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La recente cosiddetta ‘rivoluzione molecolare in medicina’ ha avuto un importante impatto 

anche nella diagnosi e nel trattamento delle epilessie, in particolare quelle su base genetica. 

Infatti, la ricerca genetica nell’epilessia rappresenta al momento una frontiera di studio 

altamente suggestiva e promettente di risultati e dal punto di vista della diagnostica, l’avvento 

delle nuove tecnologie di sequenziamento massivo rappresenta una sfida da affrontare per il 

trattamento dei dati e l’interpretazione dei risultati.  Infine, negli ultimi anni sono stati fatti 

enormi progressi grazie allo sviluppo delle tecniche di genetica molecolare. Oltre alla continua 

scoperta di nuovi geni, si intravedono importanti prospettive attraverso il disegno di nuovi 

farmaci mirati a specifici meccanismi patogenetici, oppure ad azione specifica su proteine 

mutate, fino ad una terapia genica sostitutiva nelle forme più gravi. Sulla base di queste 

premesse, la Commissione Genetica della LICE si è posta l’obiettivo di un significativo 

rinnovamento nei contenuti e nelle modalità di interazione coi Soci LICE e con i collaboratori 

delle altre Società Scientifiche. L’obiettivo di tale  “modernizzazione” della Commissione non è 

da considerarsi un obiettivo per se, ma piuttosto uno strumento per aumentare  il 

coinvolgimento e la partecipazione dei Soci. Di seguito, un breve report delle attività svolte 

nell’ultimo triennio: 

• Incontri annuali nell’ambito del Policentrico di Epilettologia. In tali occasione, vengono 

presentate nuove famiglie con più membri affetti da epilessia eleggibili per studi 

genetici, famiglie con gemelli con epilessia e vi è la possibilità di discutere ed 

aggiornare sugli studi in corso nonché di proporre nuovi studi collaborativi. Fanno parte 

della Commissione Genetica, la Sottocommissione Cromosomopatie ed Epilessia e la 

Sottocommissione Malformazioni Cerebrali ed Epilessia (Referenti: D. Pruna e  M. 

Elia). 

• Una significativa novità introdotta nell’ultimo triennio è stata l’istituzione di Workshops 

a tema organizzati nell’ambito del Congresso Nazionale LICE. Tra le tematiche 

affrontate,  la medicina ‘personalizzata’ e il percorso diagnostico nelle Epilessie 

genetiche  

• Promozione e facilitazione di progetti di ricerca collaborativi finalizzati alla 

individuazione ed allo studio dei geni implicati nelle sindromi epilettiche. 

Tradizionalmente, la Commissione ha dato un impulso forte all’attività di ricerca della 

LICE. Il lavoro della Commissione Genetica si articola attraverso sottoprogetti che 



hanno talora un più ampio respiro e proseguono per anni e talora sono finalizzati a 

realizzare una singola ipotesi o valutazione genetica. Ogni sottoprogetto è svolto da uno 

specifico gruppo di studio aperto alla collaborazione di chi desideri fattivamente 

contribuire. Importati contributi sono stati forniti per numerose sindromi epilettiche, tra 

cui le crisi infantili benigne familiari, le crisi piridossino-dipendenti, le epilessie 

generalizzate idiopatiche, la sindrome di Jeavons, le epilessie del lobo temporale e le 

epilessie frontali, le epilessie miocloniche progressive. Ulteriori argomenti di studio 

sono stati la SUDEP e la farmacogenomica delle epilessie farmacoresistenti.  

• Coordinamento di progetti collaborativi su scala Europea ed Internazionali (Consorzi). 

Sono state messe a disposizione per lo studio genetico europeo numerose famiglie 

italiane estratte dal patrimonio storico della LICE e sono state raccolte famiglie di nuova 

individuazione ed un consistente numero di casi sporadici. L’Italia e la LICE ha fornito 

il maggior contributo della ampia casistica EPICURE con oltre il 50% dei casi e delle 

famiglie raccolte in Europa. Da citare, inoltre, lo studio dei fattori genetici di 

predisposizione alla farmacoresistenza, tramite il gruppo di studio Europeo ‘EpiPGX’e l’ 

identificazione di nuovi geni responsabili di encefalopatie epilettiche, tramite il network 

Europeo ‘Euroepinomics’/Epi25K.  

• Attività formativa. La Commissione Genetica partecipa attivamente a tutte le iniziative 

formative della LICE. Nel sito web è inoltre possibile scaricare la Scheda aggiornata 

relativa ai geni implicati nelle diverse forme di epilessia. Inoltre, un importante obiettivo 

raggiunto nell’ultimo triennio è stato il ‘Percorso diagnostico nelle Epilessie genetiche’, 

presentato a Giugno 2016, molto apprezzato dai soci, con lo scopo di  aggiornamento 

sulle epilessie genetiche e di fornire elementi utili per indirizzare il percorso della 

diagnostica genetica in persone con epilessia. E’ auspicabile che tale prodotto venga 

costantemente aggiornato e che la sua applicabilità clinica venga accertata dall’utilizzo 

‘sul campo’ di tutti coloro che gestiscono pazienti con epilessia.  

• Coordinamento della banca dati LICE con gli alberi e le notizie cliniche delle famiglie 

con più membri affetti. Attualmente sono archiviate circa 300 famiglie e 80 coppie di 

gemelli con epilessia. Inoltre, per facilitare l’operatività della ricerca genetica nei diversi 

studi, altre famiglie LICE con specifiche forme di epilessia sono depositate nelle Banche 

del DNA dell’ Istituto Gaslini, dell’Ospedale Galliera, dell’Ospedale Meyer, dell’Istituto 

Mondino e del CNR di Cosenza.  



• Implementazione sito web. Per dare maggiore visibilità al lavoro della Commissione è 

stato predisposta una home-page della Commissione Genetica che permettesse con 

facilità di consultare i vari Documenti della Commissione e delle Sottocommissioni. E’ 

quindi possibile a tutti i soci accedere con facilità ai reports delle Riunioni della 

Commissione , Attività della Commissione, Protocolli dei diversi studi in corso, 

Documenti relativi al Consenso Informato per studi genetici e l’Update relativo ai geni 

implicati nelle epilessie. E’ inoltre predisposta la Scheda della Sottocommissione sulle 

Cromosomopatie e Sindromi Dismorfiche (M. Elia) per poter inserire  i diversi casi con 

tutti i dati clinici, EEG e Video.  
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