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Tendinopatie degli arti inferiori (gambe)
La probabilità di soffrire di tendinopatia agli arti inferiori, oltre a essere influenzata da una moltitudine di
fattori ambientali come l'esercizio fisico, è anche influenzata dalla componente genetica. Le varianti nei

geni che regolano lo sviluppo e la manutenzione di ossa, cartilagini e tendini svolgono un ruolo
fondamentale nella predisposizione di alcune persone a subire lesioni.

I risultati genetici indicano
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Non presenta il polimorfismo c.104-441 C>A (genotipo CC). Per quanto riguarda questo gene, il
rischio di soffrire di tendinopatie o altre lesioni è il solito. Guarda anche il genotipo degli altri geni
in questa relazione tecnica per avere una visione più completa del rischio di lesioni.
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Non presenta il polimorfismo c.3155 A>G (genotipo AA). Per quanto riguarda questo gene, il
rischio di sviluppare tendinopatie di Achille è il solito. Guarda anche il genotipo degli altri geni in
questa relazione tecnica per avere una visione più completa del rischio di lesioni.
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I tendini sono strutture anatomiche situate tra il muscolo e l'osso, la cui funzione è quella di
trasmettere la forza generata dal muscolo all'osso, dando origine al movimento dell'articolazione.
Sono composti principalmente da collagene (30%) e acqua (68%), con una piccola percentuale di
elastina (2%). Il numero di vasi sanguigni al loro interno è ridotto, ma aumenta durante l'esercizio
fisico e i processi di guarigione.

Una delle caratteristiche principali associate al tendine è la sua capacità di recuperare e tornare al
suo stato normale dopo un danno o una lesione. A tal fine, è importante comprendere i fattori
individuali, genetici, biomeccanici e ambientali che interagiscono tra loro e che consentono di
prevenire e ottimizzare il recupero delle tendinopatie. Le "tendinopatie" sono un gruppo di patologie
che colpiscono i tendini e che, secondo l'Associazione Internazionale di Reumatologia, sono
classificate in due gruppi principali: infiammatorie e non infiammatorie.

Le lesioni più frequenti dei tendini degli arti inferiori sono:

Tendinopatia di Achille: il tendine di Achille è il più grande e forte di tutto il corpo, collega il
tricipite surale al tallone, esegue la flessione plantare del piede e partecipa alla flessione del
ginocchio. I fattori di rischio associati sono spesso l'uso eccessivo, i traumi ripetuti, le malattie
vascolari, la predisposizione genetica, le neuropatie e le malattie reumatologiche che possono
causare la degenerazione dei tendini.

Lesione del tendine del quadricipite: il quadricipite femorale è un muscolo grande e potente
situato nella parte anteriore della coscia. I muscoli e i tendini che lo compongono formano unità
contrattili che stabilizzano l'anca e il ginocchio e ne consentono il movimento. Le lesioni ai
muscoli e ai tendini del quadricipite sono comuni tra gli atleti e gli adulti attivi.

Strappi del legamento crociato: i legamenti crociati sono due strutture che si incrociano
all'interno del ginocchio, unendo la tibia al femore e fornendo stabilità nei movimenti di
estensione e flessione. Il legamento crociato anteriore impedisce alla tibia di spostarsi in avanti
rispetto al femore ed è il più comunemente lacerato. D'altra parte, il legamento crociato
posteriore impedisce alla tibia di muoversi all'indietro. La lesione di questi legamenti si verifica in
seguito a un improvviso cambio di direzione del ginocchio, a una decelerazione esagerata o a
una contusione.
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Per ottenere i risultati, vengono valutati gli studi scientifici pertinenti pubblicati negli ultimi anni. Questi studi hanno
identificato diverse varianti genetiche associate a una maggiore probabilità di esprimere un tratto specifico. Questi tratti
dipendono di solito da un piccolo numero di varianti, per cui l'essere portatore di una di esse determina in larga misura
se il tratto è espresso o meno nell'individuo con una probabilità maggiore o minore.



Relazione tecnica
Diversi studi hanno identificato 7 marcatori associati al rischio di tendinopatie e rotture dei legamenti
degli arti inferiori. Questi marcatori si trovano principalmente in geni come COL1A1, COL5A1, GDF5,
TIMP2, TNC, ADAMTS14 e MMP3. Questi geni sono coinvolti nel mantenimento, nello sviluppo e nella
riparazione di ossa, cartilagini e altri tessuti molli muscoloscheletrici come tendini e legamenti.

Il collagene di tipo I è la principale proteina che costituisce tendini e legamenti. È composto da catene
o fibrille codificate dai geni COL1A1 e COL1A2. È noto che le mutazioni del gene COL1A1 possono
causare malattie del tessuto connettivo come l'osteogenesi imperfetta o la sindrome di Ehlers-Danlos,
oltre ad altri disturbi meno drammatici dei tendini e dei legamenti che possono essere correlati alle
prestazioni atletiche. Il gene ADAMTS14 produce un enzima coinvolto nel processo di sintesi del
collagene.

GDF5 codifica per un fattore di crescita essenziale per lo sviluppo di ossa e cartilagine.

La proteina MMP3 è responsabile della degradazione dei componenti della matrice extracellulare dei
tessuti e fa parte della famiglia delle metalloproteinasi. Le varianti del gene MMP3 possono quindi
influire sulla rottura di tessuti molli come tendini e legamenti. Il gene TIMP2 produce una piccola
proteina che si lega alle metalloproteinasi e ne inibisce le funzioni.

Il gene TNC (tenascina-C) codifica una proteina coinvolta nell'adesione delle cellule alla matrice. Le
varianti genetiche della TNC possono influire sull'elasticità conferita dalla tenascina-C ai tessuti,
influenzando così la guarigione delle ferite e il rimodellamento dei tessuti.
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Limiti dello studio

La presenza di importanti fattori ambientali, così come di altri fattori genetici non analizzati in questo studio, può
influenzare il risultato fenotipico di un determinato tratto.
Il test TellmeGen non costituisce una diagnosi. Prima di prendere qualsiasi decisione che possa influire sulla vostra
salute e/o in caso di sintomi, consultate il vostro medico.
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