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   TROVA TROVA TROVA TROVA 

Grazie al sistema del "peer review" le ricerche della onlus emiliana verranno studiate da un comitato di 
ricercatori internazionali. La malattia colpisce soprattutto i bambini ed è causa di molteplici disfunzioni  

REGGIO EMILIA - Si chiama Ring14, è una patologia estremamente rara, causata da 
un'alterazione del cromosoma 14, che in sé può contenere da 900 a 1200 geni. 
L'alterazione ring14, così chiamata perché il cromosoma interessato acquisisce una 
forma "ad anello", colpisce soprattutto i bambini ed è causa di molteplici disfunzioni, tra 
le quali problemi di linguaggio e ritardi fisici e neurologici. La onlus emiliana Ring14, che 
da tale sindrome ha tratto il proprio nome, ha una storia decennale per quel che 
riguarda lo studio di questa rara malattia genetica, ma solo a partire da oggi, con 
l'inserimento a pieno titolo nel criterio di selezione "peer review", si sta riuscendo a 
muovere i primi passi verso una cura effettiva. In questi mesi, infatti, il progetto di 
ricerca è stato affidato al professor Heroult, Direttore di Institut Clinique de la Souris 

(ICS) di Strasburgo, specializzato in "ricerca traslazionale e genomica funzionale". Lo studio di Heroult prevede la 
creazione di un "modello topo": ovvero la riproduzione della sindrome Ring14 in un topo da laboratorio, animale 
che ha numerose somiglianze sia fisiche sia genetiche (95%) con l'uomo. Nonostante le continue opposizioni della 
comunità degli animalisti "'il modello topo' ha permesso agli studiosi di ottenere informazioni preziose e 
indispensabili nella risoluzione di molte malattie genetiche, tra cui la trisomia 21, causa della sindrome di down", 
dichiara Herault.  

Il progetto Ring14, affidato al ricercatore di uno dei centri più importanti e autorevoli d'Europa, fa bene sperare 
che si possano ottenere presto rimedi e soluzioni per questa rara sindrome."Se prima ci occupavamo da soli, 
affidando a ricercatori "di fiducia", delle sperimentazioni rivolte alla ricerca di rimedi per la sindrome ring14, dal 
2012 le cose sono cambiate: in questo ci è stato di grande aiuto Telethon, dal quale abbiamo imparato a gestire 
in modo più soddisfacente e qualitativamente superiore i nostri fondi" spiega Stefania Azzarita, presidente della 
onlus di Reggio Emilia, "abbiamo scelto di rivolgerci e far portare avanti le nostre ricerche a un comitato di 
ricercatori internazionali: dopo aver raccolto i fondi necessari per la ricerca è stato aperto un bando che ha vinto il 
ricercatore con il miglior progetto". I contatti internazionali la onlus se l'è creata durante i tanti workshop scientifici 
organizzati in questi anni di ricerca, e attraverso l' apertura di una seconda sede Ring14Usa. "Il peer review- 
conclude Azzarita - è una garanzia di autorevolezza e qualità. Attraverso questa procedura, che inserisce le 
ricerche scientifiche in un contesto internazionale, i risultati ottenuti sono più facilmente divulgabili a tutta la 
comunità scientifica mondiale e divengono base e supporto per nuove teorie scientifiche e, dunque, per la 
possibilità di trovare cure a malattie che sembrano insuperabili". (Elena Marchese)  

(9 gennaio 2013)  
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