
“Rare diseases are rare, but rare disease patients are numerous"

Milan 15-2-2018  International chromosome 15 day

Relatore
Note di presentazione
Oggi e’ la gionata intrnazionale del crom 15 ed abbiamo pensato di organizzare al DISFEB un evento che vede impegnata riercatori e associazione italiana della sindromeDi angelman al fine di discutere insieme possibili strategie per aitare i patienti affetti da una malattia rara che come ben sapete spesso le malattie rare siDefiniscono anche orfane perché e’ difficile trovare dei finanziamenti per studiarle



Il cromosoma 15

• I due cromosomi 15 rappresentano quasi il 3,5% del DNA totale nelle cellule umane.
• Il cromosoma 15 contiene oltre 800 geni ed il numero di polimorfisfi a singolo

nucleotide (SNP) è di oltre 325.000

Alcune patologie legate a problemi del cromosoma 15:

Acidemia isovalerica
Cancro alla mammella
Malattia di Tay Sachs
Sindrome di Angelman
Sindrome di Marfan
Sindrome di Prader Will
Sordità sindromica
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Angelman syndrome affects an estimated 1 in 12,000 to 20,000 people, a rare disease.

Angelman syndrome is a genetic disorder due to the loss of function of a gene called UBE3A,
with characteristic features that include severe speech impairment, developmental delay, intellectual disability,
microcephaly, epilepsy and ataxia (problems with movement and balance).
Angelman is a complex genetic disorder that primarily affects the nervous system interestingly
both copies of UBE3A are active in all of the body's tissues, in the brain, only the copy inherited by
the mother is active (according to a phenomenon called genomic imprinting).

The life expectancy for individuals with Angelman syndrome is normal an there is no specific therapy for
Angelman syndrome. Medical therapy for seizures is usually necessary.

Angelman Syndrome
"happy puppet syndrome"

Neuronal Death and  Neuroprotection Lab
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