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

Malattie genetiche rare, cercasi neuroscienziato

LA COMUNITA internazionale mentali, moto-
Ringl4 della omonima onlus con  pj e di linguag-
sede a Reggio presso la Neuropsi-  gio, conforma-
chiatria infantile dell’arcispedale, ,ioni fisiche
impegnata da dieci anni nel soste-  particolari, ri-

nere la ricerca in aiuto ai bimbi af-
fetti da malattie genetiche rare,

flessi sul siste- |
ma nervoso 7 |

cerca la collaborazione di un neu-  aaptrale e sul-
roscienziato. la retina.
L’'IMPEGNO del professionista 1;; I};J : el : : l-sl : :

sara determinante per sviluppare
uno studio cellulare che Anna
Cherry, ricercatrice dell’Universi-
ta di Harvard, ha appena iniziato
in collaborazione con la BioBan-
ca di Ringl4, I'Universita Cattoli-
ca di Roma e il Children’s hospi-
tal di Boston. I tempi sono ristret-
ti perché Anna Cherry spera di po-
ter condurre in pochi mesi il suo

studio cromosomico al punto in
cui necessiterd lintervento del
neuroscienziato. Per questo, la
reggiana Stefania Azzali (foto),
presidente di Ringl4, ha inviato a
tutte le famiglie aderenti alla
onlus una lettera nella quale spie-
ga dettagliatamente la ricerca ca-
pace, se avra esito positivo, di apri-
re nuovi orizzonti sulla sindrome
Ringl4, in particolare per lo stu-
dio di terapie farmacologiche mi-
rate a trattare i sintomi causati
dall’anomalia cromosomica. La
malattia genetica deriva da un’al-
terazione a carico del cromosoma
14 che acquista una conformazio-
ne ad anello (ring). Gli effetti so-
no diversi da soggetto a soggetto,
ma si hanno in genere ritardi

un segno costante.

ANNE CHERRY sta ottenendo,
da due famiglie, cellule della pelle
di altrettanti pazienti e dei loro ge-
nitori. L’obiettivo iniziale & tra-
sformare queste cellule in stami-
nali pluripotenti (Ips), manipolar-
le cio¢ in modo da riportarle allo

stato iniziale di produzione della
cellula, quando essa ancora non
svolge la sua funzione specifica.
Se la ricercatrice riuscird nel suo
intento, potra avere a disposizio-
ne, grazie a questa riprogramma-
zione cellulare e alla riproduzio-
ne, migliaia di cellule Ringl4 per
studi successivi, previa trasforma-
zione in neuroni sui quali gli
scienziati potranno accertare co-
me il cromosoma Ringl4 si com-
porta nell’apparato cellulare. Ste-
fania Azzali mostra ottimismo,
pur con tutte le cautele del caso.
Scrive infatti che «in caso lo stu-
dio funzioni e quindi sia positivo,
i vantaggi sono potenzialmente ec-
cezionali».
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