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Tendinopatie degli arti superiori (braccia)

| tendini sono strutture anatomiche situate tra il muscolo e l'osso, la cui funzione e quella di trasmettere la
forza generata dal muscolo all'osso, dando origine al movimento dell'articolazione. Linfluenza della
genetica sulle patologie tendinee sta diventando sempre piu nota, consentendo una comprensione piu
approfondita dell'interpretazione delle variazioni genetiche, non solo nelle cause delle tendinopatie ma
anche in altri aspetti come la suscettibilita, la prognosi e la risposta individuale al trattamento.

| risultati genetici indicano
Alto rischio

SNP
rs1138545

GEN O REGIONE
TNC

GENOTIPO
CcC

RISULTATO

Non presenta il polimorfismo protettivo ¢c.3497C>T (genotipo CC). Per quanto riguarda questo
gene, l'individuo presenta un rischio maggiore di soffrire di rotture della cuffia dei rotatori. Guarda
anche il genotipo degli altri geni in questa relazione tecnica per avere una visione piu completa del
rischio di lesioni.

SNP
rs1800012

GEN O REGIONE
COL1A1

GENOTIPO
cC

RISULTATO

Non presenta il polimorfismo c.104-441 C>A (genotipo CC). Per quanto riguarda questo gene, il
rischio di subire lussazioni alla spalla a causa di strappi alla cuffia dei rotatori € il solito. Guarda
anche il genotipo degli altri geni in questa relazione tecnica per avere una visione piu completa del
rischio di lesioni.
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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 probabilita 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 é espresso o meno nell'individuo con una probabilita maggiore o minore.

I muscoli della cuffia dei rotatori sono piccoli muscoli stabilizzatori dell'articolazione della spalla che
consentono movimenti precisi e coordinati della spalla. Sono composti da quattro muscoli
(sopraspinato, sottoscapolare, teres minore e infraspinato) e dai relativi tendini.

Dei quattro muscoli della cuffia dei rotatori, il tendine piu frequentemente lesionato € il sopraspinato.
Le lesioni al tendine sovraspinato si verificano principalmente a causa della degenerazione dei
tessuti dovuta a deficit di vascolarizzazione, a traumi diretti o a sovraccarichi dovuti all'uso
estenuante con diversi carichi di lavoro.

Una delle caratteristiche principali associate al tendine & la sua capacita di modulazione e quindi la
sua potenziale capacita di recupero dalle lesioni. A tal fine, € importante comprendere i fattori
intrinseci, individuali, genetici, biomeccanici e ambientali che interagiscono tra loro e che
consentono di prevenire e ottimizzare il recupero dalle tendinopatie.

Relazione tecnica

Diversi studi hanno identificato 3 marcatori associati al rischio di lesioni tendinee nella cuffia dei
rotatori. Questi marcatori si trovano in COL1A1, un gene che codifica per il collagene di tipo | e le cui
varianti sono state associate a tendinopatie e rotture dei legamenti, nonché ad altre patologie del
tessuto connettivo (osteogenesi imperfetta e sindrome di Ehlers-Danlos). Si trova anche il gene
DEFBT1, che produce la proteina beta-defensina 1, un peptide antimicrobico espresso sulle superfici
epiteliali e coinvolto anche in altre patologie come la distrofia muscolare e la fibrosi cistica. Il terzo
gene analizzato ¢ il gene della tenascina-C (TNC). Alcune varianti della TNC possono contribuire a un



rischio maggiore o minore di lesioni ai tendini che collegano il braccio alla spalla e che si verificano
frequentemente negli atleti.
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Limiti dello studio

La presenza di importanti fattori ambientali, cosi come di altri fattori genetici non analizzati in questo studio, puo
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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