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AIUTO E RICERCA PER | BAMBINI AFFETTI
DA MALATTIE GENETICHE RARE - ONLUS.

IMPEGNO, SOSTEGNO, FUTURQO.

LAssociazione internazionale Ring14 ONLUS & nata nel
2002, su iniziativa di tre famiglie accomunate dalla me-
desima diagnosi: *Vostro figlio ha una sindrome rara
causata da una alterazione del Cromosoma 14: purtrop-
po si tratta di una malattia rara e sconosciuta”. All'im-
provviso la normalitd quotidiana viene spazzata via, la
diagnosi non & un punto di arrivo ma un punto di parten-
za di un cammino difficile, costellato da ricerche di infor-
mazioni e contatti, visite specialistiche, speranze e delu-
sioni. La malattia che affligge i nostri bambini presenta
una sintomatologia vana a seconda del tipo di alterazio-
ne subito dal cromosoma {forma “ad anello”, da cui il
nome Ring, o perdita di materiale genetico — delezioni o
traslocazioni): molti soffrono di frequenti e devastanti at-
tacchi epilettici, tutti presentano ritardo mentale, proble-
mi motori, difficolta nel linguaggio, problemi agli appara-
ti gastrointestinale e polmonare,

Queste famiglie non si sono arrese, ma hanno dirottato



la loro disperazione in una lotla co-
mune; oggl Associazions raccoglie
circa duecento famigle in tutto il
mondo e persegue due direzion
fondamentali,

Da una parte il sostegno alla ricerca
scientifica: occorreva finanziare i pri-
mi studi a livello genetico pear co-
minciare a descrivere gqueste altera-
zioni, al contempo occorreva anche
classificare e capire le principali sin-
tomatologie ed istituire un protocol
lo di osservazione per i bambini.
Grazie alla collaborazione del Comi-
tato Scientifico (che raccoglie clini-
ci, genetisti e specialisti nel campo
dell'epilessia) ed ai fondi raccolti
dall'Associazione, diversi genetisti e
ricercaton hanno cominciato, hin dal
2003, ad intraprendere studi e ana-
ligi: mal 2009 abbiamo ottenuto il ri
conoscimento delle nostre ricerche
aggiudicandoci la copertina dell’
Amerncan Joumnal of Medcal Gene-
ticas, una delle pii prestigiose Dvisle
internazionali di genetica, & nel
2010 abbhiama pubblicato una prima
ricerca Innovativa sullo stato di male
epilettico, descritto per la prima vol-
ta a livello scientifico. Fin dall'imizio

abbiamo compreso che il nostra
ruclo fondamentale, come Associa-
zione d pazients, risiede anche nella
capacita di raccogliere informazion
sui nostri bimbi per dare la posaibi-
lita ai ricercator di sviluppare cono-
scenza. Abbiamo dungue crealo la
prima banca dati su questa malattia
raccogliendo | camponi di sangue e
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tutti + dahi clinici dei nostr bambini &,
nel 2009, siamo stati la prima Asso-
ciazione in [talia a siglare un impor:
tante accordo con il network delle
Bicbanche di Telethon per la con-
servaziong e diffusione dei nostn
campioni alla Comunita Scientifica
internazionale.

L'altra direzione perseguita dall'As-

sociazione consiste nel sostegno ed
auto alle famiglie, non solo provate
da una malattia devastante ma an-
che dalla solitudine e dall'isolamen-
to che derivano dal fattoe che tale
malattia risulta rara e sconosciuta,
Ci ha guidato la convinzione che,
quando c'é un disabile, & un nucleo
familiare nella sua totalita che sofire
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e che guindi, come tale, va aiutato,
Abbiamo creato una sexone riserva-
ta nel nostro sito tifolata "Le storie
dei nostn bambim”, dove e tamiglie
potessero scrivere non solo una sto-
ria medica, ma la storia unica e spe-
ciale dei loro bimbi per dare loro un
norme che non sia una sigla acientifi-
ca e per avere modo di confrontarsi
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LE PROSSIME SFIDE SCIENTIFICHE DI RING14: COME AIUTARCI

X

[l ostro sogno; cio per cui lotiamo e raccoghamo fonds, & serivere |n storia di queste malattie per assicurare un
futuro migliore ai nostri himbi e quelli che verranno
Un passo fomdamentale & rappresentato dal BRAIN STORMING prevista per Pottobre del 2011: una ventina di

neercaton, massimi esperti internazionali nel campo della genetica ¢ della clinica, si duniranno per tre giormni al
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fine i identificare le proasvime sirategie di ricerca sulla nostre malattie. Per chi & partito solo pochi anni fa,
lottando per ottenere Pinteresse di pochi ricercatori illuminati, si tralta di un risuliato insperato ed emoronante: il
nostro obiettivo & di trasformure questo incontro in un appuntamento fisso che divent punto di rferimento peri
ricercitort interessati a studiare le nostre malattie. 1 Associagione sosterrd i cost vivi dell’ evento, mettendo @
disposizione le nostre banche dati.

Anche nel 2011 proseguiranny, inoltve, le RICERCHE GENETICHE in collaborasions con 1"Univ. Cattolica di
Roma finalizzate a scoprive quali sono i geni “colpevoli” delle malattie; tali ricerche stanno portando ad
importanti ed inaspettate scoperte, preziose non solo per comprendere le nostre malattie ma anche tutte quelle
caysate in i:,"'i'l'.l-l'.'l'<L|I' da malformazioni cromosomiche.

Con "Universita La Bicocea di Milano abbiamo ayvviato un prim studio sullo SVILUPPO LINGLUISTICO dei
nostr bambini; si tratta di una ricerca importante per i |'rr|q-:,i]'|i[| impatti anche di tpo terapeutico.

Infine ki prossima sfida dsiede nello STUDIO DE] TRATTI AUTISTICT dei nostri bambini: oecorre effettyare
dei test specifici per comprovare scientificamente cid che le famiglie hanno gia intuito, ovvero la presenzn

questi “tratti” che, una volta accertati, possono essere alleviati da terapie riabilitanti specifiche,

Crediamo che la nostra Adsociasione rappresenti nna pice ola “punta di dinmanie” nel panorama associative

locale, sia per Veccellenza dei nostri progetti sia per la professionalita che, pur operando nel no priafit, i
conbraddistfingne: vormemme instaurars RAPPORTI D PARTNERSHIP CON TE MUOIN 30
IMPRENDITORIALE locale nell'ottica di costruice un bene comune o partire dalle tspettive specificita ed

IMtEress.

Ci potete aiutare tramile donazione, se volete specificando il progetio che volete sostenere, o contattando | nostri
professionisti per costruire una progetto di sostepno comnme

ASSOCIAZIONE INTERNAZIONALE RING 4 ONLUS

VIA LUSENTIL 141 42121 REGGICY EMILIA

TEL/FAX 0522 42 1057; info@ring 14 it; wwwring kil

E' POSSIBILE EFFETTUARE DONAZIONT DIRETTAMENTE TRAMITE CARTA DI CREDITO
ACCEDENDO AL NOSTRO SITO OPPURE EFFETTUARE UN VERSAMENTO INTESTATO AD ASS
INT. RING14 ONLUS DEUTSCHE BANK IBAN: IT 46./C 02104 12800 000000820369 OPPURE AIUTARCI
CON IL 5XMILLE INDICANDO IL NOSTRO CODICE FISCALE 91105800354,




leggendo le esperienze e la lotte di
altri; abblamo organizzalo due con-
vention internazionall per dare modo
alle famiglie di incontrarsi e confron-
tarsi con | medicl ed i ricercaton che
stavano lavorando sulla nostra ma-
lattia; abbiamo organizzato una va-
canza per loro perche, par chi ha un
figlio disabile, la vacanza & spesso
causa di ulteriore stress e disagio:
noi abbiamo scommesso sulla pos-
sibilita di vivere dieci giorni di sere-
nit4 tutti insieme e, grazie alla straor-
dinana collabaraziana con la Fonda-
zione Dynamo Camp, siamo rilscil
a vincere questa sfida; abbiamo
ideato e realizzato il progetto “Esse-
re fratelli e sorelle di..! dedicato ad

erele

un gruppo di ragazzi/e preadole
gcenti accomunati dal fatto di avere
un fratello o una sorella gravemente
disabile: s tratta di un target soffe-
rente, ma misconosciuto e trascura
to percheé "abbiamo gia tanfo da fare
con 1 chgabili... Noi ci abbiamo cre-
duto, & non sclo 1 ragaza = ma an-
che | genitori — hanno risposto in
maniera entussasta cosl che, da que-
st'anno, abbiamo inaugurato un per-
corso paraflelo di sostegno per loro,
gestito da due psicologhe specializ-
7ata, per offrire un lungo di confron-
o & scambio su questa tematica

Per realizzare tutto cid Ringl4 =i e
trasformata gradualmente, nel tem-
po, in una piccola “officina d solida-

motivo
efonar

rietd" dove. accanio ai numerosi vo-
lontari, gravitano professionisti sen-
za | quali non sarebbe possibile rea-
lizzare con serietd e competenza |
nostn progetti: sono quatiro, oggl,
le persone che lavorano stabilmente
in Ring 4 ococupandosi dello svilup-
po progettuale, della raccolia fondi,
della segrotena e delle relazioni con |
media. Ci aiutano partnership acere-
ditate con alcuni tra | maggion sog-
geth no pru.‘n nazionali (Tender to
Mave Italia di Genova, Dynamo
Camp, Telethon) & le collaborazioni
con importanti Istituts di Ricerca qual
Matitute di Genetica (Univ. Cattohca
di Roma) ed il Diparimento di Psico-
logia (Univ. La Bicocea di Milano).
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