Neue Forschungsrichtlinien für das Ringchromosom-14-Syndrom (2010/2011)
Institut für Medizinische Genetik, Poliklinik A. Gemelli, Rom 
Die Genforschung zum Ringchromosom-14-Syndrom erfolgt in den nächsten zwei Jahren (2010/2011) entsprechend folgender Richtlinien:
1) Genexpressionsanalyse des Gens FOXG1, das vermutlich für die epileptische Enzephalopathie verantwortlich ist. Die Analyse wird mit Hilfe einer Boten-RNA-Injektion und einer Injektion des FOXG1-Proteins in Lymphoblasten der Patientin mit einer balancierten Translokation und einem dem Syndrom mit proximaler 14q-Deletion  entsprechenden Phänotyp durchgeführt. 

Genexpressionsanalyse des gleichen Gens auf Hautfibroblasten. 
2) Genexpressionsanalyse des Gens FOXG1 und der Gene NRL und RPGR-IP1, die vermutlich die Netzhaut- und Makuladegeneration hervorrufen. Die Analyse wird mit Hilfe einer Boten-RNA-Injektion und dem entsprechenden Protein in a) Lymphoblasten und in b) Hautfibroblasten von 5 Patienten mit dem Ringchromosom-14-Syndrom sowohl mit vollständiger Ausprägung als auch mit Deletion der terminalen14q-Region durchgeführt.
Es wird eine Vergleichsbewertung an Lymphoblasten und Hautfibroblasten von gleichaltrigen Personen mit normalem Karyotyp vorgenommen (diese Studie wird ebenfalls am Institut für Medizinische Genetik in Rom durchgeführt) 
3) Es werden auch weiterhin neue Fälle mit einer Chromosomenuntersuchung an 100 Zellen sowie mit dem Array-CGH-Verfahrens untersucht.
Die Lymphoblasten stehen bereits im Labor des Instituts für Medizinische Genetik der Katholischen Universität "Sacro Cuore" zur Verfügung.
Zur Nährung der Kulturen aus Hautfibroblasten muss zweimal monatlich eine Hautbiopsie vorgenommen werden.  

Die Hautbiopsie kann an einem anderen Ort vorgenommen werden. Sie muss jedoch noch am gleichen Tag beim Institut für Medizinische Genetik an der katholischen Universität Rom eingehen. Die Biopsie kann jedoch auch an der katholischen Universität in Rom vorgenommen werden.
Bei der Gewebsentnahme ist eine Einverständniserklärung auszufüllen.
Jeder an der Studie teilnehmende Patient muss folgendes zur Verfügung stellen:
1) 7-8 ml HEPARIN-Blut
2) Hautbiopsie
Die voraussichtliche Untersuchungszeit für beide Probentypen beträgt zwei Jahre.
In diesen Zeitraum sind die Molekularuntersuchung und eventuelle wissenschaftliche Publikationen eingerechnet.
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