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RING 14 FIGURA FONDAMENTALE PER SVILUPPARE LO STUDIO CELLULARE DI UNA RICERCATRICE DI HARVARD 

Malattiegenetiche rare 
, 
cercasi neuroscienziato 

LA COMUNIT? internazionale 
Ring14 della omonima onlus con 
sede a Reggio presso la 
Neuropsichiatria infantile dell ' arcispedale , 

impegnata da dieci anni nel 
sostenere la ricerca in aiuto ai bimbi 
affetti da malattie genetiche rare , 
cerca la collaborazione di un 
neuroscienziato. 

L' IMPEGNO del professionista 
sarà determinante per sviluppare 
uno studio cellulare che Anna 
Cherry , ricercatrice dell ' 

Università di Harvard , ha appena iniziato 
in collaborazione con la 
BioBanca di Ring14 , l 

' Università 
Cattolica di Roma e il Children' s 

hospital di Boston . I tempi sono 
ristretti perché Anna Cherry spera di 
poter condurre in pochi mesi il suo 

studiocromosomico al punto in 
cui necessiterà l ' intervento del 
neuroscienziato 

. Per questo , la 
reggiana Stefania Azzali ( foto ) , 

presidente di Ring14 , ha inviato a 
tutte le famiglie aderenti alla 
onlus una lettera nella quale 
spiega dettagliatamente la ricerca 
capace , se avrà esito positivo , di 
aprire nuovi orizzonti sulla sindrome 
Ring14 , in particolare per lo 
studio di terapie farmacologiche 
mirate a trattare i sintomi causati 
dall ' anomalia cromosomica . La 
malattia genetica deriva da un' 
alterazione a carico del cromosoma 
14 che acquista una 

conformazione ad anello ( ring ) . Gli effetti 
sono diversi da soggetto a soggetto , 

ma si hanno in genere ritardi 

mentali , 

motori e di 
linguaggio , 

conformazioni fisiche 
particolari , 

riflessi sul 
sistema nervoso 
centrale e 
sulla retina. 
L 

' epilessia
rappresenta 
un segno costante. 

vo.

ANNE CHERRY sta ottenendo , 

da due famiglie , cellule della pelle 
di altrettanti pazienti e dei loro 
genitori . L ' obiettivo iniziale è 
trasformare queste cellule in 
staminali pluripotenti ( Ips ) , 

manipolarle cioè in modo da riportarle allo 

stato iniziale di produzione della 
cellula , quando essa ancora non 
svolge la sua funzione specifica. 
Se la ricercatrice riuscirà nel suo 
intento , potrà avere a 
disposizione 

, grazie a questa 
riprogrammazione cellulare e alla 
riproduzione 

, migliaia di cellule Ring14 per 
studi successivi ,previa 
trasformazione in neuroni sui quali gli 
scienziati potranno accertare 
come il cromosoma Ring14 si 
comporta nell ' apparato cellulare . 

Stefania Azzali mostra ottimismo , 

pur con tutte le cautele del caso. 
Scrive infatti che « in caso lo 
studio funzioni e quindi sia positivo , 

i vantaggi sono potenzialmente 
eccezionali ». 

b.c.
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