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Abstract:

Le malattie rare sono definite sulla base di una bassa prevalenza nella popolazione e il loro numero è stimato dall’OSM intorno a 5000. la scarsa disponibilità di conoscenze scientifiche che scaturisce dalla rarità, determina spesso lunghi tempi di latenza tra esordio della patologia e diagnosi che incidono negativamente sulla prognosi del paziente.

La difficoltà a condividere esperienze cliniche determina, inoltre, criteri diagnostici fortemente divergenti.

La Sindrome di Walker-Warburg rientra nel novero delle malattie rare, geneticamente determinate con carattere autosomico recessivo. Conosciuta anche come S. di Hard per via delle sue principali manifestazioni cliniche: idrocefalo (accumulo di liquido celebrale), agiria (anche detta lissencefalia si caratterizza per la mancanza di circonvoluzioni celebrali), dispasia retinica. La sindrome può essere o meno associata a encefalocele cioè alla protrusione dell’encefalo attraverso un’aperture congenita o traumatica del cranio, e a severa distrofia muscolare congenita. Si stima una frequenza di 7 casi per milione.

E’ dovuta ad un’alterazione del processo di migrazione neuroblastica durante il periodo di formazione del sistema nervoso centrale. Alla base sembra esserci una mutazione del gene che codifica la proteina O-mannosiltrnsferasi (POMT1).

La diagnosi viene eseguita sulla base delle caratteristiche fisiche e, purtroppo, sui rilievi autoptici.

Oggi di notevole aiuto sono la Risonanza Magnetica Nucleare per confermare le lesioni del sistema nervoso centrale e la genetica molecolare che evidenzia la mutazione genetica alla base della sindrome. Per la diagnosi prenatale, estremamente efficace si dimostra l’esame ultrasonografico sul feto.

Non esiste trattamento curativo della malattia ma soltanto trattamento sintomatico. Questa condizione è usualmente letale entro i primi mesi di vita.

