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INTRODUZIONE

La sindrome ring del cromosoma 14 è una 
patologia rara che si manifesta principalmente 
con ritardo psicomotorio ed epilessia. Altre 
caratteristiche comuni comprendono:
ipotonia, microcefalia, ritardo della crescita, 
dismorfismi facciali e retinite pigmentosa.

E’ causata da un riarrangiamento ad anello del 
cromosoma 14 usualmente associato a delezioni di 
estensione variabile.



STUDIO ATTUALE

Un totale di 12 famiglie, di cui:

- 7 pazienti con ring 14: 5M/2F  (3-17 aa), (6 
casi de novo e 1 di origine paterna)

- 4 pazienti con delezione interstiziale a carico 
rispettivamente di 14q11.2, 14q11.1q11.2, 
14q24.3q32.12 e 14q31.3q32.2

- 1 paziente con traslocazione bilanciata t(10;14) 
(q25.3;q12)



METODI

1) Esame cromosomico convenzionale in bandeggio 
R(RBG) (600 bande): analisi di almeno 100 cellule in 
ogni paziente e nei rispettivi genitori 

2) FISH con Bacs specifici per 
la regione 14q (35 in totale: RP11-332N6, RP11-566I2, RP11-
990K12, RP11-576P2,RP11-368G9, RP11-303G24, RP11-529E4, RP11-369O9, 
RP11559L22,RP11-382O4, RP11-457I1, RP11-501I4, RP11-475O3, RP11-
477M24, RP11-452D21, RP11-477I23, RP11-327L24, RP11-346B5, RP11-
639F2, RP11-300N18, RP11-483K13, RP11-433J8, RP11-487K10, RP11-
431B1, RP11-796G6, RP11-350L3, RP11-1017G21, RP11-356L8, RP11-
661D19, RP11-454M12, RP11-73M18, RP11-435F10, RP11-417P24, RP11-
815P21, tel 14q)

3) Analisi di segregazione di microsatelliti (origine 
parentale)

4) Ricerca di eventuale UPD(14)



SCOPI

1) Correlazioni genotipo-fenotipo (prognosi)

2) Valutazione rischio di ricorrenza familiare (basso 
mosaicismo in un genitore?)

3) Definizione di una mappa fenotipica da delezione
del cromosoma 14 per la ricerca di geni 
malattia.
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Dati clinici dei pazienti affetti da sindrome ring 14
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Esempi di 
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Paziente n°1:
del(14)(q32.33) 
di circa 2,5 Mb

Paziente n°6: del(14)(q32.33)
di 2.5 Mb

Paziente n°7: 
del(14)(q32.32)
di 3.4 Mb

Paziente n°3: del(14)(q32.33) 
<0.5 Mb

Paziente n°4: del(14)(q32.33) 
<0.5 Mb

Paziente n°2:
del(14)(q32.33)
di circa 1,5 Mb

Paziente n°8: del(14)(q11.2)
di 4 Mb

Paziente n°10: del(14)(q11.1q11.2)
di 6 Mb

Paziente n°9: 
del(14)(q24.3q32.12) 

di 12 Mb

Paziente n°11: breakpoint 14q12
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RISULTATI

RING (14) (casi 1-7)
ampiezza di delezione 14q terminale variabile da 

0.5 Mb a 3.4 Mb (14qter-14q32.32)

Delezioni interstiziali 14q (casi 8-9-10-12)
q 11.2
q24.3q32.12
q11.1q11.2
q31.3q32.2

T bilanciata t(10;14) 14q (caso 11)
breakpoint: q12



RISULTATI: fenotipo

-Ritardo di crescita assente
-Microcefalia
-Anomalie pigmentarie della retina o RP
-Epilessia
-Suscettibilità alle infezioni
-RM di grado molto variabile
-Comportamento peculiare (incoordinazione motoria o  
aggressività) 

Epilessia e RP: effetto di posizione su geni in 14q11.2?



CONCLUSIONI

-No effetti da imprinting

-Familiarità: 1/7 (14%) ring (14) presente in basso
mosaicismo nel padre 

-Il grado di ritardo psico-motorio correla 
con    l’ampiezza di delezione 14q e con la 
gravità dell’epilessia



CONCLUSIONI (II)

MAPPA FENOTIPICA

14q11.2q12 : RP, 
scoliosi,
epilessia

14q32 : suscettibilità infezioni

Ricerca finanziata da “Associazione 
Internazionale Ring 14 per la ricerca 
sulle malattie neurogenetiche rare”
Email:info@ring14.com


