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Malattia di Huntington, identificata l'origine in Medio Oriente, Squitieri:

“Un successo storico che accende una luce su un'area del mondo”
Identificata per la prima volta l’origine della malattia di Huntington che dall’Africa sub-Sahariana si è diffusa nel cuore del Medio Oriente, determinando la più alta concentrazione di malati e di forme giovanili mai descritta prima in quest’area del mondo.

Lo studio, coordinato da Ferdinando Squitieri, è stato pubblicato sul Nature journal “Genetics in Medicine” - il giornale ufficiale dell’American College of Medical Genetics and Genomics - e apre una nuova, importante finestra sulla conoscenza e sui possibili risvolti terapeutici nella malattia di Huntington. “E’ un successo storico, che accende una luce su un’area del mondo che era, per la malattia di Huntington, da sempre al buio”, ha commentato Ferdinando Squitieri.
A partire dal 1872, anno in cui fu descritta per la prima volta da George Huntington, la storia, l’eziologia e la manifestazione clinica della malattia che porta il suo nome si è concentrata prevalentemente sulle popolazioni europee e nord-americane che si definiscono caucasiche. Molto poco si è saputo, finora, della malattia nelle popolazioni del continente africano e del Medio Oriente. Grazie alla ricostruzione genealogica e genetica del più esteso campione medio orientale ad oggi conosciuto, è stato possibile - per la prima volta - determinare che la malattia di Huntington in una specifica area del Medio Oriente ha per la gran parte un’origine africana e non europea, per di più associata al più elevato numero di casi di malattia ad insorgenza giovanile mai descritto prima.

Nel 2013 la Fondazione Lega Italiana Ricerca Huntington è stata contattata da una famiglia di Muscat, capitale del Sultanato dell’Oman, alla disperata ricerca di informazioni sulla esistenza di possibili cure per la malattia di Huntington, praticamente sconosciuta ai medici e alle Istituzioni locali. Lo studio - condotto tra agosto 2013 e marzo 2019 - ha avuto ad oggetto un campione composto da 302 individui della stessa famiglia, la cui storia familiare e genetica è stata ricostruita andando indietro di 8 generazioni. Come nell’800 famiglie dall’Europa sono emigrate in nord-America ed in sud-America così, negli stessi anni, dall’Africa sub-equatoriale una famiglia ha portato con sé la malattia fino al Medio Oriente.

La popolazione medio-orientale, descritta per la prima volta, manifesta una insorgenza della malattia più precoce, una mutazione più tossica ed un numero maggiore di casi ad insorgenza giovanile di qualsiasi altra parte del mondo. Questa conclusione è stata possibile grazie al confronto con un alto numero di pazienti presenti nella banca dati di LIRH ed di ENROLL-HD cui LIRH partecipa da anni con una delle più alte casistiche al mondo.

Ancora una volta, è stato possibile aumentare la conoscenza della malattia di Huntington grazie al contributo dei pazienti, che hanno messo a disposizione della ricerca il loro tempo e i loro campioni biologici. Non solo, quei pazienti si sono costituiti in associazione con il nome di Oman’s Huntington Disease Association, che collabora strettamente con la Fondazione Lega Italiana Ricerca Huntington, da cui tutto è partito. Il lavoro è stato condotto da un team internazionale coordinato da Ferdinando Squitieri, Responsabile dell’Unità Ricerca e Cura Huntington e Malattie Rare dell’IRCCS Casa Sollievo della Sofferenza/CSS-Mendel e Direttore Scientifico della Fondazione LIRH ed ha coinvolto ricercatori da Italia, Germania, Sud-Africa, Sultanato dell’Oman e Canada.
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