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Nella ricerca delle basi biologiche della schizofrenia un aspetto che rimane da chiarire è il contributo 
specifico di alcuni geni candidati e delle loro varianti al complesso sviluppo fenotipico della malattia. La 
Göttingen Research Association for Schizphrenia (GRAS) ha raccolto un innovativo database di pazienti con 
schizofrenia strutturato in modo tale da consentire uno studio di associazione genetica basato sul fenotipo 
(PGAS) riguardante le eventuali correlazioni tra informazioni genetiche e fenotipi quantificabili di malattia. 
L’articolo in esame ha analizzato il ruolo del gene della complessina 2 (CLPX2) sulla funzione sinaptica e 
sullo sviluppo della schizofrenia. Lo studio, coordinato dall’Istituto di Medicina Sperimentale Max Planck, ha 
coinvolto 23 servizi psichiatrici tedeschi che hanno reclutato 1071 pazienti con diagnosi DSM-IV-TR di 
“schizofrenia” e 1079 controlli. Il principale indicatore di esito preso in esame è stato la performance 
cognitiva nelle sue componenti di funzionamento esecutivo, ragionamento e capacità di 
apprendimento/memoria verbale. Sono stati individuati sei polimorfismi nucleotidici (SNP) distribuiti nel gene 
CLPX2 associati in maniera forte con la performance cognitiva di pazienti con schizofrenia e in maniera 
marginale con il livello di intelligenza premorbosa. Il presente studio ha permesso l’identificazione di 
caratteristiche cliniche e biologiche associate al marker: la performance cognitiva dei pazienti con 
schizofrenia viene modificata dalle varianti di CLPX2 che modulano l’espressione post-trascrizionale del 
gene. 
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