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Malattia Rara?

ÅUSA:

1 affetto ogni 1.500 persone

ÅEuropa:

1 affetto ogni 2.000 persone

ÅGiappone:

1 affetto ogni 2.500 persone

ÅAutralia:

1 affetto ogni10.000 persone
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Data from Rare Diseases Impact Report April - 2013

Ĺ ODISSEA DELLE MALATTIE RARE 
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MA LE MALATTIE RARE 
SONO MALATTIE 

MODERNE ? 



ÅOsteopetrosinel Neolitico

4620ς4456 BCE, Maliq in southeastAlbania

ÅAnthropological analyses suggested 
that the individual was probably male 
and aged between 20 years and 30 
years, with an estimated stature of 
152·98ς157·51cm

www.thelancet.com/diabetes-endocrinologyVol 8 October2020







Re Enrico VI di 
inghilterra
(1453-1471)

Soffrivadi problemi
psichiatrici ereditati
dal nonnomaterno
Carlo VI. 

Enrico manifestò i primi segni clinici in età 
relativamente giovane, palesando uno stato 
catatonico, caratterizzato daamnesiae 
dadisturbi dissociativi, al punto da non 
riuscire neanche a rendersi conto della 
nascita del figlio Edoardo, avvenuta durante 
la sua malattia. Schizofrenia

https://it.wikipedia.org/wiki/Amnesia
https://it.wikipedia.org/wiki/Disturbo_dissociativo_dell%27identit%C3%A0


Myasthenia gravis

Hans Holbein (1497-
1543) Pittore Tedesco 

Ritratto di Enrico VIII
Galleria Nazionale 
D́ Arte Antica, Roma 



Diabete di tipo 2, sifilide, Sindrome di 
Cushingo mixedema da 
ipotiroidismo. 
Forse soffriva della Sindrome di Mc 
Leod. Legata al cromosoma X, la 
malattia generalmente colpisce solo 
gli uomini, solitamente verso i 40 
anni, con sintomi quali cardiopatia e 
disordini del movimento, e gravi 
sintomi psicologici, inclusi 
peggioramento mentale e paranoia.
Tale malattia potrebbe spiegare molti 
dei disturbi fisici di Enrico.
Potrebbe persino spiegare perché 
divenne più dispotico invecchiando e 
perché alla fine fece decapitare Anna 
Bolena.

ENRICO VIII RE D´INGHILTERRA
(1491 ς1547)



Pieter Bruegel Il Vecchio  (1525-1569)

DistrofiaMiotonica

La Danza dei contadini- KunsthistorischesMuseum, Vienna Austria 

La distrofia miotonica è rara ed è autosomica dominante. Ne vengono riconosciuti due tipi. Entrambi 
colpiscono i muscoli volontari e un tipo colpisce anche i muscoli involontari. I sintomi iniziano durante 
l'adolescenza o nella prima età adulta e comprendono miotonia, debolezza e atrofia dei muscoli degli 
arti distali e dei muscoli facciali. La diagnosi si basa sull'analisi del DNA. I farmaci che stabilizzano la 
membrana sono utili per la miotonia, ma non esiste alcun trattamento per la debolezza, che è ciò che 
di solito rende disabile il paziente.



La Camera degliSposi, chiamatanelle
cronacheanticheCamera picta, è una stanza 
collocatanel torrione nord-estdel Castello di 
San Giorgio di Mantova. Ècelebreper il ciclo
di affreschichericoprele sue pareti, 
capolavorodi Andrea Mantegna, realizzatotra
il 1465 e il 1474.





Diego Velazquez(1656): Las Meninas, Museo del Prado in Madrid



Mimie Mathy, attrice



PETRUS GONSALVUS

Å(Autore anonimo) (Pedro Gonzalez;1537-1618),

La sindrome di Ambras è un sottotipo distinto dell'ipertricosi congenita
generalizzata, caratterizzatada un eccessodi peluriafin dallanascita.

È una malattia molto rara. Con il passaredel tempo, la crescitadei peli può
aumentarefino a raggiungerediversicentimetridi lunghezza. Laricorrenzadi casi
familiari suggerisceunabasegeneticae una trasmissioneautosomicadominante.

Nacque nel 1537 a Tenerife, A dieci anni fu portato in Francia , alla corte di Enrico 
II, dove rimase per 44 anni. Umanista. Nel 1573 sposò la bellissima Catherine, 
ritenuta damigella d'onore della regina Caterina dé Medici, dalla quale ebbe sei 
figli, quattro dei quali affetti da ipertricosi.





LA MONSTRUA VESTIDA 
(Juan Carreñode Miranda 1680 )

La sindromedi Prader-Willi è una malattia
geneticarara dovutaad anomaliedel 
cromosoma15. L'ipotoniagrave allanascita
comportaproblemialladeglutizionee 
all'allattamentoe un ritardo dellosviluppo
psicomotorio. Sonostate spessosegnalate
caratteristichefaccialipeculiarie mani e piedi
molto piccoli. L'iperfagiae la mancanzadi 
sazietàchecausa spesso, nei bambini affetti 
di circa due anni, obesitàgrave, e un quadro
clinicocaratterizzatoda bassastatura.


