Recensioni

netica biochimica e clinica, pensa che per molte
malattie ed anormalitd morfologiche sara possibile
effettuarne una caratterizzazione biochimica,

Accenna anche che con laffinarsi delle indagini
sard possibile verificare lipotesi secondo cui geni
anormali recessivi possono influire sul fenotipo
anche in singola dose.

E. S.

HARvALD, BENT. Heredity in epilepsy. An electroen-
cephalographic study of relatives of epileptics.
Kbenhavn, Ejnar Munksgaard, 1954.

Nella collezione di monografie edita dall'Isti-
tuto Universitario di Genetica Umana di Cope-
nhagen, sotto la direzione del Prof. Tage Kemp,
ha visto la luce, 35° della serie, questo studio del
Dr. Bent Harvald sull’ereditd nell’epilessia, con-
dotto attraverso gli esami elettroencefalografici degli
epilettici osservati e corredato da ricca biblio-
grafia,

Dopo aver ricordato nei primi capitoli le moderne
vedute sull’epilessia, ed averne spiegato la pato-
penesi sulla base dej dati elettrocefalografici,
I’A. presenta una rivista sintetica degli studi pre-
cedenti sulla questione ponendo in particolare ri-
lievo i lavori di Conrad (1935) ¢ Lennox (1947)
su coppie di gemelli dimostranti concordanza in
gran numero di coppie monozigotiche, e quindi
la predominanza del fattore ereditario nell’ezio-
logia dell’epilessia. Ma, d’altra parte, ricorda an-
che la pubblicazione di Alstrém (1950) sugli aspet-
t clinici, sociali e genetici dell’epilessia, in cui
venne dimostrato per i parenti degli epilettici quasi
lo stesso rischio di morbilitd che per la popola-
zione in genere. Quindi vergono ricordate le pre-
cedenti ricerche elettroencefalografiche di Lennox
e Gibbs, e di Gibbs (dal 1935 in poi) sui parenti
di gemelli sani ed epilettici; questi AA. dimo-
strano che il tracciato del’EEG dipende da fat-
tori ereditari, considerando un tracciato anormale
in individuo sano quale segno della presenza di
una predisposizione alla epilessia, la quale corri-
sponderebbe ad un unico gene dominante.

Le ricerche del Dr. Harvald sono state condotte
appunto per cercare di confermare i risultati di
Lennox e Gibbs, oppure di confutarli, e per tro-
vare risposta al problema dei consigli da dare cir-
ca il prognostico genetico, sulla base dell’esame
elettroencefalografico del paziente stesso e dei suoi
consanguinei. Inoltre ’A. ha cercato sia di accer-
tare fino a qual punto ci si possa fidare del’EEG
per scoprire nei soggetti clinicamente sani i por-
tatori di epilessia, come di stabilire le modalitd
ereditarie ed i legami genetici ad altre malattie
con sede endocranica.

Per le sue ricerche, ’A. ha impiegato il metodo
di Weinberg (1931), usando un gruppo campione

risultante (poiché non vi erano differenze apprez-
zabili) dall’insieme di un gruppo maggiore (200)
di epilettici senza lesioni focali organiche dell’en-
cefalo e di un altro gruppo controllo piu picco-
lo (50) di epilettici sintomatici: i pazienti vennero
classificati sulla base del tracciato EEG. Dopo
aver descritto la procedura usata nell’esame dei
consanguinei, i criteri diagnostici, ed i metodi im-
piegati sia per raccogliere i tracciati EEG (con
un apparecchio modello Kaiser a 8 canali) che per
classificarli (in normali, lievemente e fortemente
anormali non-focali, e focalmente anormali), PA.
spiega il rischio di morbilitd, calcolato per i pa-
renti prossimi di pazienti affetti da epilessia cri-
ptogenetica nel 4,2% (che sale al 5,1% includendo
nel computo i casi dubbi); per i parenti prossimi
di malati con epilessia sintomatica il rischio &
calcolato nell’tr%. Per tutti i congiunti il rischio
viene ad essere del 2,65% mnei casi sicuri, mentre
sale, con i casi dubbi, al 3,2%: esso ¢ molto piu
alto di quello calcolato da Fremming su tutta la
popolazione nel 0,46%; ma per i genitori e per
i collaterali ¢ quasi uguale.

Quindi P’A. ha esaminato sempre mediante
PEEG, 901 congiunti prossimi e remoti, riscon-
trando anormalitd di tracciato pitt frequenti (10%
nei maschi e 10,4% nelle femmine) tra i con-
giunti di soggetti con forti anormalitd non focali,
pit rare fra i parenti stretti di pazienti con trac-
ciati normali o lievemente anormali (4,3% per
i maschi e 3,7% per le femmine), minori fra i
parenti di soggetti con elettroencefalogramma fo-
calmente anormale (0,0% nei maschi € 4,6% nelle
femine). In complesso lincidenza delle anorma-
litd ¢ risultata doppia nei congiunti di sesso fem-
minile,

Comparando i suoi risultati con quelli di Len-
nox, Gibbs e di Gibbs, I’A. riscontra che I’inci-
denza delle anormalitd era pit alta nei congiunti
dei pazienti americani: tuttavia comparando solo
i parenti di pazienti con marcate anormalita EEG
non focali, si rileva una stretta concordanza.

Su 29 sospetti portatori di epilessia P’EEG ha
posto in risalto solo per 8 di essi un tracciato
fortemente anormale, mentre 16 avevano tracciati
del tutto normali; quindi tale indagine si & rile-
vata non adatta,

Tuttavia sembra che nelle famiglie di epilettici
i congiunti con un EEG fortemente anormale (o
con sintomi epilettici manifesti) possano tra-
smettere pit facilmente la malattia che non quelli
con EEG normali.

Sono stati studiati anche 69 casi di epilessia se-
condaria tra i congiunti, risultando che Ietd di
inizio dipende dall’etd di inizio nel paziente epi-
lettico primario (con similitudine nel tipo di at-
tacco), e la prognosi per tali casi é discretamente
favorevole poiché circa la metd & guarita.
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Discutendo sull’ereditd dell’epilessia, I’A. viene
a concludere che nella maggioranza dei casi la
malattia pare dovuta all’azione additiva di piu
geni; in alcuni casi tuttavia, essa sembra dipen-
dere da un singolo fattore dominante o recessivo.
Egli avanza lipotesi che fattori ereditari possano
essere responsabili in parte per una tendenza a
spontanei parossismi cerebrali ed in parte per una
tendenza al passaggio di parossismi, sia pure in-
considerevoli, in attacchi epilettici generalizzati. So-
lo i portatori con una pronunciata tendenza a pa-
rossismi spontanei possono essere scoperti elettroen-
cefalograficamente.

Le convulsioni generalizzate dell’infanzia, spon-
tanee o febbrili, non sono piu frequenti fra i con-
giunti degli epilettici che tra la generale popola-
zione, neppure lo sono le sincopi senza stimmate
epilettiche né I’emicrania,

L’A. ha constatato che la psicosi psicogena, la
psicopatia, la criminalita, il suicidio, l'oligofrenia,
la schizofrenia e la psicosi maniaco-depressiva non
compaiono tra i parenti degli epilettici piu fre-
quentemente che nella popolazione in genere.

Riguardo le eventuali misure eugeniche, I’A. riaf-
ferma le conclusioni degli studiosi che gia si sono
espressi sul problema: anche questo lavoro di-
mostra come il rischio di ammalarsi di epilessia
o di altre malattie mentali varie non & relativamente
piu alto per i congiunti degli epilettici che quello
della popolazione in genere. Quindi, ’epilessia da
sola non pud essere considerata causa per sconsi-
gliare il matrimonio o la gravidanza né per so-
stenere Iaborto o la sterilizzazione. Sono veramen-
te rari i casi in cui Pepilessia sembra dovuta ad
un unico gene dominante o recessivo.

N¢ basta PEEG del paziente o dei suoi fami-
gliari per valutarne il prognostico eugenico: il ri-
schio di morbilita sembra pitt grande per i con-
giunti di pazienti con pronunciate anormaliti elet-
troencefalografiche non-focali che per quelli di
pazienti con EEG normale o focalmente anor-
male; inoltre, i congiunti clinicamente sani con
tracciati marcatamente anormali sembrano aver piu
gran probabilitd di trasmettere la malattia che
non i famigliari' con EEG normali.

Questo lavoro poi non pud dare ragguagli sul
prognostico genetico in caso dj epilessia di am-
bedue i genitori, poiché non ne registra alcuno:
solo in due casi ambedue i genitori avevano nella
famiglia precedenti epilettici (ma senza trasmis-
sione diretta). L’A. afferma invece che il rischio di
morbilitd per i figli di epilettici & pill grande se
il genitore clinicamente sano presenta alterazioni
di ritmo al’EEG.

Conclude I’A. secondo le sue ricerche, che I'epi-

lessia sembra dipendere solo in parte da fattori
ereditari (il rischio di morbilitd per i familiari dei
malati & piu alto che nella popolazione media in
genere solo del 4% per i congiunti di affetti da epi-
lessia criptogenetica) il prognostico genetico & ge-
neralmente buono; la presenza di una predispo-
sizione ereditaria all’epilessia pud in alcuni casi
manifestarsi unicamente attraverso un EEG anor-
male (essendo piu elevata tra i congiunti di epilet-
tici la frequenza di disturbi di ritmo nel tracciato
EEG che nella popolazione in genere, e doppia
nelle femmine, probabilmente per trasmissione
legata al sesso); pur confermando i precedenti ri-
sultati di Lennox, Gibbs e di Gibbs, non ¢ stato
sufficientemente provato I’assunto di Lennox che
Palterazione di ritmo sia un carattere dominante,
e non sard possibile chiarire il problema fin quan-
do non si avrid esatta conoscenza del mosaico di
geni ed enzimj che entrano in giuoco nel deter-
minare le modalita di trasmissione dei caratteri
individuali monomeri.

Particolarmente sono da rilevare le affermazioni
dell’A. riguardo le conclusioni genetiche del suo
lavoro poiché l’epilessia dipende da fattori endo-
geni ed esogeni (e per questi varii geni sembrano
attivi per lo sviluppo della malattia) ed il numero
dei portatori sani probabilmente supera di molto
quello dei pazienti con manifestazioni evidenti
della malattia; leugenetica negativa nei riguardi
di un paziente solo non pud¢ avere che effetti mi-
nimi (eventualmente constatabili dopo generazioni).
Inoltre la natura stessa sottopone gli epilettici ad
una considerevole selezione negativa in conseguenza
della loro diminuita capacitd riproduttiva,

Soprattutto I’A. ricorda che con Pattuare mi-
sure eugeniche si attenterebbe non solo ai geni
della malattia ma all’intero patrimonio genetico
dell’individuo, e che una predisposizione all’epi-
lessia pud molto verosimilmente accompagnarsi ad
altre qualitd di valore tale che, sotto Paspetto eu-
genico, fanno minimizzare Iimportanza ereditaria
della tara stessa. .

E per il rispetto dell’intero individuo questo &
quanto la scienza e gli scienziati tutti non debbono

dimenticare.

Dr. Mario CIRIELLI

BENARD, H., Gajpos, A., et PEquigNoT, H. Lipo-
matose de Roch chez deux sceurs jumelles uni-
vitellines. « La Presse médicale », 1954, 62 n. 28.

Gli A. descrivono un caso di lipomatosi di Roch
concordante in una coppia di gemelle monozigo-
tiche di a. 59, presso le quali i noduli lipomatosi
sono apparsi alla stessa etd e con la medesima di-
stribuzione cutanea, L’osservazione rappresenta un
importante argomento in favore della natura fa-
migliare ed ereditaria di questa affezione.
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