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Sintesi
dellattivi
ta di
Ricerca

La FSHD é una delle distrofie muscolari piu comuni negli adulti, caratterizzata da
progressiva debolezza e atrofia del viso e della cintura scapolare e pettorale con
successivo coinvolgimento dei muscoli addominali e anteriori delle gambe. La
progressione € generalmente lenta nel tempo. Tuttavia, i pazienti con FSHD possono
presentare un'ampia variabilita clinica. Presenta inoltre un'architettura genetica
complessa e la diagnosi genetica include una valutazione completa di diversi elementi,
a partire da, ma non solo, il dimensionamento dell'allele D4Z4. Il Comprehensive
Clinical Evaluation Form (CCEF), lo strumento clinico proposto dall'ltalian Clinical
Network per la FSHD nel 2016, guida la stratificazione dei soggetti in sottogruppi
fenotipici oltre a misurare il grado di disabilita motoria. Ad oggi, sono in arrivo diversi
studi preclinici emergenti e alcuni studi clinici, che evidenziano la necessita di
identificare coorti informative di pazienti e misure di esito sensibili. Questo studio
osservazionale multicentrico retrospettivo e prospettico mira alla raccolta di dati clinici
da almeno 500 soggetti FSHD che si rivolgono ai centri clinici italiani per la FSHD, per
1) raccogliere i risultati della storia naturale sulla FSHD 2) definire la distribuzione e la
traiettoria prognostica delle diverse categorie cliniche 3) identificare i biomarcatori
circolanti per la gravita e la progressione della malattia con particolare attenzione ai
fattori infammatori 4) applicare misure di esito clinico idonee 5) identificare modificatori
genetici ed epigenetici tramite sequenziamento dell'esoma intero (WES) e analisi di
metilazione della regione D4Z4. Per fare cid, capitalizzeremo I'attuale registro FSHD
italiano finanziato da Telethon, con ulteriore implementazione per la pratica clinica € la
ricerca. Questo progetto generera nuove intuizioni sui meccanismi di variabilita clinica
della FSHD e sulle traiettorie prognostiche e fornira prove per la selezione di pazienti,
biomarcatori e misure di esito per i prossimi studi clinici.
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