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	Descubierto un segundo gen responsable del sindrome de Cornelia De Lange

	Los investigadores del Instituto de Tecnologias Biomedicas del Cnr de Milán, junto a los colegas de la Universidad de Milán, de la Clínica de Marchi y del Instituto Auxiológico,han individuado un segundo gen responsable de la enfermedad. El estudio ha sido publicado en la revista Nature Genetics
El descubrimiento de un segundo gen responsable del síndrome di Cornelia de Lange permitirá una diagnosis precisa de la enfermedad, haciendo posible también la diagnosis prenatal. Lo sostienen, en un estudio publicado en la revista Nature Genetics, Los investigadores del Instituto de Tecnologías biomédicas del Consejo Nacional de Investigaciones de Milán, junto a los colegas de la Universidad de Milán, de la Clínica de Marchi y del Instituto Auxiológico. 
El síndrome de Cornelia de Lange, que debe su nombre a la pedíatra Holandesa que en 1933 describió por primera vez algunos niños que es un síndrome de malformación, es decir un conjunto de síntomas entre los cuales predominan alteraciones de la simetría facial, retardo mental y anomalías a los dedos de las manos. La frecuencia de esta  patología es de cerca un caso en 10.000 nacidos y su base es genética , es decir debida a una alteración del DNA presente en los enfermos desde el nacimiento. 
Se sabe ya de algún tiempo que en este síndrome la gravedad de los síntomas puede variar de paciente en paciente y esto había hecho pensar que los genes involucrados podrían ser mas de  uno. De hecho, en el 2004, uno uno de los genes responsables ha sido aislado, aunque si en la mitad de los pacientes la causa seguía quedando como desconocida. 
Esta carencia viene hoy en parte resuelta por la descubierta del un segundo gen, que permitirá de hacer una diagnosis precisa de la enfermedad, haciendo posible también la diagnosis prenatal. "Es también posible que esta investigación pueda hacer también comprender la patogenesis de la enfermedad", explica el Dr Antonio Musio, del Itb-Cnr de Milan. "Los dos genes hasta ahora implicados hacen parte de un complejo molecular que preside la reproducción fiel  del DNA, denominado coesina por lo que tiene juntas la cadenas del DNA que se han apenas dividido, pero como un defecto de ellos pueda exactamente los síntomas  de Cornelia de Lange desafortunadamente todavía no se sabe". 
El estudio, además del Cnr, ha sido financiado de la Fundación Cariplo. El grupo de trabajo del CNR se inserta en el prestigioso proyecto N.O.B.E.L. (Network operativo por la biomedicina excelencia en Lombardia) recientemente asignado por la Fundación Cariplo al doctor Paolo Vezzoni. El Proyecto de la Fundación esta coordinado por el Prof. Renato Dulbecco, Premio Nobel por la Medicina. Los Autores del Trabajo  Cornelia de Lange síndrome dos "to SMC1 mutations" son: 
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