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ASSISTENZA
Progetto di
ricerca Telethon

per Ring 14

| impegno verso la ri-
cerca scientifica si
rafforza. Dopoannidiatte-
saediimpegnoarrivauna
bellissima notizia per
1"Associazione Interna-
zionale RING14 Onlus,
presieduta da Stefania Az-
zali (foto): nell'ambito del
bando 2013 la Fondazione
Telethon ha finanziato il
progetto "Ring 14 syndro-
me: toward a detailed ge-
notype-phenotype corre-
lation", presentato dalla
Prof.ssa Orsetta Zuffardi,
Docente di Genetica all’U-
niversitd di Pavia.
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Telethon finanzia un progetto

diricerca su RING14

Ll impegno verso la ricerca scientifica

sirafforza. Dopoannidiattesaediim-
pegno arriva una bellissima notizia per
1"Associazione Internazionale RING14 O-
nlus: nell'ambito del bando 2013 1a Fonda-
zione Telethon ha finanziato il progetto
"RING 14 SYNDROME: TOWARD A DE-
TAILED GENOTYPE-PHENOTYPE COR-
RELATION", presentato dalla Prof.ssa Or-
setta Zuffardi, Docente di Genetica presso
1'Universita di Pavia, che lo condurra in
collaborazione co! n 1a Prof.ssa Nancy
Spinner, Direttore del The Children's Ho-
spital di Philadelphia. La ricerca della du-
rata di 2 anni avra il compito di studiare
campioni di sangue e fibroblasti cutanei
per comprendere la funzione dei geni man-
canti nei pazienti affetti da Ringl4 e altre
sindromi rare che coinvolgone il cromoso-
mal4.

"l risultato principale che speriamo di
ottenere" spiega la Prof.ssa Orsetta Zuffar-
di, responsabile del progetto "é stabilire u-
na precisa correlazione fra geni deleti e
corrispondenti alterazioni fenotipiche
senza escludere, al momento, che 1a com-
parsa di alcuni sintomi nei pazienti con1'a-
nellosianodovute a alterazioni dell'espres-
sione di geni del 14q, piuttosto che allaloro
delezione".

L'obiettivo finale & individuare terapie
geniche efficaci per curare i principali sin-
tomi, come epilessia e ritardo psicomoto-
rio, e garantire una migliore qualita della
vita a chi convive con queste malattie ra-
re.

"Questo finanziamento Telethon" dice
Stefania Azzali, Presidente Presidente
RING14 Italy "rappresenta un grande ri-
sultato, oltre che la conferma dei nostri
sforziin 11 annidiattivitd. Lostudio&stato
selezionato tra i tantissimi in gara per la
validita del progetto, I'importante curricu-
Ium deiricercatori e la credibiliti dellano-
stra Associazione in termini di impegno
nellaricerca, nellaraccoltaenelladivulga-
zione dei dati. Non dimentichiamo anche
che, nel 2009, RING14 Onlus ha attivato un
importante accordoconlaBiobancadell'O-
spedale Galliera di Genova, al fine di rac-
cogliere campioni biclogici dalle famiglie
in tutto il mondo, ora preziosissimi per
questo progetto”.

La Biobanca dell'Ospedale Galliera di

Genova, che fa parte del Telethon Genetic
Biobank Network, & un centro abilitato a
conservare materiale genetico di pazienti
affettida sindromirare. La Biobancanasce
per metterlo a disposizione dei ricercatori
di tutto il mondo, per sviluppare nuovi stu-
di, garantire maggiore accessibilita ai
campioni e disponibilita di dati interes-
santi, ma anche per evitare la dispersione
scientifica e guardare a un futuro migliore
per chi é affetto da sindromi rare.

Orsetta Zuffardi & Responsabile della Ri-

cerca. Da quali presupposti nasce la ricer-
ca daleiseguita?

«Dalla conoscenza dell'Associazione

RING14 Onlus attraversolasuaPresidente

Stefania Azzali e da una Iunga esperienza
di studi di correlazione genotipo-fenotipo
in soggetti con anomalie cromosomiche».

Nel dettaglio, che tipo di contributo ap-
portera la sua esperienza?

«Definire in un numero significativo di
casi se vi siano differenze fenotipiche fra
soggetti con delezioni distali 14q e soggetti
con cromosoma 14 ad anello. Da analisi
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preliminari, i soggetti conil cromosomaad
anello soffrirebbero diepilessiaricorrente
al contrariodei soggetticon delezioni com-
parabili della regione distale di 14g».

Qual éil risultato principale che spera di
ottenere?

«Una precisa correlazione fra geni deleti
e corrispondenti alterazioni fenotipiche
senza escludere, al momento, che la com-
parsa di alcuni sintomi nei pazienti conTa-
nellosianodovuteaalterazionidell'espres-
sione di geni del 14q, piuttosto che alla loro
delezioney.

Quale sara l'aspetto piti complesso da af-
frontare?

«L'eventuale analisi di espressione. I-
dealmente occorrerebbe trasformare le
cellule nucleate del sangue dei vari pazien-
ti in cellule neuronali (iPS: induce pluripo-
tent Stem Cells) per capire, rispetto a op-
portuni controlli, eventuali alterazioninei
pattern di espressione. La complicazione
non sta tantonell'ottenere le cellule neuro-
nali, che comunque potrebbe non essere u-
na passeggiata, ma nel capire che tipo di
neuroni occorre ottenere attraverso meto-
dologia iPS».

PRESIDENTE
Stefania Azzali &
alla guida
dell'Associazione
Ring 14
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