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“Che cosa spera per il futuro di RING14, 
delle famiglie coinvolte e soprattutto di suo fi glio?”

Spero che l’Associazione possa continuare 
a offrire aiuto e sostegno alle famiglie, 
spero che le nostre scelte rispondano 
ai loro bisogni reali, 
per mio fi glio, come per tutti i bambini di RING14. 
Non mi voglio illudere sperando 
di trovare una cura alla sindrome, 
però sarebbe già molto poter riuscire 
ad individuare cure e terapie effi caci 
per curare i sintomi più pesanti quali l’epilessia, 
le infezioni respiratorie, il ritardo mentale e i sintomi autistici. 

Chiedo forse troppo…?

“What do you hope for the future of RING14,
 of the families involved and, above all, of your son?”

I hope the Association may continue 
to offer help and support to the families; 
I hope our choices meet 
their real needs; 
for my son, as for all of the children of RING14. 
I don't want to delude myself with the hope 
of fi nding a cure to the syndrome, 
but it would be much to be able 
to locate effective treatments and therapies 
to heal the heavier symptoms such as epilepsy, 
respiratory infections, mental delays and 
the autistic symptoms. 

Maybe I am asking too much?

Stefania Azzali



...diciamo che non 
posso ancora svelarmi e che, 
in un certo senso, 
il mio compito è speciale! 

Posso solo anticiparvi che 
sono un giornalista, 
appassionato di tutto ciò 
che riguarda il mondo del sociale 
(disabilità, integrazione, etc…) e 
che dovrò preparare un servizio 
per la mia testata…

Di chi dovrò parlare??
Dell’Associazione Internazionale 
RING14!

Ok…
uno alla volta con le domande!

Non sapete chi è? 
Cosa vuol dire RING14? 
Di cosa si occupa?

A dire il vero 
(ma non ditelo al mio capo-redattore) 
non lo so nemmeno io!!! 

Ma niente paura…
ogni bravo giornalista 
ha il compito di indagare, 
scoprire i fatti e riportare la notizia.

Se vi interessa sapere chi incontrerò, con 
chi parlerò e perché…
seguitemi in questo percorso e 
non ve ne pentirete!!!

Per prima cosa occorrerà incontrare il 
presidente di questa Associazione…
sono sicuro che lui/lei riuscirà a darmi 
informazioni utili per il mio pezzo…

Well, let's say that for now 
I can’t tell you who I am and 

that I’m on a sort of special mission! 

I can only tell you, for now, 
that I am a journalist 

who is deeply interested 
in 'social life' 

(disability, integration and so on) and 
that I have a report 

to prepare for my newspaper…

What will I be talking about? 
RING14 International Association! 

What else?
Ok…one question at a time! 

You don't know what it is? 
What does RING14 mean? 

What do they do?

To be honest 
(but hey, it's a secret... don't tell it to my 

editor in chief) 
I don't know it myself! 

Don't worry…
a good journalist has the duty 

to research, uncover the facts and report 
them.  

If you'd like to know who I’ll meet, who 
I'll talk to and why…

follow me in my journey, 
you won't regret it!

The fi rst important step is meeting 
the President of this Association… 

I am sure that he or she will 
provide me with enough useful 

information for my report…

Hello everybody! You are probably wondering who I am and why I look like this…why do I look like a red chromosome… 

  Salve a tutti!
Vi starete chiedendo 

chi sono e perché 
mi presento così…

con le sembianze di un 
cromosoma tutto rosso…
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STEFANIA AZZALI
PRESIDENTE ASSOCIAZIONE INTERNAZIONALE RING14
PRESIDENT OF RING14 INTERNATIONAL
mamma di Matteo (affetto da sindrome ring 14) Città: Reggio Emilia
mum of Matteo (who has ring14 syndrome) City: Reggio Emilia

1. Sig. ra Azzali, ci spieghi che cos’è l’Associazione RING14 e 
 perché è stata fondata?
RING14 è un’Associazione di volontariato nata da famiglie di bambini affetti da questa sindrome 
e a supporto di tutte le famiglie con bambini colpiti da sindromi del cromosoma 14. E’ stata fon-
data per dare voce a queste persone, per sostenerle nella vita quotidiana, stimolando i ricercatori 
nello studio di queste malattie e per offrire ai bambini malati una qualità di vita migliore.

1. Ms. Azzali, please explain to us what the RING14 Association 
 is and why was it established?
RING14 is a volunteer Association founded by the families of children affected by this syndrome 
to support all the families with children affected by chromosome 14 defi ciencies. It was establi-
shed to give these people a voice and support them in everyday life, to stimulate the researchers 
in the study of these syndromes and to offer the affected children a better quality of life.

2. How does it feel to have a child affected by a rare syndrome?
It is not easy to express all the feelings we experience everyday: pain when seeing a child suffering when we can do so little to help, fear because 
nobody knows much about these syndromes and the symptoms they may cause, anxiety for a future which will not be that we had dreamt of 
for our child, joy in seeing him growing up content in spite of everything, love for all the moments we spend together, pride because things that 
are little steps for the others for him are outstanding goals. Matteo is our little hero! 

2. Cosa si prova ad avere un fi glio affetto da una malattia rara?
Non è facile esprimere l’insieme di sentimenti che ci accompagna quotidianamente: dolore nel vedere un fi glio stare male e poter fare poco per 
aiutarlo, paura perché nessuno conosce bene tali malattie e i sintomi che possono causare, ansia per un futuro che non sarà quello che avevamo 
sognato per nostro fi glio, gioia nel vederlo crescere sereno nonostante tutto, amore per tutti gli attimi che passiamo insieme, orgoglio perché 
quelli che per tutti sono piccoli passi per lui sono traguardi eccezionali. Matteo è il nostro piccolo eroe!

3. What are the typical symptoms of chromosome 14? Are these less-known than other rare syndromes?
The children are affected by genetic syndromes connected to chromosome 14, which may have lost some parts, (deletions), or have formed a 
ring, which gives our organization the English word RING. The chromosome may also be in excessive numbers. These are called duplications, or 
have some parts mixed up with other chromsomes, called translocations. All these syndromes are rare because the children affected are really 
few, and unknown as a consequence of their uttermost rarity. Often the doctors don't know how to relate, because they have never encountered 
patients with such syndromes and, as a consequence they don't know what it is.

3. Che malattie sono le sindromi del cromosoma 14? Sono malattie più sconosciute che rare?
Noi raccogliamo bambini colpiti da sindromi genetiche legate al cromosoma 14, che può avere perso dei pezzi, in questo caso si parla di delezioni, 
o avere formato un anello, da qui il nome inglese RING. Il cromosoma può essere anche in sovrannumero, si chiamano duplicazioni e trisomie, o 
avere dei pezzi mischiati con altri cromosomi, dette traslocazioni. Tutte queste sindromi sono rare perché i bambini colpiti sono davvero pochi, e 
sconosciute come conseguenza della loro estrema rarità. Spesso i medici non sanno come relazionarsi, perché non hanno mai incontrato pazienti 
con queste malattie e di conseguenza non sanno di cosa si tratta.

4. In questi anni di storia associativa, chi le è stata più vicino e l’ha aiutata ad affrontare la malattia di Matteo?
Certamente la mia famiglia, mio marito che come me vive quotidianamente la preoccupazione per questo fi glio così delicato, gli zii e i nonni, 
ma anche le altre famiglie con cui ci confrontiamo spesso, riuscendo a condividere cose che non sono facili da spiegare a chi non le vive in prima 
persona. Poi ci sono i medici che imparano insieme a noi a gestire nostro fi glio, ci aiutano a fare le scelte migliori per la sua salute e la sua qua-
lità di vita, le maestre e i compagni di scuola di Matteo, che lo accolgono con amore e attenzione, le terapiste che quotidianamente lo aiutano 
a percorrere quei piccoli passi che per lui e per noi sono così importanti. Infi ne, i volontari e gli amici dell’Associazione che in modo sincero e 
gratuito camminano affi anco a noi.

4. In these years of service to the Association, who has been close to you and helped you face Matteo's syndro-
me?
Certainly my family, my husband who, like me, lives like I do, the worry for this child, so delicate, the uncles and grandparents, but also the other 
families with whom we often compare, managing to share things not easy to explain to those who don't live it in fi rst person. Then there are the 
doctors who help us manage our child, help us to make the best choices for his health and his quality of life, Matteo's classmates and teachers, 
who treat him with love and attention, the therapists who help him every day to walk through those little steps which are so important for him 
and for us. Finally, we must mention the volunteers and friends of the Association who give up their time to help us out.

5. E’ vero che oggigiorno le autorità sanitarie e l’opinione pubblica hanno scarsa conoscenza delle malattie rare?
Le malattie rare sono tantissime, ma ognuna raccoglie pochi pazienti. Negli ultimi anni c’è stata una maggiore sensibilizzazione sulla tematica, 
grazie all’impegno del Ministero della Salute, con l’introduzione della giornata a loro dedicata e attraverso specifi che campagne stampa. Cer-
tamente la strada da percorrere è ancora molto lunga. Bisogna soprattutto lavorare con le industrie farmaceutiche, che tendenzialmente non 
vogliono investire fondi in farmaci e ricerche destinati a pochi, anche se quei farmaci possono salvare vite.

5. Is it true that today the health authorities and the public opinion have a poor knowledge of rare syndromes?
There are many rare syndromes, but each gathers few patients. In recent years there has been a greater understanding of the issue, thanks to the 
commitment of the Ministry of Health, with the introduction of a dedicated day and through specifi c press campaigning. Of course, the road to 
go through is still very long. It is necessary above all to work with pharmaceutical companies, which tend to be unwilling to invest in drug and 
research aimed at a few, although those drugs can save lives.

Matteo insieme alla sua famiglia

Matteo with his family
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6. Come è cresciuta l’Associazione in questi anni e quali importanti progetti sono stati sviluppati?
Quando abbiamo fondato questa piccola Associazione nel 2002, non avrei mai immaginato quante cose avremmo fatto, quante famiglie avrem-
mo trovato, quante persone avremmo coinvolto e affezionato alla nostra causa. Sono stati anni intensamente meravigliosi, ricchi di naturali errori 
ma anche di traguardi eccezionali. All’inizio, abbiamo focalizzato le nostre energie per fi nanziare progetti di ricerca scientifi ca in campo genetico, 
che persistono tuttora, a cui negli anni si sono aggiunti altri importanti progetti scientifi ci. Tra questi, posso ricordare la raccolta dei campioni di 
sangue presso la Bio Banca Telethon Galliera di Genova, la raccolta dei dati medici nel database clinico dell’Associazione, lo studio del ritardo nel 
linguaggio dei nostri bambini e il prossimo workshop scientifi co organizzato con la partecipazione dei massimi esperti internazionali. Parallela-
mente, negli ultimi anni abbiamo iniziato una progettazione sociale che va ad impattare maggiormente sulla qualità di vita delle nostre famiglie. 
Sto pensando al progetto dedicato ai fratelli sani, alle vacanze gratuite per le famiglie grazie alla collaborazione con il Dynamo Camp di Pistoia, 
alla pubblicazione della fi aba sulla disabilità “Il bambino dall’Anello”. Per il futuro, cercheremo di portare avanti tutti questi progetti e speriamo 
di avere la forza e le risorse necessarie per accogliere anche nuove idee. I nostri progetti nascono da bisogni reali delle famiglie, a cui cerchiamo 
di dare risposte concrete.

6. How did the Association grow during these years and which important projects have been developed?
When we founded the Association in 2002, I would have never imagined how many things we could do, how many families we’d fi nd, how 
many people we would get involved and devoted our cause. These years have been intensely beautiful, many obvious mistakes but also some 
exceptional achievements. At the beginning, we focused our energies to fi nance scientifi c research projects in the genetic fi eld, which persist 
to-date, and in the following years other important scientifi c projects have been added. Among these, I will mention the collection of blood 
samples at the Telethon Bio Bank Galliera of Genova, the collection of medical information in the clinical database of the Association, the study of 
the delay in the language of our children and the next scientifi c workshop organized with the cooperation of the greatest International experts. 
Simultaneously, in the last years we started a social project which highly affects the quality of life of our families. I am thinking of the project 
dedicated to the healthy siblings, the free vacations for familites thanks to the partnership with Dynamo Camp of Pistoia, and the publication of 
the short story on disability “The Ring Child”. In the future, we will try and carry on all these projects, and we hope to have the strength and the 
resources needed to also welcome new ideas. Our projects arise from the real needs of the families, to whom we try to provide real answers.

7. Che cosa spera per il futuro di RING14, delle famiglie coinvolte e soprattutto di suo fi glio?
Spero che l’Associazione possa continuare a offrire aiuto e sostegno alle famiglie, spero che le nostre scelte rispondano ai loro bisogni reali, per 
mio fi glio, come per tutti i bambini di RING14. Non mi voglio illudere sperando di trovare una cura alla sindrome, però sarebbe già molto poter 
riuscire ad individuare cure e terapie effi caci per curare i sintomi più pesanti quali l’epilessia, le infezioni respiratorie, il ritardo mentale e i sintomi 
autistici. Chiedo forse troppo…?

7. What do you hope for the future of RING14, of the families involved and, above all, of your son?
I hope the Association may continue to offer help and support to the families; I hope our choices meet their real needs; for my son, as for all of the 
children of RING14. I don't want to delude myself with the hope of fi nding a cure to the syndrome, but it would be much to be able to locate effective 
treatments and therapies to heal the heavier symptoms such as epilepsy, respiratory infections, mental delays and the autistic symptoms. Maybe I am 
asking too much?

RING14 ONLUS
Status giuridico, riferimenti e network di appartenenza

RING14 è una OdV (Organizzazione di Volontariato) iscritta al Registro Provinciale del Volontariato di 
Reggio Emilia
La sede legale è in Via V.M. Hugo n. 34, 42123 Reggio Emilia, mentre la sede operativa è ubicata in Via 
Lusenti.1/1, 42121 Reggio Emilia. Tel/Fax. 0522 421037, e-mail: info@ring14.it, sito web: www.ring14.it. 
A livello locale RING14 è associata al Centro di Servizio per il Volontariato della Provincia di Reggio Emilia 
“Dar Voce”.
A livello Nazionale fa parte di FEDERAMRARE, Federazione sulle malattie rare Regione Emilia Romagna 
(www.federamrare.altervista.org)
e CITTADINANZATTIVA Onlus, movimento di partecipazione civica che opera in Italia e in Europa per la 
promozione e la tutela dei diritti dei cittadini e dei consumatori (www.cittadinanzattiva.it).
A livello Internazionale aderisce ad EUROCHROMNET Network Europeo sulle malattie cromosomiche 
rare (www.chromosomehelpstation.com) e ad EURORDIS, Organizzazione Europea per le Malattie 
Rare (www.eurordis.org).

RING14 ONLUS

Ring14 is an OdV (Volunteer Organization) registered in the Provincial Registry of Volunteer 
Organizations of Reggio Emilia.

Legal headquarters’ address: via V.M Hugo n. 34. Operational headquarters’ address: Via Lusenti 1/1 
42121 Reggio Emilia, Ph./Fax + 39 0522 421037), Email: info@ring14.it, Web site: www.ring14.org

Locally, Ring 14 is associated with the CSV Dar Voce di Reggio Emilia. Nationally, it is part of 
FEDERAMRARE (the Federation of Rare Syndromes in Regione Emilia Romagna) 

(www.federamrare.altervista.org) and of CITTADINANZATTIVA, a non-profi t organization and 
movement for the promotion and protection of the civil rights of citizens and consumers.

Internationally, the organization participates in the EUROCHROMNET, the European network on rare 
chromosomal syndromes (www.chromosomehelpstation.com) and in EURORDIS, the European 

Organization for Rare Syndromes (www.eurordis.com).
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LE PERSONE

Hey, the President is 
really charming! 

She must be really smart!
Stefania mentioned families… 

I am curious of hearing 
the stories of these families and 

the experience of 
the parents… 

PEOPLE

Simpatica questa presidente!
Deve essere proprio 

una persona in gamba! 
Stefania ha parlato di famiglie…

sono curioso di sentire 
le storie e le esperienze 

degli altri genitori…
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FAMIGLIA-FAMILY   FRANCO 
Lurago D’Erba – CO    Italia-Italy
LUCIA: MAMMA DI GIADA (affetta da sindrome Ring 14)
LUCIA: MOTHER OF GIADA (with Ring 14 syndrome)

1. Mrs. Lucia, what does it mean for your family to belong to an Association like RING14, which deals with 
rare genetic syndromes?
For us, it is like belonging to a great family sharing the same problems. In fact, feeling not alone is the most important thing when you talk 
about rare syndromes. To know there are people who work hard to improve the quality of life of our children and, as a consequence, ours, 
does not make us feel neglected.

1. Sig.ra Lucia, cosa signifi ca per la vostra famiglia far parte di un’Associazione come RING14, che si oc-
cupa di malattie genetiche rare?
Per noi, è come far parte di una grande famiglia che condivide gli stessi problemi. Non sentirsi soli, infatti, è la cosa più importante quando si 
parla di malattie rare. Sapere che ci sono delle persone che lavorano sodo per migliorare la qualità della vita dei nostri bambini e, di conseguen-
za, anche la nostra, non ci fa sentire abbandonati.

2. When you discovered Giada was affected, what was your and your husband's reaction?
We were afraid, that we did not know what the ring14 syndrome was, neither did our doctor. On the whole, we have been lucky, since the 
diagosis occurred during pregnancy.

2. Quando ha scoperto che Giada era malata, come avete reagito lei e suo marito?
Avevamo paura, non sapevamo cosa fosse la sindrome Ring 14 e neanche il medico che ce lo ha comunicato sapeva bene di cosa si stesse 
parlando. Nel complesso, siamo stati anche fortunati, perché ce lo hanno diagnosticato durante la gravidanza.

3. Please, help us understanding what affects Giada and how is her everyday life.
Newly born, my Giada was urgently brought to the Hospital “Riuniti di Bergamo” due to a heart malformation. Then she came back to Monza 
where she stayed for one month. In those moments I could not understand why she had to be followed step by step; to us, she seemed a 
“normal” child. Soon began the physical therapy treatments and all the routine checks which were devastating for us. Little by little we realized 
something was wrong with her.....she could not keep her head up, she couldn't follow the objects or people and stayed in our arms like a 
sausage. Then, at 8 months of age, the epileptic seizures began; a cold shower (although we knew they would arrive one day). They had been 
frequent for about one year and a half, now they are well controlled and we feel very privileged. We live in fear that a seizure could come 
at any moment. While Giada is sleeping, we listen to her breathe and we shudder at the thought that something serious might occur. Lately, 
following the heart check, the doctors decided for a surgical intervention and we are scared.

3. Ci aiuti a capire di cosa soffre Giada e com'è la sua vita di tutti i giorni.
 Appena nata, la mia Giada è stata portata d'urgenza all'ospedale “Riuniti di Bergamo” poiché aveva una malformazione cardiaca. In seguito 
è ritornata a Monza e ci è rimasta per un mese. In quei momenti non riuscivo a capire perché dovesse essere seguita passo dopo passo, a 
noi sembrava una bambina “normale”. Subito dopo sono iniziati i trattamenti di fi sioterapia e tutti i controlli di routine che per noi erano 
devastanti. Man mano abbiamo capito che c'era qualcosa che non andava in lei...non teneva su la testa, non seguiva gli oggetti e le persone, 
rimaneva in braccio come un “salame”. Poi, a 8 mesi sono iniziate le crisi epilettiche, una doccia fredda (anche se sapevamo che prima o poi 
sarebbero arrivate). Per un anno e mezzo sono state frequenti, adesso sono ben controllate e ci sentiamo dei privilegiati. Viviamo nel terrore che 
da un momento all'altro arrivi una crisi. Mentre Giada dorme, ascoltiamo il suo respiro e rabbrividiamo al pensiero che possa accadere qualcosa 
di grave. Ultimamente, in seguito al controllo cardiaco, i medici hanno deciso che si dovrà intervenire chirurgicamente e noi abbiamo paura!

4. What expectations do you have for the future and what do you hope for your daughter?
Nowadays we are more relaxed than a few years ago, because we know we are not the only ones who think about Giada's future. For this 
reason, I hope that many other people will trust and cooperate for the future of our children.

4. Che attese ha per il futuro e cosa spera per sua fi glia?
Ad oggi siamo più sereni rispetto a qualche anno fa, perché sappiamo che al futuro di Giada non ci pensiamo solo noi. Per questo, spero che 
tante altre persone abbiano fi ducia e collaborino per il futuro dei nostri bambini.

…dunque…
da dove cominciare?

 Credo partirò dall’Italia. … and so… 
where do we start? 

I think I'll start in Italy.

Giada insieme a mamma Lucia e papa' 
Domenico

Giada with mum Lucia and dad Domenico
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1. What does it mean for your family to belong to an International Association like RING14, which deals 
with the rare genetic syndromes of children? 
It means to feel not alone and know that there are other families like us who, by disgrace, are going through the same situation. Also, it means 
to cooperate, as possible, so that science may progress in the study of these syndromes.

1. Sig.ra Eva, cosa signifi ca per la vostra famiglia far parte di un’Associazione Internazionale come RING14, 
che si occupa delle malattie genetiche rare dei bambini? 
Signifi ca non sentirsi soli e sapere che ci sono altre famiglie come noi che per disgrazia stanno vivendo le stesse situazioni. Vuol dire anche 
collaborare, per quanto possibile, affi nché la scienza progredisca nello studio di queste malattie.

2. When you knew your daughter Sara was affected by a rare syndrome, what was your reaction and that 
of your husband? 
Loneliness, anger, helplessness, pain, anxiety, misunderstanding and frustration. Somehow, all these feelings helped us to face the situation, 
to try and go on. 

2. Quando scoprì che sua fi glia Sara era affetta da una malattia rara, qual è stata la sua reazione? E quella 
di suo marito? 
Solitudine, rabbia, impotenza, dolore, angoscia, incomprensione, frustrazione. Tutti questi sentimenti ci aiutarono in qualche modo ad affron-
tare la situazione, per cercare di andare avanti. 

3. Please, help us understanding what type of symptoms affect your daughter and how is her everyday 
life. 
Sara has an invalidity assessment certifi cate by 77% and needs to be helped by a third person to face everyday life. To-date, her core problem 
is her mental development. She walks, dresses and eats by herself, but needs somebody to prompt her with all the above. She's attending a 
Special Education School and has a pet-therapy activity of one hour per week. 

3. Ci aiuti a capire che sintomi ha sua fi glia e com’è la sua vita quotidiana. 
Sara ha un certifi cato di invalidità del 77% e ha bisogno dell’aiuto di una terza persona per affrontare la quotidianità. Ad oggi, il suo problema 
principale è lo sviluppo mentale. Cammina, si veste e mangia da sola, ma ha bisogno di qualcuno che le prepari tutte queste cose. Frequenta 
una scuola speciale di educazione e un’ora a settimana segue un’attività di “pet therapy”. 

4. Which expectations do you have for the future and what do you hope for your daughter?
Our daughter's life is a little uncertain, so we just fi x short-term goals. We go on day by day, working and trying to solve the everyday problems 
as they come up. What we expect for Sara? That she becomes more autonomous and independent, but, above all that she is happy, very 
happy!

4. Quali attese avete per il futuro e cosa spera per sua fi glia? 
La vita di nostra fi glia è un po’ incerta e ci fi ssiamo solo mete a breve termine. Andiamo avanti giorno per giorno, lavorando e cercando di 
risolvere i problemi che si presentano quotidianamente. Cosa ci auguriamo per Sara? Che diventi più autonoma e indipendente, ma soprattutto 
che sia felice, molto felice!

FAMIGLIA-FAMILY   PULIDO SANCHEZ
Montgat – BARCELONA    SPAGNA - SPAIN
EVA: MAMMA DI SARA (affetta da sindrome Ring 14)
EVA: MOTHER OF SARA (with Ring 14 syndrome)

  Che storia…
cerchiamo di capire cosa 

succede negli altri paesi…
voliamo in Spagna!”

Wow, what a great story…let's just try and see what happens in the other countries… we're off to Spain!"

Sara insieme ai genitori

Sara with mum and dad
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FAMIGLIA-FAMILY   MENDES LOVISI 
GOIANA    BRASILE - BRAZIL
VINCENZO: PAPA’ DI BRUNO (affetto da traslocazione del cromosoma 14)
VINCENZO: DAD OF BRUNO (with translocation of chromosome 14)

1. Mr. Vincenzo, what does it mean for your family to be a part of an Association like RING14, which deals 
with rare genetic syndromes?
We met RING14 Association fi ve years ago, a few months after we knew our son Bruno was affected by this rare syndrome. In the Association 
all people are marvellous and you can feel how people are involved in helping the families to play the diffi cult role of parents of a child with 
diffi culties. Unfortunately, we moved to Brazil and currently the personal contacts with the Association are less frequent. Despite this, we feel 
very near and helped at a distance.

1. Sig. Vincenzo, cosa signifi ca per la vostra famiglia far parte di un'Associazione come RING14, che si 
occupa di malattie genetiche rare?
Abbiamo conosciuto l'Associazione RING14 cinque anni fa, alcuni mesi dopo aver saputo che nostro fi glio Bruno soffriva di questa malattia 
rara. Nell’Associazione sono tutti stupendi e si sente quanto le persone sono coinvolte nell’aiutare le famiglie a ricoprire quel diffi cile ruolo di 
genitori di un bambino con diffi coltà. Purtroppo, ci siamo trasferiti in Brasile e attualmente i contatti personali con l’Associazione sono meno 
frequenti. Nonostante ciò, ci sentiamo molto vicini e aiutati a distanza.

In una brochure di presentazione 
dell’Associazione ho letto che c’è 

una famiglia in Brasile…

I've read in one of the brochures that 
explains the Association’s work 

that there is a family down in Brazil…

2. When you discovered Bruno was ill, what was your reaction, and your wife's?
In 2005, following an hospitalization in Milan of our son Bruno, who presented considerable delays in development, we came to know about 
this rare genetic syndrome. Of course, my wife and I felt helpless, but at the same time we try to do everything we could to help Bruno in his 
slow improvements. Every time he managed to reach new objectives in development, although with a 4-year delay past his peers, this made 
us very happy.

2. Quando avete scoperto che Bruno era malato, come avete reagito lei e sua moglie?
Nell'anno 2005, a seguito di un ricovero a Milano di nostro fi glio Bruno, che presentava importanti ritardi nello sviluppo, siamo venuti a 
conoscenza di questa malattia genetica rara. Certamente, io e mia moglie ci siamo sentiti impotenti, ma allo stesso tempo abbiamo cercato 
di fare tutto il possibile per aiutare Bruno nei suoi lenti miglioramenti e, ogni volta che lui è riuscito a raggiungere degli obiettivi di sviluppo, 
seppur con quattro anni di ritardo rispetto ai coetanei, questo ci ha riempito di felicità.

3. Please, help us understanding what Bruno suffers and how is his everyday life.
As I already mentioned, Bruno has a delay in development of approximately four years. Now he is ten years old and is attending the fi rst class 
of the primary school with excellent results. He can read and write despite all his learning diffi culties. He gets on really well with other children, 
he's affectionate and for now he does not present any other diffi culties at a clinical level.

3. Ci aiuti a capire di cosa soffre Bruno e com'è la sua vita di tutti i giorni. 
Come ho già accennato, Bruno ha un ritardo nello sviluppo di circa quattro anni. Ora ha dieci anni e frequenta la prima elementare con ottimi 
risultati, riuscendo a leggere e a scrivere nonostante tutte le diffi coltà di apprendimento. Si relaziona in modo ottimale con gli altri bambini, è 
molto affettuoso e per adesso non presenta altre diffi coltà a livello clinico.

4. Which expectations do you have for the future and what do you hope for your son?
The future scares us a little, but at the same time it commits us to do more and more, to become those “angels” who shall help Bruno in his 
path of growth.

4. Che attese ha per il futuro e cosa spera per suo fi glio?
Il futuro ci fa un po’ paura, ma allo stesso tempo ci impegna a fare sempre di più, per diventare quegli “angeli” che dovranno aiutare Bruno 
nel suo percorso di crescita.

Bruno insieme alla sorella Tchettalin

Bruno with his sister Tchettalin
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FAMIGLIA-FAMILY   CLOSE 
SYDNEY - AUSTRALIA
RAYMOND: PAPA’ DI OLIVIA (affetta da sindrome Ring 14)
RAYMOND: DAD OF OLIVIA (with Ring 14 syndrome)

1. Mr. Raymond, what does it mean for your family to be part of an Associa-
tion like RING14, which deals with the rare genetic syndromes of the children?
The Association RING14 is very important for Olivia and our family. It is normal to feel very lone-
ly and excluded when a child is diagnosed with a rare syndrome which affects the expectations 
of normality wished by the parents. To be in contact with other people affected by the same 
syndrome and accept the condition that you are not alone is a great comfort.

1. Signor Raymond, cosa signifi ca per la sua famiglia far parte di un’Associa-
zione come RING14, che si occupa di malattie genetiche rare dei bambini?
L’Associazione RING14 è molto importante per Olivia e per la nostra famiglia. E’ normale sen-
tirsi molto soli ed esclusi quando ad un bambino viene diagnosticata una sindrome rara che in-
fl uisce sulle aspettative di normalità desiderate dai genitori. Essere in contatto con altre persone 
affette dalla stessa malattia ed accettare la condizione che non si è soli, è di grande conforto.

2. When you discovered your daughter suffered from a rare syndrome, what were your reaction and your 
wife's?
The impact was very deep. Olivia's mother and I are no longer married and although there have been other problems in our divorce, I believe 
Olivia's diagnose has been a tough test for both of us. We have developed quite different mechanisms to cope up with it and our different 
approaches brought an increase to the confl ict on how we shall manage the child. 

2. Quando scoprì che sua fi glia soffriva di una malattia rara, quale fu la sua reazione e quella di sua moglie?
L’impatto fu molto profondo. La madre di Olivia ed io non siamo più sposati e sebbene ci siano stati altri problemi nella nostra separazione, 
credo che la diagnosi di Olivia sia stata una dura prova per entrambi. Abbiamo sviluppato meccanismi abbastanza diversi per cavarcela ed i 
nostri differenti approcci hanno portato ad aumentare il confl itto su come si dovesse gestire la bambina. 

3. Ci aiuti a comprendere che sintomi ha sua fi glia e com’è la sua vita quotidiana.
La sindrome R1NG14 di Olivia è una forma relativamente blanda. Le sue capacità motorie ed intellettive sono seriamente colpite. Vive un’età 
mentale tra i quattro ed i cinque anni circa ma questo fa di lei una bambina deliziosa, coinvolgente, piena di meraviglia ed eccitazione verso il 
mondo. Adora ballare e ascoltare la musica. Quando compirà 18 anni, nel nostro Paese avrà diritto a cure professionali e di alta qualità in una 
struttura condivisa da sei posti letto, grazie all’aiuto di uno staff qualifi cato. Ad oggi Olivia ha guadagnato un po’ di peso rispetto al passato e 
sembra avere una salute forte e buona. Anche le sue abilità linguistiche stanno migliorando, infatti è stata inserita in un programma diurno di 
sviluppo cognitivo presso una nostra istituzione locale che l’assiste in tutte le attività. Io ed altri membri della famiglia andiamo spesso a trovarla 
ed è libera di contattarci autonomamente per telefono tra le 5 e le 6 del pomeriggio. Ha da poco iniziato il suo ciclo mestruale e la sua fertilità 
è per noi una preoccupazione. Sebbene il sesso non sia possibile nel suo ambiente attuale, mi avevano assicurato che non sarebbe stata fertile, 
e invece non è stato così. Non so come altri genitori di ragazzi Ring 14 trattino questo problema, ma i dottori di Olivia sono veramente molto 
attenti. Il suo unico reale problema è l’epilessia, anche se ora è ben controllata grazie ad un insieme di farmaci anti-convulsivi. Infatti, sono 
passati molti anni da quando mia fi glia ha avuto una crisi epilettica seria. Olivia ha anche un lieve difetto del setto interatriale del miocardio 
(ASD) ed una lieve pigmentazione della retina, ma fi no ad ora questi aspetti non hanno costituito un problema per lei e nessun medico ci ha 
suggerito di sottoporla allo stress di un intervento a cuore aperto per correggere l’ASD.  

…una in Australia…

...and one in Australia...

3. Please, help us understanding what type of symptoms affect your daughter and how is her everyday life.
Olivia's RING14 syndrome is relatively soft. Her motion and intellectual capabilities range from average to severely affected. She lives in a 
mental age between four and fi ve years approximately, but this makes her a sweet and involving child, full of wonder and excitement towards 
the world. She adores dancing and listening to music. When she is 18, in our Country she will be entitled with professional and high quality 
health care in a shared 6 sleeps structure thanks to the help of a qualifi ed staff. Olivia has currently gained a little weight with respect to the 
past, and it seems she has a strong and good health. Also her language capabilities are improving; in fact she has been included in a day 
program of cognitive development at a local institution which assists her in all the activities. Other members of my family and I go often to see 
her and she is free to contact us autonomously by phone between 5 and 6 o'clock in the afternoons. She has just started her menstrual cycle 
and her fertility is a concern for us. Although sex is not possible in her current environment, I had been ensured she wouldn't be fertile, instead 
it was not so. I don't know how other parents of ring14 children deal this issue, but Olivia’s doctors are really very attentive. Her unique real 
problem is epilepsy, although it is currently well controlled by a set of anti-convulsive drugs. In fact, many years have passed since my daughter 
has had a severe epileptic seizure. Olivia also has a small ASD defect and a slight pigmentation of the screen, but until now these have not been 
a problem for her and no doctor suggested she should undergo the stress of a surgery intervention to correct ASD.  

4. Which expectations do you have for the future and what do you hope for your daughter?
Usually the parents wish for happiness and fulfi llment of their child. This is what I would like for Olivia. Evidently, she likes her home environ-
ment and her life is a complete one of education, physical activity and happiness. Given her current health status, I would not be surprised if 
she approached a normal life expectancy, although I believe it is unusual for the people affected by the chromosome 14 syndromes to reach 
40 years of age.

4. Che attese ha per il futuro e cosa spera per sua fi glia?
Di solito i genitori desiderano la felicità e la realizzazione del proprio fi glio. Questo è ciò che mi piacerebbe per Olivia. Chiaramente le piace il 
suo ambiente di casa famiglia e la sua vita è allo stesso tempo apprendimento, attività fi sica e divertimento. Dato il suo stato attuale di salute, 
non mi sorprenderebbe che si avvicinasse ad una normale aspettativa di vita, anche se credo che sia inusuale per le persone affette da sindromi 
del cromosoma 14 raggiungere i 40 anni di età.

Olivia insieme a suo padre

Olivia with her dad Raymond
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1. Mrs. Tandy Sheena, what does it mean for your family to be a part of an International Association like 
RING14, which deals with the children’s rare genetic syndromes?
It is marvellous to meet other families and children who share the same problem as our son. With them, there are strong links, since there are 
many things we do not need to explain. Also, it is very important to be part of an Association like this, since it deals with developing scientifi c 
studies on the syndromes of our children.

1. Signora Sheena, che cosa signifi ca per la vostra famiglia fare parte di un’Associazione Internazionale 
come RING14, che si occupa delle malattie genetiche rare dei bambini?
E’ meraviglioso incontrare altre famiglie e bambini che condividono lo stesso problema di nostro fi glio. Con loro si creano forti legami perché 
ci sono tante cose che non abbiamo bisogno di spiegare. E’ altresì importante far parte di un’Associazione come questa, perché si occupa di 
sviluppare studi scientifi ci sulle sindromi dei nostri bambini.

2. When you discovered your son Cyrus was affected by a rare syndrome, what were you and your 
husband's reactions?
We were bewildered. We did not know what the future would bring to our son, or how he would grow up. We felt alone, since by that time 
there was no other child in the Country with the same illness and no doctor had experience on how to heal a child like Cyrus. It took some 
years to adjust our expectations

2. Quando scoprì che suo fi glio Cyrus era affetto da una malattia rara, quale fu la sua reazione e quella 
di suo marito?
Fummo sconcertati, poiché non sapevamo cosa il futuro gli avrebbe riservato o come sarebbe cresciuto. Ci sentivamo soli poiché all’epoca non 
c’era nessun altro bambino nel Paese con la stessa malattia e nessun dottore aveva esperienza nel curare un bambino come Cyrus. Ci vollero 
alcuni anni per regolare le nostre aspettative di vita

FAMIGLIA-FAMILY   TANDY
GINEVRA – SVIZZERA - GINEVRA – SWIZERLAND
SHEENA: MAMMA DI CYRUS (affetto da sindrome Ring 14)
SHEENA: MUM OF CYRUS (with Ring 14 syndrome)

3. Please, help us understanding what type of symptoms do your son suffer from, and how is his everyday life.
Cyrus is affected by severe epilepsy. It’s a constant struggle to manage his seizures and fi nd a balance between the drug control of epilepsy 
and the side effects. In fact his therapy is changed continuously. Cyrus has highs and lows, and passes from shouting and not sleeping to being 
weak and tired. He has a low muscular tone, he can walk, but unsteady. He has a comprehensive delay of development, he can't talk, he can't 
communicate, he can't eat by himself and still uses nappies. Despite this, he is a happy child and always smiles.

3. Ci aiuti a capire che sintomi ha suo fi glio e com’è la sua vita quotidiana.
Cyrus è affetto da una grave epilessia. La nostra è una lotta costante, per gestire le sue crisi e per trovare un equilibrio tra il controllo 
farmacologico dell’epilessia e gli effetti collaterali. La sua terapia, infatti, viene variata continuamente. Cyrus ha alti e bassi e passa dal gridare 
e non dormire all’essere debole e stanco. Ha un basso tono muscolare, cammina ma con instabilità. Ha un ritardo complessivo dello sviluppo, 
non parla, non riesce a comunicare, non è in grado di mangiare autonomamente ed usa ancora i pannolini. Nonostante questo, è un bambino 
felice e sorride sempre.

4. Which expectations do you have for the future and what do you hope for your son?
We do not expect him to have an evolutive development. We just hope to better control his epilepsy, since this is his greatest problem bringing 
great pain to him. We want him to be happy, that he is well and surrounded by loving people.

4. Che attese avete per il futuro e cosa sperate per vostro fi glio?
Non ci aspettiamo che abbia uno sviluppo evolutivo. Speriamo solamente di poter controllare meglio la sua epilessia, poiché questo è il suo più 
grande problema che gli causa forti dolori. Vogliamo che sia contento, che stia bene e sia circondato da persone amorevoli

 ...e una di origini africane!

… and one from  Africa!

Cyrus: primo sulla sinistra insieme al papa' e ai 
fratelli

Cyrus: first at the left with dad and
brothers
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… una negli Stati Uniti…

… and one in USA…

FAMIGLIA-FAMILY   DEWOODY 
LAFAYETTE – INDIANA – U.S.A.
YSSA: MAMMA DI VALERIE MARIE (affetta da sindrome Ring 14)
YSSA: MUM OF VALERIE MARIE (with Ring 14 syndrome)

1. Signora Yssa, cosa signifi ca per la vostra famiglia fare parte di un’Associazione Internazionale come RING14, che si 
occupa di malattie genetiche rare dei bambini?
E’ un vero conforto far parte di RING14. Questa organizzazione Internazionale ci ha dato l’opportunità di condividere valide informazioni sui 
nostri fi gli, con altre persone e con i ricercatori. L’Associazione mantiene un buon equilibrio tra il sostegno sociale alle famiglie e la fornitura 
di servizi medici adeguati ai bambini e ai dottori che li curano. Gli incontri internazionali ed il Dynamo Camp ci hanno permesso di trascorrere 
del tempo prezioso con altre famiglie, aiutandoci a costruire una rete sociale unica. RING14 è riuscita a creare un grande senso di comunità 
attraverso esperienze condivise e questo per noi è una cosa inestimabile. 

2. Quando scoprì che sua fi glia Valerie Marie era affetta da una malattia rara, qual è stata la sua reazione? E quella 
di suo marito?
Ero distrutta quando Marie iniziò ad avere delle crisi epilettiche a 3 mesi di età. Ero ancora così felice per questa nuova piccola vita e stavo cer-
cando di adeguarmi a gestire una famiglia di 5 persone, quando le cose iniziarono a precipitare. Mio marito ed io iniziammo immediatamente 
a leggere tutto ciò che riuscimmo a trovare circa i bambini che soffrivano di queste crisi epilettiche…nulla di ciò era rassicurante. Non ci volle 
molto perché a Marie fosse diagnosticata la sindrome Ring 14, solo tre settimane dopo la sua prima crisi. Che cosa signifi cava questo? Né noi né 
i dottori ne avevamo idea inizialmente, poiché non avevano mai visto nulla di simile prima. Mio marito fece una ricerca nella letteratura medica 
e trovò solo pochi articoli riguardo questa rara condizione. Io feci ricerche in Internet. Trovai brevi descrizioni su siti web come rarechromo.org 
e infi ne trovai ring14.org. Stavamo cercando di mettere insieme le informazioni, per capire cosa potesse signifi care tutto questo per Marie e 
per la nostra famiglia. La letteratura medica era utile, ma le informazioni erano così cliniche che non riuscivamo a percepire che cosa potesse 
accadere nel futuro. Quando però cominciai a leggere di RING14 e trovai le testimonianze di altri genitori sui loro bambini (il dolore quando le 
crisi sono gravi, le lotte per l’acquisizione del linguaggio, la gioia di amare i propri fi gli) allora iniziai a capire. Quindi, possiamo dire che la mia 
reazione iniziale fu di dolore e confusione allo stesso tempo. Ora, a cinque anni di distanza, continuiamo le nostre conoscenze sulla malattia e 
cerchiamo di cavarcela con le implicazioni causate dai sintomi, regolando gli obiettivi futuri della nostra famiglia. Facciamo tutto questo, dando 
il meglio e apprezzando la nostra piccola bambina.  

1. Mrs Yssa, what does it mean for your family to be part of an International Association like RING14, which deals with 
the rare genetic syndromes of the children?
It is a real comfort to be a part of this International Association.  This organization has provided the opportunity to share valuable information 
about our children with each other and with researchers. It maintains a good balance of providing social support to the families while also 
striving to provide sound medical services to the children and the physicians who treat them. International meetings and Dynamo Camp have 
made it possible to spend quality time with other families, enabling each of us to build a unique social network through Ring14.  The medical 
services include research papers funded by this Association describing our children and their medical and social challenges, creation of a bio 
bank to hold blood samples to encourage more research, and the evaluation of therapies (e.g. speech therapy) to improve quality of life for our 
children.  This Association has made it possible to be a part of all of this. It has created a great sense of community through shared experience 
and shared purpose among the families with children having Ring14 and that has been invaluable to me. 

2. When you found out that your daughter Valerie Marie suffered from a rare syndrome, what was your 
reaction and that of your husband?
I was devastated when Marie started having seizures at 3 months of age. I was still so excited with this new little life, still adjusting to how to 
even manage a healthy family of 5 when things started to fall apart...  My husband and I immediately started reading everything we could fi nd 
about infants having epileptic seizures - none of it was reassuring.  It did not take long for Marie to be diagnosed with Ring14, just 3 weeks 
after her fi rst seizure.  What did this mean?  We had no idea initially nor did the doctors as they had never seen this before.  My husband 
went searching through the medical literature and found just a few articles about this rare condition.  I went searching through the Internet; 
I found brief descriptions at websites like rarechromo.org and then I found ring14.org.  We were trying to piece together information, trying 
to fi gure out what this might mean for Marie and our family.  The medical literature was helpful, but the information was so clinical; I couldn't 
really sense the future through it.  But when I started to read on ring14 the testimonials of the other parents about their children - the heart 
break when the seizures are severe, the struggles with language acquisition, the joy at how loving these children can be - then I began to start 

Valerie Marie in braccio alla madre e 
la sua famiglia 

Valerie Marie with her mum and family
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3. Help us understand what kind of conditions affect your daughter and what her everyday life is like.
Marie's life is a series of ups and downs that are primarily dictated by her epilepsy.  Marie's seizures are not well controlled by medication and can 
be quite severe. Although she has had brief periods with few seizures, her usual pattern consisted of 1 to 2 days of seizures for every 7 to 10 days 
without seizures. On a day of seizures, she might have anywhere from 1 to 15 seizures which are usually characterized by loss of consciousness, 
respiratory arrest and tonic, clonic movements.  When she was an infant, she would have short seizures ( ~30 seconds) without much movement, 
but they were tightly clustered together ( ~10 seizures in 20 minutes) requiring mediation to stop the pattern.  As she has gotten older, the seizures 
have gotten more severe in terms of length (~2 to 3 minutes) and jerky movements but they are not so tightly clustered, usually an 1 hour between 
seizures, but still we have to medicate to break the cycle.  Seizure days are typically followed by 1 to 2 days of recovery and this can take several 
forms: extreme lethargy with or without the ability to actually sleep, agitation with a lose of the ability to focus on play, eating or anything, or 
sometimes she is just quiet and wants to be held tightly the whole day. These are very stressful days. But her good days are quite a joy!  She is 
very social and loves to interact with us (and strangers as well).  She is full of kisses, smiles and has a lot of enthusiasm for play especially sensory 
simulating activities.  Although she is still not an independent walker, she is quite mobile.  She needs just a hand to help her balance, but with 
this assistance she does a fairly good job of walking.  Without assistance, she is still able to crawl and cruise around our house using the furniture 
and walls for support.  She is also able to manage the stairs, crawling up and surfing down.  She is very active and busy at times, but her stamina 
is limited.  So she certainly has global delays in both her large and fine motor skills, but we are encouraged as she continues to make progress 
in all areas.  Marie also has severe mental delays.  She is getting close to being 6 years old, but mentally she is still a toddler needing constant 
supervision.  Although Marie is not very verbal (only about 3 or 4 words), she is still very expressive - she primarily uses signs, gestures and pictures 
to communicate, she is also able to lead or point us to what she wants. Usually this is adequate to meet her needs, but as she gets older we are 
seeing more signs of frustration with these limited forms of communication.  While Marie can be very loving and gentle, she can also be very 
rough and we struggle with her hitting, pinching and throwing objects. Like I said, Marie's life is a series of ups and downs - this is true physically 
as well as socially.

to understand. So my initial reaction was grief and confusion.  This was followed by an intense information gathering period.   And now, five 
years later, I continue to try to learn more about the condition, cope with the implications, and adjust my goals for Marie and our family - all 
while trying my hardest to just enjoy and appreciate this precious little girl.  

3. Ci aiuti a capire che sintomi ha sua figlia e com’è la sua vita quotidiana.
La vita di Marie è una serie di alti e bassi principalmente dettati dalla sua epilessia. Le crisi non sono ben controllate dalle medicine e possono 
essere abbastanza forti. In un giorno di crisi, può avere da 1 a 15 crisi che sono normalmente caratterizzate da perdita di coscienza, arresto 
respiratorio e movimenti clonici e tonici. Quando era piccola, Marie aveva crisi brevi (30 secondi) senza particolare movimento, ma erano 
estremamente ravvicinate (10 crisi in 20 minuti) e richiedevano un intervento farmacologico d’urgenza per interrompere il grappolo. Crescendo, 
le crisi sono diventate più gravi in termini di durata (2 -3 minuti) e con convulsioni, ma non sono così ravvicinate. Normalmente passa 1 ora tra 
le crisi e anche in questo caso dobbiamo ricorrere alle medicine per interrompere il grappolo. I giorni di crisi sono normalmente seguiti da 1 o 
2 giorni di recupero, il che può avvenire sotto diverse forme: estrema letargia con o senza la possibilità di dormire seriamente, agitazione con 
la perdita della capacità di concentrazione sul gioco, sul mangiare o su qualunque altra cosa, oppure, a volte, semplicemente è solo tranquilla 
e vuole essere tenuta in braccio tutto il giorno. Questi, per noi, sono giorni molto stressanti. I momenti in cui sta meglio, però, sono una gioia! 
E’ molto socievole ed ama interagire con noi. E’ affettuosa e sorridente ed ha molto entusiasmo per il gioco, specialmente per le attività di 
stimolazione sensoriale. Anche se non cammina ancora da sola, si muove molto. Ha solo bisogno della mano per tenersi in equilibrio, ma 
con l’aiuto riesce a camminare abbastanza bene. A volte è molto attiva e occupata, ma la sua resistenza è limitata. Ha sicuramente un ritardo 
complessivo sia delle grandi che delle piccole abilità motorie, ma siamo incoraggiati dal fatto che continua a fare progressi in tutti i campi. 
Marie ha anche un grave ritardo mentale. Infatti, ha quasi 6 anni, ma mentalmente è ancora una bambina che necessita di costante controllo. 
Sebbene non parli molto (solo 3 o 4 parole), è molto espressiva ed usa prevalentemente i segni, i gesti e le figure per comunicare.

4. What expectations do you have for the future and what do you hope for your daughter?
My expectations for the future are pretty fuzzy. Although I have had the pleasure of meeting many of the older children with ring14, it is very 
hard to imagine Marie at an older age. She lost her first tooth this past week and it really came as a shock to me! Although I know she is 
growing and getting older, there is still a sense that, because growth and progress happen so slowly with Marie, the normal rules of time don't 
seem to apply to her. This makes it difficult for me to form concrete expectations for the future. I expect for us to have a happy and fulfilling life 
with Marie - outside of that, I just have a lot of hopes. I hope that her language skills continue to develop, so that she can more easily interact 
and enjoy other people.  I hope that she learns how to walk and becomes less physically dependent upon us, so that she can enjoy a certain 
amount of independence (as well as us!). I really, really hope that her seizures just go away!!! And I hope that Marie can continue to inspire us 
and teach us about what is really important about living life and loving others.

4. Che aspettative ha per il futuro e cosa spera per sua figlia?
Le mie aspettative per il futuro sono confuse. Anche se ho avuto il piacere di incontrare molti bambini più grandi affetti da sindrome Ring 
14, è difficile immaginare Marie adulta. Ha perso il suo primo dente la settimana scorsa ed è stato davvero uno shock per me! Anche se so 
che sta crescendo e diventando grande, c’è ancora la sensazione che, poiché la crescita ed il suo progredire avvengono così lentamente, le 
normali regole del tempo non si applichino a lei. Spero che le sue capacità di linguaggio continuino a svilupparsi, così che possa interagire più 
facilmente con le altre persone e spero che impari a camminare, diventando nel tempo sempre meno dipendente da noi. Spero anche che le 
sue crisi spariscano e mi auguro, con tutto il cuore, che Marie continui ad ispirarci e ad insegnarci quanto sia veramente importante vivere ed 
amare gli altri.

Quante difficoltà devono 
superare i genitori 
di questi bambini…

però non manca la forza 
e la determinazione!

May, the parents of these children 
really have to face many

 hardships… but they
 sure have immense

 strength and resolve!
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GIOVANNI BOTTAZZO
MEMBRO DEL CONSIGLIO DIRETTIVO DI RING14
MEMBER OF THE BOARD OF DIRECTORS OF RING14

1. Mr. Bottazzo, how long have you belonged to the RING14 Association and 
why did you join?
I joined the board of directors about four years ago, driven by the idea to give a small 
contribution to those who are affected directly or indirectly by these pathologies.

1. Sig. Bottazzo, da quanto tempo lei fa parte dell'Associazione RING14 e 
perché ha aderito?
Sono entrato nel Consiglio Direttivo da quattro anni circa, spinto dallo stimolo di dare un picco-
lo contributo a chi è colpito direttamente o indirettamente da queste patologie.

3. How important is it for a socially useful NPO like RING14 to adopt the right strategies for a reasonable 
distribution of the contributions gathered?
I find this aspect very complex and difficult:  we are constrained by lack of resources. In order to allocate our finances effectively, it is essential 
to pay close attention to the needs of the patients and their families, a continuous contact and, finally, being able to find the right synthesis of 
what has emerged, allowing the Association to progress in a way to benefit those in need.

2. You are a member of the Board of Directors; what does it mean to program and audit a workplan for a socially useful 
NPO dealing with rare genetic syndromes?
Among many difficulties, I have to promote the research to give people hope for the future and, as far as possible, work to provide some form 
of support, in the home, to those who are living in suffering, discomfort and often marginalized.

3. Quanto è importante per una Onlus come RING14 adottare delle giuste strategie per un'equa distribuzione 
dei finanziamenti raccolti?
Trovo questo aspetto complesso e difficile: le esigenze sono molte e le risorse per definizione insufficienti. Per destinare nel modo più consono 
i finanziamenti raccolti, è indispensabile molta attenzione ai bisogni dei pazienti e delle famiglie, un continuo contatto e, infine, saper trovare 
la giusta sintesi di quanto emerso, permettendo all'Associazione di progredire nel suo percorso a beneficio di coloro che ne hanno bisogno.

4. In questi ultimi anni di Consiglio, quali importanti passi sono stati fatti a livello progettuale (scientifi-
co - sociale) e organizzativo?
Nell’ordine:
- la costituzione dell’accordo con la BioBanca di Telethon, la focalizzazione sulle patologie fino a poco tempo fa praticamente sconosciute e 
l'avvio delle ricerche e delle prime pubblicazioni scientifiche.
- la maggior conoscenza delle sindromi del cromosoma 14, anche attraverso risposte di assistenza sul territorio a chi ne ha bisogno
- la ricerca di una struttura organizzativa adeguata ai bisogni dei pazienti e delle famiglie, anche in considerazione delle sfide che la realtà 
impone, misurandosi con piani di lavoro organici e mirati allo scopo.

2. Lei è membro del Consiglio Direttivo, cosa significa programmare e verificare 
un piano di lavoro per una Onlus che si occupa di malattie genetiche rare?
Tra molte difficoltà, significa promuovere la ricerca per dare una speranza futura e, per quanto 
possibile, adoperarsi per fornire qualche risposta assistenziale, nei luoghi di residenza, a chi 
oggi vive nella sofferenza, nel disagio e, spesso, nell'emarginazione. 

4. In the last few years, what important steps have been performed at project (scientific/social) and organizational 
levels?
In order:
- entering into the agreement with Telethon Biobank, the focus on pathologies which were practically unknown until relatively recently, the 
start of research and of the first scientific publications.
- raising awareness of the chromosome 14 syndromes, also through direct support to families in their town or country
- The research of a structural organization suitable for the patients’ requirements and their families, also in consideration of the challenges 
imposed, evaluating organic work plans aimed for the purpose.

5. Quali sfide attendono RING14 nel futuro?
Questa è una competenza che spetta a tutto il Consiglio Direttivo, da parte mia spero di poter contribuire fattivamente al fine di migliorare le 
condizioni di vita dei bambini e delle famiglie. 

5. What challenges await RING14 in the future?
This is the responsibility of the Board of Directors. For my part, I hope to be able to contribute effectively to the purpose of improving the quality 
of life of the children and their families. 

Mi sembra di aver capito che 

il vero“motore” di RING14
siano le persone (volontari, 

collaboratori, medici, etc…).
Andiamo a conoscerli!

I think it’s clear that the real "core"
 of RING14 is made of people 

(volunteers, partners,
physicians and so on…).Let's go meet them!

Giovanni Bottazzo
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IL CONSIGLIO DIRETTIVO DI RING14

IL COMITATO SCIENTIFICO DI 
RING14

BOARD OF DIRECTORS OF RING14

THE SCIENTIFIC ADVISORY BOARD 
OF RING14 

RING14 conta su un Consiglio Direttivo formato 
da 10 membri, che rappresentano in parte le 
famiglie socie dell’Associazione, in parte gli amici e 
i sostenitori della Onlus, che mettono a disposizione 
gratuitamente il loro tempo e le loro competenze. 
L’Attuale Consiglio è in carica fi no al Maggio 2014 ed 
è composto da: 

Il Comitato Scientifi co di RING14 è formato da 
genetisti, clinici, farmacologi, epilettologi di fama 
mondiale che oggi rappresentano i massimi esperti 
su queste sindromi cromosomiche rare.

Prof. E. Perucca: Professore Ordinario di 
farmacologia presso l’Università di Pavia e Direttore 
del “Clinical Trial Center” presso l’Istituto di 
Neurologia IRCCS.

Prof. G. Neri, Direttore dell’Istituto di Genetica 
Medica dell’Università Cattolica di Roma - e la 
sua collega Prof.ssa M. Zollino, Responsabile del 
Servizio di Citogenetica e Citogenetica Molecolare. 
Questi studiosi hanno compiuto i primi fondamentali 
studi di genetica fi nalizzati a identifi care e 
comprendere le sindromi legate al Cromosoma 14.

Dott. G. Gobbi, Primario di Neuropsichiatria 
dell’Ospedale Maggiore di Bologna - e il Dott. E. 
Della Giustina, Primario di Neuropsichiatria 
dell’Ospedale Santa Maria di Reggio Emilia. Questi 
medici hanno messo a punto il primo protocollo 
clinico per l’osservazione dei nostri bambini, 
creando, con il supporto dei loro collaboratori e 
borsisti, un sofi sticato e ricco questionario clinico 
per la raccolta di dati e informazioni rilevanti per 
lo studio di queste malattie. Le loro ricerche si 
sono anche concentrate sullo studio dell’epilessia, 
sintomo primario nei bambini con sindrome Ring 
14, e sullo studio delle neuroimmagini.

The BOARD OF DIRECTORS is comprised of nine 
members who represent the families and friends of 
the Association and who have given us their time 
and commitment.
The current members, whose terms end in May 
2011, are:

The “Scientifi c Advisory Board” is composed of 
geneticists, clinicians and neurologists, world 
famous now that represent the leading experts on 
these rare chromosomal syndromes.

Prof. E. Perucca, Professor of Pharmacology at the 
University of Pavia and Director of the Clinical
Trial Centre of the Istituto di Neurologia IRCCS. 

Prof. G. Neri, Director of the Institute of Genetic 
Medicine at the Universita’ Cattolica of Rome and 
Prof. M. Zollino, Cytogenetics and Molecular 
Cytogenetic Services at the Universita’ Cattolica 
of Rome. They carried out the fi rst systematic 
genetic studies aimed at understanding syndromes 
associated with chromosome 14 abnormalities.

Dr. G. Gobbi, Chief of Child Psychiatry at the 
Ospedale Maggiore of Bologna and Dr. E. Della
Giustina, Chief of Child Psychiatry at the Ospedale 
Santa Maria di Reggio Emilia. 
They developed the fi rst clinical protocols for the 
study and observation of affected children.
Their research also focuses on the study of epilepsy, 
which is the primary symptom of children with 
Ring 14, and on RMN images.

Azzali Stefania (Presidente - President)
Bruni Daniela (Vice-Presidente - Vice-President)

Pivetti Francesca 
Azzali Nicola

Bottazzo Giovanni
Mazzi Lorenza 
Rossi Marina 
Russo Andrea
Venditto Lucia 
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PROF. EMILIO PERUCCA
MEMBRO DEL COMITATO SCIENTIFICO DI RING14
MEMBER OF THE SCIENTIFIC ADVISORY BOARD OF RING14

1. Prof. Perucca, how long have you been a member of the Ring 14 Scientific 
Commitee and why did you join?
For about one year. I accepted the invitation of the Association with pleasure, since I am aware of 
the importance to stimulate scientific research on a syndrome which causes so many disabilities.

2. What is your specialization and what type of activity do you carry out?
For about one year. I accepted the invitation of the Association with pleasure, since I am aware of the importance to stimulate scientific research 
on a syndrome which causes so many disabilities.

1. Prof. Perucca, da quanto tempo lei fa parte del Comitato Scientifico di 
RING14 e perché ha aderito?
Da circa un anno. Ho raccolto con piacere l’invito dell’Associazione poiché sono consapevole 
dell’importanza di stimolare la ricerca scientifica su una malattia che comporta disabilità così 
rilevanti.

2. Qual è la sua specializzazione e che tipo di attività scientifica svolge?
Sono un farmacologo clinico che da oltre un trentennio svolge attività di ricerca clinica sull’epilessia, con particolare riferimento alle problema-
tiche connesse alla terapia.

3. What is the role of the Scientific Commitee of a socially useful NPO which deals with rare genetic syndromes 
and what are its main tasks? 
Our role is to support the Association in planning the activities provided in the statutory provisions, with specific reference to the information 
initiatives addressed to the public, the doctors and identifying scientific research priorities.

3. Che ruolo ha il Comitato Scientifico di una Onlus che si occupa di malattie genetiche rare e quali sono i suoi 
principali compiti? 
Il nostro ruolo è di assistere l’Associazione nell’organizzare le attività previste dallo statuto, con particolare riferimento alle iniziative di informa-
zione rivolte al pubblico, alla classe medica e all’identificazione delle priorità della ricerca scientifica.

4. Quanto è importante la ricerca scientifica quando si parla di malattie rare?
E’ assolutamente essenziale. Solo la ricerca potrà metterci nelle condizioni di identificare trattamenti efficaci e adeguate strategie di preven-
zione.

4. How important is the scientific research when you talk about rare syndromes?
It is absolutely essential. Only the research will let us identify effective treatments and appropriate patterns for prevention.

5. In questi ultimi anni di storia di RING14, quali importanti passi sono stati fatti a livello scientifico e per 
quanto riguarda il suo campo di specializzazione?
Negli ultimi anni sono stati introdotti nuovi farmaci per il trattamento delle crisi epilettiche, che sappiamo essere frequenti in diverse malattie 
cromosomiche. Questi farmaci hanno permesso di ottenere vantaggi soprattutto in termini di una riduzione degli effetti collaterali, ma 
purtroppo solo un numero esiguo di persone con crisi resistenti ai farmaci tradizionali si libera dalle stesse crisi con i medicamenti più recenti.

6. Quali sfide attendono RING14 nel futuro?
La sfida più importante è rappresentata dalla identificazione di terapie più efficaci. Per raggiungere questo obiettivo, tuttavia, è importante 
migliorare le nostre conoscenze sui meccanismi genetici e biochimici alla base delle manifestazioni cliniche della malattia.

5. In these last years of history of RING14, what important steps have been performed at the scientific level, 
particularly with respect to your field of expertise?
In the last years new drugs have been introduced to treat epileptic seizures, which we know are frequent in multiple chromosome syndromes. 
These drugs have achieved advantages especially in terms of a reduction of the side effects, but unfortunately, only a small number of patients 
with seizures resisting to the standard drugs is released from seizures with the most recent drugs. 

6. What challenges await RING14 in the future?
The most important challenge is to identify more effective therapies. To achieve this aim, however, it is important to improve our knowledge 
on the genetics and biochemical mechanisms at the basis of the clinical manifestations of the syndrome.

Emilio Perucca
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ALESSANDRA VIGHI
SEGRETARIA DI RING14
SECRETARY OF RING14

1. Alessandra, how long have you been involved with RING14 and what is 
your role in the Association?
I have been working as a secretary since June 2010..

3. Which diffi culties do you encounter in your daily job due to this being an International Association?
The greatest diffi culties are in sending the documents to our families all over the world. Specifi cally, when setting up shipments of the material 
needed to gather blood at the “Galliera Genetic Bank” of Genova. Every detail must be set up, both in the bureaucratic and logistic aspects.

1. Alessandra, da quanto tempo lei fa parte di RING14 e che ruolo ricopre 
all'interno dell'Associazione?
Ho il ruolo di segretaria da Giugno 2010.

3. Quali sono le diffi coltà che incontra quotidianamente nel suo lavoro, visto che parliamo di un'Associazione 
Internazionale?
Le diffi coltà maggiori sono nell’invio di documenti alle nostre famiglie nel mondo. In particolare, nell’organizzazione delle spedizioni di materiale 
necessario per la raccolta di sangue presso il “Galliera Genetic Bank” di Genova. Tutto deve essere curato nei minimi dettagli, dall’aspetto 
burocratico a quello logistico.

4. Which is instead positive?
Being able to work closely with volunteers and families who display great humanity and enthusiasm. 

4. Quali sono invece le positività?
Il fatto di poter lavorare a stretto contatto con volontari e famiglie dalla grande umanità e dal forte entusiasmo.

2. Cosa signifi ca svolgere un'attività di segreteria per una Onlus che si 
occupa di malattie genetiche rare?
Penso si riassuma in una parola: fl essibilità . E' controproducente pensare di fare solo quello che 
il proprio ruolo imporrebbe in un contesto lavorativo, in una Onlus serve grande cooperazione 
fra collaboratori, volontari e famiglie.
2. What does it mean to be a secretary of a socially useful NPO which deals 
with rare genetic syndromes?

It can be summarized in one word: collaboration. Thinking exclusively about what your role would imply in a work context is counterproductive; 
a socially useful NPO requires great cooperation among contributors, volunteers and families.

STAFF E SEDE DI RING14 STAFF AND SEAT OF RING14
Oltre ad Alessandra Vighi, segretaria dell’Asso-
ciazione, fanno parte dell’attuale staff di RING14:
- Alberto Sabatini (Responsabile Uffi cio Stampa e 
Comunicazione)
Inoltre, nel 2010 hanno collaborato Francesca Fiori e 
Sara Regnani.
La sede operativa dell’Associazione è in Via Lusenti 1/1 
a Reggio Emilia, presso  i locali dell’ A.S.P. (Azienda di 
Servizi alla persona “SS. Pietro e Matteo”). L’A.S.P. è un 
ente che accoglie ragazzi e ragazze disabili e si impegna 
ad accompagnarli, in collaborazione con i servizi 
territoriali, in un percorso di autonomia, sostenendoli nei 
rapporti con i familiari e il lavoro. Presidente dell’A.S.P. 
è Anna Maria Mariani. Un sentito ringraziamento alla 
struttura e alla presidente, per aver fornito a RING14 
degli spazi effi cienti e adeguati per lo sviluppo delle 
attività associative.
Per motivi logistici, organizzativi e di lontananza delle 
famiglie, nel 2010 è stata chiusa la sede RING14 in 
Francia. Restano comunque attivi tutti i contatti dei 
referenti locali.

In addition to Alessandra Vighi, secretary of the 
Association, are part of the RING14’s staff:
- Alberto Sabatini (Head of Press and Communication 
Offi ce).
In addition, in 2010 collaborated Francesca Fiori and 
Sara Regnani.
The Association's main headquarters are in Via Lusenti 
1/1 in Reggio Emilia, at the premises of the charity 
named A.S.P. (Azienda di Servizi alla persona “SS. Pietro 
and Matteo”). The A.S.P. is an institution that welcomes 
and helps disabled young people and accompanies them 
along a path that leads to independence and autonomy, 
in cooperation with local institutions, and supports the 
youngsters in their relationships with the families and 
employers. The President of A.S.P. is Anna Maria Mariani. 
Heartfelt thanks goes to the whole institution and the 
President for having supplied RING14 with suitable 
spaces for the development of the Association's activities.
For logistical and organizational reasons, and cause the 
remoteness of families envolved, in 2010 was closed 
RING14 seat in France. French families could contact 
anyway the referents in France of the RING14 Italy.

Alessandra Vighi
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LORENZA MAZZI
RESPONSABILE GRUPPO VOLONTARI RING14
VOLUNTEERS COORDINATOR

1. Lorenza, how long have you been a member of RING14 and what is your role in the Association?
I have been a member of the Association for more than 6 years. I entered as a volunteer translator and subsequently as a member of the Board 
of Directors. I am currently in charge of relations and management of the group of volunteer translators (to translate the documents or the 
clinical information and data.

2. Your task is to coordinate the different volunteers who support the multiple activities of the Association. How 
important is the support of volunteers for a socially useful NPO which deals with rare genetic syndromes?
The support of the volunteers is valuable and essential for the Association. Without their engagement and help, RING14 wouldn't have 
developed during these years, devoting the economic resources available to the scientific and social projects and to the International meetings.  

1. Lorenza, da quanto tempo lei fa parte di RING14 e che ruolo ricopre all'interno dell'Associazione?
Faccio parte dell'Associazione da più di 6 anni. Sono entrata come traduttrice volontaria e successivamente come membro del Consiglio 
Direttivo. Attualmente sono responsabile delle relazioni e della gestione del gruppo dei volontari traduttori (per le traduzioni in lingua dei 
documenti scientifici, dei dati clinici, delle comunicazioni per le famiglie e dei testi per il sito web).

2. Lei ha il compito di coordinare i diversi volontari che sostengono le numerose attività associative. Quanto è 
importante il sostegno dei volontari per una Onlus che si occupa di malattie genetiche rare?
Il sostegno dei volontari é prezioso e fondamentale per l'Associazione. Senza l'impegno e l'aiuto di loro, RING14 non avrebbe potuto svilupparsi 
in questi anni, destinando le risorse economiche disponibili ai progetti scientifici, sociali e ai congressi internazionali.  

3. In general, which volunteer activities are performed for RING14?
There are multiple activities. Each volunteer helps by freely donating his/her skills at: acounting, legal and tax advice, translations in French, 
English, German and Spanish of all the scientific documents and more. Then there is the planning of “charity booths” to collect funds and the 
diffusion of the activities of the Association, the preparation of charitable events, well, many activities carried out by "special" people who, 
through their voluntary work allow the Association to exist and operate in the best way possible.

3. In generale, quali attività di volontariato vengono svolte per RING14?
Le attività sono varie. Ogni volontario aiuta mettendo a disposizione gratuitamente le proprie competenze: assistenza amministrativa, legale e 
fiscale, traduzioni in francese, inglese, tedesco e spagnolo di tutti i documenti scientifici e non solo. Poi ci sono l’organizzazione delle bancarelle 
solidali per la raccolta fondi e la divulgazione delle attività associative, la pulizia dell’ufficio, la pianificazione di eventi benefici, insomma tante 
attività svolte da persone "speciali" che con il loro lavoro non retribuito permettono all'Associazione di esistere e operare al meglio.

4. In questi anni di storia di RING14 il numero dei volontari è aumentato?
Per fortuna il numero dei volontari é andato negli anni sempre più aumentando, così come l’entusiasmo di partecipare ad una giusta causa. 
4. In the years of RING14’s history, has the number of volunteers increased?
Fortunately, the number of volunteers has increasedthroughout the years, as the enthusiam to participate to a just cause. 

5. Quali sono le difficoltà che incontra nel suo lavoro di organizzazione? Quali, invece, le positività?
Esistono, a volte, delle difficoltà nel far combaciare le eventuali necessità di urgenza con la possibilità del volontario di rispondere prontamente 
in quel determinato momento, ma la volontà di tutti é molto forte e, per fortuna, il gruppo dei volontari è considerevole. Le positività sono 
tante. Si creano legami di amicizia con volontari che non si conoscono personalmente, ma che anche via mail riesci a sentire vicino, riscopren-
do quello spirito comune e quella sensazione di fare qualcosa di valido e giusto che rappresenta, per ognuno di noi, una forte gratificazione.
5. What difficulties do you meet in your planning job? And which are, instead, the positive aspects?
In the last It is sometimes difficult to meet every conceivable need in an urgent manner, but everybody is strongly motivated and, fortunately, 
the team of volunteers is considerable. There are many positive aspects. You create bonds of friendship with volunteers you don't know in 
person, but you can feel near even by e-mail, thus rediscovering that common spirit along with the sensation you are doing something valid 
and right which represents, for each one of us, a strong reward.

Lorenza Mazzi
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3. Perché ha deciso di dedicare il suo tempo libero a questa Associazione? 
In verità non ho deciso di dedicare il mio tempo libero...dedico il mio tempo, quando c’è bisogno, senza riserve. Come si potrebbe dire di no ad 
un bambino che semplicemente ti guarda? Sapere di avere del tempo da dedicare a qualcuno che necessita del tuo aiuto, nel limite di quello 
che puoi fare, significa poter ricevere tanto da un punto di vista umano.

4. Che difficoltà incontri nello svolgimento del tuo lavoro e quali sono invece le positività?
Il lato positivo della collaborazione con RING14 è il fatto che io stesso ne parlo, dico che l’Associazione esiste e ha una storia, sperando in que-
sto modo che altre persone scelgano dare il loro contributo. Le difficoltà riscontrate invece, anche se minime, sono relative alla terminologia 
medica: è importante, specie nelle traduzioni, usare la terminologia corretta. Tutto questo, però, è uno stimolo per fare meglio il proprio lavoro 
e farlo in modo consapevole.

3. Why did you decide to dedicate your free time to this Association? 
Actually, I did not decide to dedicate my free time...I dedicate my time, when needed, without reservations. How could you say no to a child 
who simply looks at you? To know you have some time to dedicate to somebody who needs your help, within the limits of what you can do, 
means to receive a lot from a human point of view.

4. What difficulties do you encounter in carrying out your job and what are, instead, the positive aspects?
The positive aspect of my cooperation with Ring14 is that I can talk about it myself. I explain that the Association exists and has its own 
history, thus hoping that other people may chose to give their contribution. The difficulties, instead, although not many, are relat ed to medical 
terminology: it is important, especially in translations, to use the correct terminology. All this, however, is a stimulus to do one's work better, 
and do it with attention to detail.

1. Roberto, how long have you belonged to RING14 and what is your role? I I 
met the Association last year, through a website (proz.com) to which I had subscribed to work 
as a freelance translator. I am a translator for Ring14 usually from Italian to Spanish and English.

1. Roberto, da quanto tempo lei fa parte di RING14 e di cosa si occupa di preciso? 
Ho conosciuto l'Associazione l'anno scorso, tramite un sito web (proz.com) a cui mi ero iscritto per 
lavorare come traduttore freelance. Per RING14 mi occupo di traduzioni, di solito dall’italiano allo 
spagnolo e dall’italiano all’inglese.

2. Che cosa significa fare il volontario per un'Associazione che si occupa di 
malattie genetiche rare dei bambini?
Fare il volontario significa soprattutto mettere a disposizione degli altri il proprio tempo, 
cercando di dare il meglio e sperando sempre che anche quel poco che si riesce a fare serva a 
qualcosa. Adoro vedere i bambini sorridere e credo che la collaborazione con RING14 sia un 
modo per regalare un sorriso.

ROBERTO LIPANI
VOLONTARIO GRUPPO TRADUTTORI RING14
VOLUNTEER TRANSLATOR RING14

2. What does it mean to be a volunteer for an Association which deals with rare genetic syndromes of the children?
Being a volunteer means, above all to let your time be at the disposal of the others, trying to do your best and always hoping the little you can 
do may be useful. I adore it when I see children smiling and I believe that cooperation with Ring14 is a way to gift a smile.

IL GRUPPO VOLONTARI – 
TRADUTTORI E INTERPRETI

THE VOLUNTEERS: 
TRANSLATORS/INTERPRETERS

Altieri Magdalena
Battaglio Diana
Bettati Elisabetta
Bianco Anna Monica
Bizeul Mylene
Boni Maurizio
Brown Di Benedetto Chiara
Burani Federica
Caiti Federica
Caraffi Stefano
Carpi Lucia
Da Rin Betta Sara

De Giovanni Monica
De Tommaso Samantha
Desrochers Denise
Dordas Judoth
Fernandez Esther
Florian Marco
Fortuna Maria Paola
Giamprini Massimiliano
Gradizuela Carolina
Leinung Angela
Lipani Roberto
Lyman Carmen

Maraner Fabrizio
Martinez Perez Vanessa
Mistretta Antonella
Pauzenberger Claudia
Renghi Silvia
Rugginenti Emanuela
Santamaria Nova Morgan
Sau Raventos Daniel
Scaltriti Paola
Siligardi Chiara
Soellner Biancamaria
Terruzzi Angela

Roberto Lipani

17



3. Che attività di volontariato svolge per RING14?
Quando riesco, mi rendo disponibile per la gestione delle bancarelle solidali. Un anno, ho aiutato l’Associazione durante uno dei convegni 
internazionali tenutosi a Reggio Emilia, svolgendo un’attività di baby-sitting.

4. Quali difficoltà ha riscontrato in questi anni di volontariato? 
Non ho mai riscontrato particolari difficoltà, se non rispetto al poco tempo che ho a disposizione per dare una mano a livello operativo.

3. What volunteer work do you do for RING14?
Whenever I can, I’m available for managing the support/charity stands. One year I helped the Association by babysitting during one of the 
International conventions held in Reggio Emilia.

4. What difficulties have you found over the years volunteering? 
Aside from having very little free time to give a hand operationally, I’ve never had particular difficulties.

1. Mrs Lo Scocco, how long have you been a part of the RING14 
Association and why did you join it?
I joined RING14 in 2007, working as an ABA educator with a child who had Ring 14 syndrome. 
ABA means “Applied Behavioural Analysis” for the rehabilitation of autistic children.

2. What does it mean to be a volunteer for an Association which 
deals with rare genetic syndromes of the children?
I help the Association mainly because of the personal bond I made with the family of the 
child who I assessed for about one year.

1. Sig.ra Lo Scocco, da quanto tempo lei fa parte dell'Associazione 
RING14 e perché ha aderito?
Sono entrata in RING14 nel 2007, lavorando come educatrice ABA con un bimbo affetto dalla sindrome 
Ring 14. ABA significa “Analisi Applicata del Comportamento” per la riabilitazione di bambini autistici.

2. Che cosa significa fare volontariato per un'Associazione che si occu-
pa di malattie genetiche rare dei bambini?
Aiutare l'Associazione ha principalmente un valore di legame personale con la famiglia del 
bimbo che ho seguito per circa un anno.

SARA LO SCOCCO
VOLONTARIA GRUPPO BANCARELLE SOLIDALI 
VOLUNTEER OF THE STALL SALES GROUP

5. Quali sono invece le positività del suo lavoro?
Mi fa piacere vedere come l'Associazione sia cresciuta negli anni (anche grazie al contributo dei volontari) e come siano stati promossi numerosi 
progetti rivolti non solo ai bambini malati ma anche ai soggetti coinvolti nelle sindromi rare (ad esempio: il progetto per fratelli di ragazzi disabili).
5. What are the positive sides of your work?
I’m happy to see how the Association has grown over the years (also thanks to the contribution of volunteers) how they’ve promoted many 
projects not only for sick children but also for people involved with rare syndromes (for example: the project for siblings of disabled children).  

IL GRUPPO VOLONTARI 
BANCARELLE E CENE SOLIDALI

THE GROUP OF VOLUNTEERS FOR 
STANDS AND SOLIDARITY DINNERS 

Alpini Sezione Reggio Emilia
Armanini Delfina
Armanini Giovanna
Azzali Francesca
Bondavalli Anna
Biancolini Elena
Buffagni Sonia
Bruni Daniela
Calisti Simona
Centro Sociale Roncocesi
Deguisne Ingrid
Duniani Elena
Duniani Vilma
Ferrari Norberto

Ferretti Valentina
Fieri Renata
Fumi Elio
Ganassi Alessandra
Gatti Stefania
Giorgini Anna
Guidetti Anna
Ingangi Assunta
Lo Scocco Sara
Lombardi Maria Letizia
Lotti Mara
Lusetti Mery
Maiolo Annamaria
Maluta Francesco

Mareggini Giuseppe e la 
Parrocchia di Canali
Mazzi Lorenza
Mazzoni Sonia
Mortari Maria
Recchia Marisa
Rolle Aldina
Russo Monica
Sabatini Paola
Scapinelli Pietro e l’Associazione 
La Congrega dei Liffi
Torelli Paola
Vecchi Alessandra
Venditto Lucia

Sara Lo Scocco
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3. Quali sono le vostre attività per RING14? Di cosa vi occupate?
In base alle richieste dell’Associazione, in questi anni ci siamo occupati della vendita benefi ca di piante e fi ori nei mesi di Maggio e della banca-
rella in occasione della festa del Santo Patrono di Reggio Emilia a Novembre, in cui abbiamo cucinato e venduto prodotti tipici locali (erbazzone 
di RIGHI). Ad oggi, abbiamo riconfermato la nostra presenza per tali iniziative solidali.

4. In questi anni di storia di RING14, quali diffi coltà avete incontrato nello svolgimento delle attività di 
volontariato? 
Direi nessuna diffi coltà. Abbiamo sempre lavorato con impegno raggiungendo buoni risultati, come ci è stato riconosciuto dalla presidente 
Stefania Azzali.

3. What activities do you carry out for RING14? What do you deal with?
At the request of the Association, during these years we carried out fund-raising by selling plants and fl owers in May and the "erbazzone di 
RIGHI" in November 2010 (to celebrate Saint Prospero). We are happy to continue to show our solidarity with the Association.

4. During these years of service toRING14, which diffi culties did you encounter while carrying out your volunteer 
activity? 
I would say no diffi culty. We have always worked hard to achieve good results, as we have been instructed  by the President Stefania Azzali.

1. President Schenetti, how long have the Alpines of Reggio Emilia 
cooperated with the Association RING14 and why?
Our cooperation started in 2009, helping RING14 to transport the members of the Association 
to  the conference  from Bologna airport and offering a dinner in the ANA section of Reggio 
Emilia. We also continued the next year with transportation from Milan airport and the usual 
dinner offered to the members of the Association.

1. Presidente Schenetti, da quanto tempo gli Alpini di Reggio Emilia 
collaborano con l'Associazione RING14 e perché?
La nostra collaborazione è iniziata nell’anno 2009, aiutando RING14 nel trasporto degli associati 
dall’aeroporto di Bologna e offrendo loro una cena all’interno della sezione ANA di Reggio Emi-
lia. Abbiamo continuato anche l’anno successivo con le operazioni di trasporto dall’aeroporto di 
Milano e con la consueta cena offerta agli associati.

2. Cosa signifi ca per voi alpini aiutare un'Associazione che si occupa di 
malattie genetiche rare dei bambini?
Signifi ca, in sostanza, portare avanti il motto degli Alpini: aiutare chi ha bisogno.

EMILIO SCHENETTI
Volontario e Presidente Associazione Nazionale Alpini Reggio Emilia
ALPINES REGGIO EMILIA PRESIDENT

2. What does it mean for you to help an Association dealing with children who have a rare genetic syndrome?
Essentially, it means to carry forward the alpine's motto: help those who need it

Emilio Schenetti
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GIUSEPPE MAREGGINI 
VOLONTARIO GRUPPO CENE SOLIDALI RING14
VOLUNTEER FOR SOLIDARITY DINNER RING14

1. Mr. Maregini, how long have you been in 
cooperation with RING14 and why?
I started to cooperate with the Association in 2005, since I was 
informed of the story of a child in Canali who suffered from this 
particular genetic syndrome (Matteo, the son of the President 
Stefania). My time as a volunteer began then.

2. What does it mean being a volunteer for an Association which deals with the rare genetic syndromes of 
the children?
It means to be able to make a difference, even if only through moral support.

1. Sig. Mareggini, da quanto tempo lei collabora 
con RING14 e perché?
Iniziai a collaborare con l’Associazione nel 2005, perché venni a 
conoscenza della storia di un bambino che a Canali soffriva di 
questa particolare sindrome genetica (Matteo, fi glio della presi-
dente Stefania). Da lì nacque la mia attività di volontariato, che 
già svolgevo in parrocchia.

2. Che cosa signifi ca fare volontariato per un'Associazione che si occupa di malattie genetiche rare 
dei bambini?
Signifi ca poter fare la differenza, anche solo grazie all’aiuto materiale.

3. Which activities do you perform for RING14? What is the job of the volunteers from Parish Church "San 
Marco" in Canali?
Mainly, we deal with the organization of charity banquets and dinners, with the aim to collect funds to be employed in neurogenetics scientifi c 
research.

3. Quali sono le sue attività per RING14? In che cosa consiste il lavoro dei volontari della Parrocchia "San 
Marco" di Canali?
Noi ci occupiamo principalmente di organizzare i banchetti e le cene solidali, con l’obiettivo di reperire fondi da destinare alla ricerca scientifi ca 
in ambito neurogenetico.

4. In questi anni di storia di RING14, che diffi coltà ha incontrato nello svolgimento dell'attività di volon-
tariato? Quali sono stati, invece, gli aspetti positivi del suo/vostro lavoro?
Non abbiamo mai riscontrato particolari diffi coltà, sebbene l’organizzazione delle cene sia un lavoro abbastanza impegnativo (soprattutto per 
il coordinamento dei volontari). La positività sta nell’opportunità che ci viene data di creare momenti di amicizia e condivisione volti al raggiun-
gimento di un benessere collettivo.
4. During these years of service to RING14, what diffi culties did you encounter when performing your volunteer 
activity? And what have been, instead, the positive aspects of your work?
We never encountered specifi c diffi culties, although the planning of dinners is quite hard work (especially to coordinate the volunteers). The 
positive aspect lays in the opportunity we receive to create moments of friendship and sharing aimed to achieve collective wellness.

Giuseppe Mareggini - secondo sulla sinistra - 
insieme ai volontari della parrocchia di Canali RE

Giuseppe Mareggini - second on the left - 
along with volunteers from the parish of Canali RE
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MARINA ROSSI
VOLONTARIA GRUPPO PROFESSIONISTI RING14 E NUOVO MEMBRO 
DEL CONSIGLIO DIRETTIVO 2011
ACCOUNT VOLUNTEER AND NEW MEMBER OF THE RING14’S BOARD 
OF DIRECTORS 2011

1. Marina, how long have you belonged to RING14 and what do you 
exactly do?
Exactly two years ago, I accepted the invitation of the Centro di Volontariato Dar Voce who 
requested a person with expertise in accouting to take care of the RING14 administration free 
of charge. I had the professional skills (I am an accountant), the tools and a little free time.

2. What does it mean to be a volunteer for an Association dealing with rare genetic syndromes of children?
It means to have a direct feedback of the usefulness of the initiatives created and of the progress in the research. It also means to see, if not 
personally, at least in the numbers and document supplied to me, how many families benefit from our effort, feeling no longer alone in facing 
the challenge of raising a disabled child.

1. Marina, da quanto tempo lei fai parte di RING14 e di cosa si occupa di 
preciso?
Esattamente due anni fa colsi l’invito del Centro di Volontariato Dar Voce che richiedeva una per-
sona esperta di contabilità che si occupasse a titolo volontario dell’amministrazione di RING14. 
Avevo le competenze professionali (sono commercialista), gli strumenti e un po’ di tempo libero.

2. Che cosa significa fare volontariato per un'Associazione che si occupa di malattie genetiche rare dei bambini?
Significa avere riscontro diretto dell’utilità delle iniziative poste in essere e della ricerca portata avanti. Significa anche riscontrare, se non di 
persona, nei numeri e nei documenti che mi vengono forniti, quante famiglie beneficiano del nostro sforzo, non sentendosi più sole nell’af-
frontare la sfida di crescere un figlio disabile.

3. Why did you decide to dedicate your free time to this Association?
As a mother of two healthy children, who are growing up and will soon not need me any longer, I always felt a great admiration for those 
mothers who take care daily of their children affected by syndromes, and take care of them fulltime, knowing they will never be autonomous.

3. Perché ha deciso di dedicare il suo tempo a questa Associazione?
Come madre di due figli sani, che stanno diventando grandi e che presto non avranno più bisogno di me, ho nutrito sempre grande ammira-
zione per quelle mamme che curano quotidianamente i loro bambini affetti da malattie, e si occupano di loro a tempo pieno sapendo che non 
diventeranno mai autonomi.

4. Which difficulties did you encounter during these years of carrying out your job and what have been, instead, 
the positive aspects?
The difficulty is in gathering, from the concrete reality of the Association activity, the accounts and correct tax documentation, accurate and 
punctual, in order to provide immediate reports allowing to decide on the activities planned. The positive aspects are, surely, the human 
relationship with the other cooperators and volunteers and the energy and the willingness to do whatever it takes is contagious!

4. Che difficoltà ha incontrato in questi anni nello svolgimento del suo lavoro e quali sono invece le positività?
La difficoltà sta nel raccogliere, dalla realtà concreta dell’attività associativa, la documentazione contabile e fiscale corretta, precisa e puntuale, 
in modo da fornire rendiconti immediati che permettano di prendere decisioni sulle attività programmate. Le positività sono sicuramente il 
rapporto umano con gli altri collaboratori e volontari e l’energia e la voglia di fare che si respira sempre, coinvolgente e contagiosa!

IL GRUPPO VOLONTARI 
PROFESSIONISTI

THE PROFESSIONAL 
VOLUNTEER GROUP 

Azzali Mirto
Azzali Nicola
Catellani Andrea e Maggio 
Selene
Cattolico Sergio
Dalla Salda Valeria e Lisa
DeWoody Yssa
Ferrari Marco
Fiscale Corrado

Foletti Andrea
Fontanesi Silvia
Giustardi Annamaria
Guidetti Antonio
Incerti Ivano
La Monica Giovanna
Lee Alex
Mansani Luigi
Mazzoni Sonia

Medici Dino
Pergetti Francesca
Rossi Marina
Rossi Matteo
Saetti Livia
Vergassola Dario
Weitzman Silvia 
Zini Antonio

Marina Rossi
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LA RICERCA
THE RESEARCH

Certamente le persone 
sono importanti….

ma gli studi scientifi ci?
Quali scoperte sono state fatte sulle

 sindromi del cromosoma 14? 
Come procede la ricerca? 

Che speranze per il futuro? 
People are of course important….but what about scientifi c researches? 

Which discoveries have been made about 
the Ring chromosome 14 syndromes? How is research faring? Is there any hope for the future?
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