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PI’ESS naex

a comunita scientifica in-
M ternazionale scommette
sull'agsociazione RING14 ¢
sulla possibilita di trovare u-
na cura adeguata per le sin-
dromi genatiche rare del cro-
mosoma 14, patologie che col-
pisconoibambinieche causa-
no epilessia, ritardo mentale,
autismo e mumerosi problemi
chinici. Anne Cherry, ricerca-
trice dell'Universita di Har-
vard - che ha partecipato al
primo Congresso Internazic-
nale su queste malattie che si
é tenuto a Pollenzo ad Ottobre
del 2011 & che ha visto 1a pre-
senza dinumerosigenetistied
epilettologt di fama mondiale
- ha da poco intrapreso uno
studio pilota sulle cellule ips
nella sindrome r]’ng 14, grazi

alla collaborazione doﬂ'abs&
clazione reggiana, della Bio-
banca Galliera del Network
Telethon, dell'Universita Cat-
tolica di Romaedel Children's
Hospital di Boston. "Abbianio
conosciuto Anne ad Ottobre
dello scorscannio inoccasione
del primo congressc interna-

LA,

zionale sulle sindromidel ero-
moscima l4e devodire chelin-
contro é stato veramente
mrovvidenziale - afferma Ste-
fania Azzali (nella foto) pre-
sidentedi RINGI4.LaDott.ssa
Cherry lavora nel Laborato-
ric di Ematologia dellUniver-
sita di Harval d e sta intra-
prendendo questo particclars
studio sul ring 14 in virta del-
la suaconoscenza sulle collule
ips e del suo interesse nei con-
fronti del cromosoma ring
{ovvero chiuso ad anello), che
in ambito scientifico & consi-
derato una rarita. Le cellule
ips (cellule staminali pluripo-
tenti indotte) - continua - sono
cellule geneticamente ripro-
grammate per rifornare ad u-
1o stato ceilulare staminale
embrionale o semi-embriona-
le, ovvero uno stato iniziale di
produzione, prima che 1a cel-
Iula stessa svolgza le proprie
funzioni di tessute.” L/obietti-

i.ﬁ:

vo delia ricercatrice america-
na, che ha cttenuto da due fa-
miglie deli'associazione le cel-
lule della pelle dei pazientie
dei lorc genitori, grazie al

campioni genetici raceolfi e
conservati dalle Bichanche di
Telethon, & guello di trasfor-
mare queste cellulering 14 in
callule ips, per consentire al
neuroscienziati di studiare
come i cromosoma ring 14 si
comporta all'interno di una

celhila. "Se Anne Cherry riu-
scira nel suc intento - prose-
gue Azzali-ivantaggiperino-
stri bambini saranno poten-
zialmente eccezionali. Con
guesia riprogrammazione
cellulare siavranno a disposi-
zione migliaia di cellule ring
14, che servirannc al futuri
neuroscienziati per lo studio
del cervello ¢ dei neuroni. I
noltfre - conclude - con 1a spe-
rimentazione si potranno svi-
luppare cure mirate per trat-
tare 1 mumerocsi sintomi che
colpiscorm i bambini affetti
dalring 14 (es. attacchi epilet-
tici, difficolta motorie, ritar-
do nuﬂo sviluppo, ece.). Stu-
diando U DNA, le cure potreb-
bero essere prodotie in modo
specifico e personalizzato per
ridurre tali sintomi e i neuro-
scienziati potrebbero trasfor-
mare [e cellule ips inneurond,
per indirizzare i farmaci spe-
cificidirettamentenelle cellu-
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le staminali. La ricerca apre
1a strada a ipotesi terapeuti-
che fino ad ora sconosciute,
che speriamo possanoc davve-
ro ajutare i nosiri bambini ad
avere, inunfuturo nontroppo
lontanc, una vita migliore.”
L'Associazione Internazio-
nale RING14 nasce come -
nlus a Reggio Bmilia nei Mag-
gic del 2002 dall'iniziativa di
un gruppo 4di famiglie con
hambini colpiti da una malat-
tia genetica rara, provocata
daalierazionidel Cromosoma
14: ad oggi, dopo l'apertura
della sede americana, & l'uni-
ca associazione al mondo ad
pccuparsi di tall patologis,
coinvelgendo pit di 200 fami-
giie, L'impegno di RING14 si
divide tra 'ambito sociale e
guello medico-scientifico. I
bambini affetti da sindromi
rare presentano gravi disabi-
lita, ritardi psicomotori e del
linguaggic.
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