico-EEG.


A tale scopo è stata lievemente ampliata la scheda di raccolta dei dati clinici-EEG ed è stata preparata una scheda per valutare la storia terapeutica (farmaci usati, durata del trattamento, efficacia). Inoltre  sono state analizzate le diverse mutazioni,  differenziando le forme con mutazione troncante (le più gravi) e casi con mutazione missense (di severità minore e variabile).


 Sino ad oggi sono stati raccolti i dati di una trentina di casi mutati, la cui analisi consente di riconoscere alcune caratteristiche correlate con le mutazioni troncanti: le crisi unilaterali, la fotosensibilità, le alterazioni EEG generalizzate.


Tuttavia appare necessario estendere la raccolta dei dati per raggiungere una maggiore significatività statistica e differenziare non solo le forme con diversi tipi di mutazione, ma anche i casi senza mutazione da quelli  con mutazione.


A tale scopo invitiamo  tutti  quanti hanno  in precedenza partecipato allo studio  a fornire i dati clinico-EEG dei loro casi, compilando la  scheda aggiornata, che troverete allegata alla presente. 


A  questa va aggiunta la scheda relativa alle terapie effettuate (anche questa scheda è allegata).


 Inoltre altri colleghi che seguono pazienti con diagnosi certa di s di Dravet con studio genetico già effettuato (sia con mutazione sia senza mutazione), sono invitati a fornire i loro dati.


  Desideriamo  insistere sull’importanza di fornire  dati quanto più precisi possibile, sia clinici sia EEG 


  Potete inviare le vostre schede a Charlotte Dravet:  


				4a Avenue Toussaint Samat, 13009 Marseille, 


				Tel. : 33+ 4 91 40 93 24


				Fax : 33+ 4 91 40 93 25


				E-mail : charlotte.dravet@free.fr   





Il termine per inviare tali schede è il 31 dicembre  2004 in modo da poter analizzare i dati e presentarli al Policentrico di Roma del gennaio 2005.


In tale occasione verrà anche deciso come utilizzare i dati ottenuti.


 Vi  ringraziamo per la collaborazione e vi aspettiamo a Roma.





 Gruppo di Studio della Commissione Genetica della LICE.


