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RING14 Onlus apre le porte al mondo. Nel vero senso della parola. L'impegno rigoroso per
la ricerca scientifica, contro le sindromi che coinvolgono il cromosoma 14 (tra cui Ring14),
0ggi € proiettato in una dimensione internazionale. Dieci anni sono passati da quando
I’Associazione e stata fondata a Reggio Emilia, grazie a un gruppo di famiglie toccate da
gueste malattie rare. Da allora, di strada ne hanno fatta tanta e ora RING14 Onlus
rappresenta la capofila di un progetto ben piti ampio.E infatti al lavoro per costituire un
organismo internazionale, che possa gestire

le varie sedi nel mondo. A breve, RING14

International sara un modello di

Associazione che concentrera sedi

autonome tra loro, ma unite da un unico

obiettivo: creare una rete per potenziare le

risorse a favore della ricerca, evitando la

dispersione scientifica. “Le malattie rare

sono tantissime, ma ognuna raccoglie pochi

pazienti” precisa Stefania Azzali, Presidente

RING14 Italy “Negli ultimi anni c'e stata piu

sensibilizzazione grazie all'impegno del

Ministero della Salute, con l'introduzione

della giornata a loro dedicata e campagne

stampa specifiche, e al prezioso lavoro di

Telethon che, con la maratona televisiva, ogni

anno raccoglie fondi e divulga informazioni.

Ma la strada da percorrere & ancora lunga.

Bisogna potenziare la ricerca e lavorare con le industrie farmaceutiche che, in genere, non
vogliono investire fondi in farmaci e studi destinati a pochi, anche se potrebbero salvare
delle vite. Il nostro impegno prosegue piu rafforzato che mai: RING14 International portera
alla nascita di un organismo pensato per convogliare tutte le risorse verso progetti scientifici
innovativi”. Dall’ltalia agli Stati uniti: '’Associazione RING14 negli Usa Un primo passo verso
la creazione di una rete internazionale e gia stato fatto. Di recente ha compiuto un anno
RING14 Usa, I'associata a RING14 Italy con sede a Los Angeles, nata per iniziativa di un
gruppo di mamme che hanno deciso di seguire I'esempio italiano. L’Associazione italiana
ha permesso a quella americana di partecipare a diversi progetti di ricerca scientifica,
portando avanti anche iniziative autonome di supporto alle famiglie sul territorio. Di recente,
RING14 Usa ha deciso di sensibilizzare I'opinione pubblica americana, partecipando ai Pre
Emmy Suite 2012 a Beverly Hills, un evento mondano che si tiene ogni anno prima degli
Emmy Award. “Ci sono meno di 50 casi di Ring14 diagnosticati in Nord America e meno di
200 nel mondo” ha spiegato Yssa DeWoody, membro del consiglio direttivo RING14 Usa e
mamma di una bimba colpita da Ring14, durante i Pre Emmy Awards “A causa della sua
rarita e gravita, questa sindrome € poco studiata e non ci sono fondi per la ricerca. Sono le
mamme che amano i loro piccoli a farsi carico del problema per trovare una via d’'uscita. Un
anno fa” continua Yssa “abbiamo fondato RING14 USA per sovvenzionare la ricerca e
aiutare i bambini con anomalie del cromosoma 14. Le ultime novita sulle cure introdotte per
disturbi genetici analoghi ci fanno sperare che riusciremo a migliorare la qualita della vita
dei nostri figli”. Il “ponte” Italia — America finanzia 4 progetti scientifici Ad oggi, sono quattro i
progetti di ricerca scientifica internazionale finanziati da RING14 Italy, anche grazie al
contributo di RING14 Usa. L’Associazione americana ha aderito al progetto di raccolta di
campioni di sangue presso la Biobanca dell’Ospedale Galliera di Genova, in base a un
accordo del 2009 tra RING14 Italy e Telethon Genetic Biobank Network. La Biobanca € un
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centro abilitato a conservare materiale genetico di pazienti affetti da sindromi rare, con lo
scopo di metterlo a disposizione dei ricercatori di tutto il mondo, per sviluppare nuovi studi
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scientifici. Nel 2012, RING14 Italy - in collaborazione con la gemella RING14 Usa - ha fertiita

) SR . . L ; B ) ) Calcola con n
finanziato il primo Grant internazionale, che ha dato il via alla ricerca “Creazione di modello

di topo con Ring14 per meglio capire la fisiopatologia della sindrome umana”, condotta dal Farmacopea
Prof. Yann Herault, Direttore di Institut Clinique de la Souris (ICS) di Strasburgo. L'obiettivo &

arrivare a una diagnosi clinica completa, a un approfondimento dei sintomi principali quali Links medici
I'epilessia e a una valutazione piu precisa dei disturbi comportamentali e cognitivi sulle Codice deontc
cavie, iniziando un confronto con le caratteristiche umane. Sempre nel 2012, € partito anche Associazioni ¢
un importante studio genetico italo-americano, condotto dal Prof. Giovanni Neri, Direttore Links di Medic
dell'lstituto di Genetica Medica dell’'Universita Cattolica di Roma, e dalla Prof.ssa Nancy indirizzi utili

Spinner, Direttore del The Children’s Hospital di Philadelphia. Supportata da tecnologie
innovative, presenti solo in pochi centri nel mondo, questa ricerca ha il compito di
approfondire la funzione dei geni mancanti nei pazienti affetti da Ring14, per capire da dove
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nascono sintomi, come epilessia e ritardi, e individuare i farmaci genetici in grado di Eventi
riparare tali geni. Di nuovo, dal 2012 RING14 Italy e RING14 Usa sostengono lo studio sulle Comunicati st
cellule staminali pluripotenti indotte IPS in relazione al cromosoma 14, condotto dalla Dal Ministero
Prof.ssa Anne Cherry, ricercatrice dell'Universita di Harvard, mettendo a disposizione News Salute

materiale genetico dalla Biobanca. | risultati di questa ricerca potrebbero portare a
individuare terapie farmacologiche mirate per trattare i sintomi di Ring14.
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