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La sindrome " ring cromosoma 147: aspetti clinici e genatigi
G. Matarrelli!, R. Lecce! M. Murdoio!, 1. Mancuso!, G. Neri', M. Zollino'.
1.istituto di Genetica Medica UCSC Roma.

La sindrome “ ring del cromosoma 14" & una condizione con anomalie muliipie del
fenotipo e ritardo psicomotorio, causata da monosomia parziale 14g. Le manifesiazioni
cliniche variano considerevolmente nei singoli pazienti, anche in considerazione deallg
instabilita mitotica del ring. | segni e i sintomi piu frequenti sono rappresentali, olire che
da ritardo psicomotorio e aspetio peculiare del volto, da epilessia e retinite pigmeniosa.
Tuttavia & tuttora scarsa la definizione di questa condizione, sia a livello genetico, sia a
livello fenotipico. Bisogna inolire precisare che il cromosoma 14 e soggetio a " imprinting”
nella specie umana, per cul le manifestazioni cliniche possono variare a seconda dell'origine
parentale del ring.

Abbiamo eseguito uno studio di correlazione genotipo-fenotipo (FISH con sonde multipie e
analisi di segregazione di microsatelliti) in un totale di 6 pazienti con ring del cromosoima
14. Lanalisi citogenetica & stata estesa ai genitori. Abbiamo osservato che 1) l'esiensione
della delezione 14 g varia nei singoli pazienti, ed & limitata a poche kb, con conservazione
del telomero 14q, nella meta di essi; 2) in ogni caso era presente una concomitanie linsa
con monosomia completa del cromosoma 14; 3) i genitori avevano un cariotipo normals,
eccetto in una circostanza, in cui il padre, sano, esprimeva il ring 14 in circa il 10% dei linfociii
periferici. E' in corso 'analisi sull'origine parentale del ring, limitatamente ai casi associati g
delezione 14g. Sono discussi i dati di correlazione clinica e la possibile maggiore rilevanza
fenotipica della linea con monosomia 14 completa.



