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RING14 SI AGGIUDICA LA COPERTINA DELL'"AMERICAN
JOURNAL OF MEDICAL GENETICS"

&
it
Un primo traguardo scientifico per la definizione di una malattia cosi rara

Nel 2009 sul'lAMERICAN JOURNAL OF MEDICAL GENETICS sono stati
pubblicati i primi risultati di un'importante ricerca scientifica sulla sindrome
RING14.

Il progetto, finanziato dall'Associazione Internazionale RING14 a partire
dall'anno 2002, & tutt'ora in corso e vede la partecipazione di professori
universitari e specialisti in medicina genetica.

Abbiamo intervistato il Prof. Giovanni Neri, responsabile del progetto,
membro del comitato scientifico dell’Associazione RING14 e Direttore
dell'lstituto di Genetica Medica dell'Universita Cattolica del Sacro Cuore di
Roma.

1) Prof. Neri, recentemente sull'American Journal of Medical Genetics
é stato pubblicato un articolo scientifico sulla sindrome ring14, che
per la sua importanza ha meritato anche la copertina. Davvero un
risultato importante...che ne pensa? Di cosa parla in specifico
I'articolo?

Si, penso davvero che si tratti di
un risultato importante, perché
riguarda una sindrome ancora
poco nota e di cui mancava
ancora una descrizione
approfondita sia dal punto di
vista clinico che da quello
genetico-molecolare. L’articolo
parla specificamente delle
caratteristiche cliniche di
persone con la sindrome ring 14
e di come queste caratteristiche
siano causate dalla presenza

nel patrimonio genetico di tali Mar Morto | Energie positive.
persone di un cromosoma 14 ad

anello. Occorre dire che il merito Un dono della natura.

di questa ricerca va non solo a coloro che I'hanno realizzata, ma anche
all'’Associazione Ring 14, senza la quale sarebbe stato impossibile
raccogliere un campione di pazienti sufficientemente grande da consentire
uno studio cosi ampio e circostanziato.
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2) Ci spieghi che cos'e la sindrome ring14 e perché é una malattia
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ospedali divisi per

cosi rara categorie.
. . R . L , AZ Salute
La sindrome ring 14 & una condizione genetica in parte spiegata dal suo AZ salute

stesso nome. E’ infatti dovuta ad una anomalia cromosomica consistente
nel riarrangiamento strutturale di uno dei due cromosomi n.14. | cromosomi
hanno una struttura lineare, ma talvolta pud accadere che le due estremita

Glossari di termini
medici

del cromosoma si spezzino e che i due punti di rottura si rinsaldino fra loro = B DANISH
formando una struttura ad anello (ring). Di conseguenza, I'anello risulta —

privo delle sequenze terminali di un cromosoma 14 (delezione), e per di piu ; buTCH
& instabile, nel senso che una certa percentuale di cellule va perduta, SIS ENGLISH
lasciando presente un solo cromosoma 14. Questo squilibrio cromosomico H N rrENCH
€ sostanzialmente la causa della sindrome. E' una sindrome rara, in quanto B GERMAN
I'evento che genera la formazione del ring & un evento di per sé raro, ed

inoltre possiamo ritenere che la maggior parte degli embrioni concepiti con

B BiTALIAN

questa anomalia cromosomica non sopravvivano. PORTUGUESE
—— SPANISH

3) Che risultati si sono ottenuti riguardo alla sindrome ring14? Piccoli FID

o grandi passi? -
Forum Italiano sul
Dolore.

| risultati ottenuti si possono considerare grandi o piccoli a seconda del
punto di vista. Sono grandi, se si pensa che per la prima volta sono stati
descritti molti aspetti della sindrome che erano fino a ieri sconosciuti. Sono
piccoli se si pensa al tanto che ancora c’e¢ da fare per giungere ad una
piena comprensione dei meccanismi cellulari che portano alle
manifestazioni cliniche della sindrome, comprensione che rappresenta la
base indispensabile sulla quale cercare di fondare in futuro dei tentativi di
cura.

4) Laricerca continua? Ci saranno altre importanti pubblicazioni?

La ricerca continua. Sono in cantiere due importanti pubblicazioni su altri
aspetti della sindrome, che porteranno un contributo significativo ad una
piu approfondita conoscenza delle sue caratteristiche cliniche. E poi dovra
andare avanti anche la ricerca di base, con l'inevitabile corollario della
necessita di ricercare fondi per la copertura di costi che si fanno sempre
piu alti. Sotto questo aspetto debbo dire che I’Associazione ci ha sempre
supportato € non ho dubbi che continuera a farlo in futuro.

RING14 e un'Associazione Internazionale con sede a Reggio Emilia che si
occupa di ricerca sulle malattie neurogenetiche rare. Nasce nel maggio del
2002 grazie all'iniziativa di un gruppo di famiglie con bambini colpiti dalla
sindrome del cromosoma 14 ad anello, una malattia neurogenetica rara i
cui sintomi piti costanti sono a carico del sistema nervoso centrale. Nel
corso degli anni I'associazione ha ampliato la ricerca a tutte le anomalie del
cromosoma 14 e tutt'ora € una delle poche organizzazioni di volontariato al
mondo ad occuparsi di tali patologie.

Per aiutare RING14 é possibile fare una libera donazione da inviare a:
DEUTCSCHE BANK IBAN: IT 46 C 03104 12800 000000820369
INTESTATO AD 'ASSOCIAZIONE INTERNAZIONALE RING14' CODICE
SWIFT: DEUT IT M1771

| contributi sono detraibili dal reddito soggetto ad IRPEF.

Info: www.ring14.org - info@ring14.it

Dott. Alberto Sabatini

UFFICIO STAMPA

ASSOCIAZIONE INTERNAZIONALE RING14

Via Victor Marie Hugo n. 34 - 42100 Reggio Emilia (ltalia)
Tel: 348 4278314 - 349 5452960 - Fax: 0522 324835
mail: sabatini.alberto@ring14.it - web: www.ring14.org
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