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Ring 14, per la prima volta Telethon finanzia un progetto di ricerca 
sulla rara sindrome 

Autore: Redazione,  29 Lug 2013    

Al via un nuovo progetto scientifico della Prof.ssa Zuffardi dell'Università di Pavia: 
l'obiettivo è approfondire la funzione dei geni mancanti nei pazienti affetti da Ring14.  

Lo studio avrà un importante supporto nella Biobanca dell'Ospedale Galliera di Genova. 

L'impegno verso la ricerca scientifica si rafforza. Dopo anni di attesa e di impegno arriva una 
bellissima notizia per l''Associazione Internazionale RING14 Onlus: nell'ambito del bando 2013 
la Fondazione Telethon ha finanziato il progetto "RING 14 SYNDROME: TOWARD A DETAILED 
GENOTYPE-PHENOTYPE CORRELATION", presentato dalla Prof.ssa Orsetta Zuffardi, Docente 
di Genetica presso l'Università di Pavia, che lo condurrà in collaborazione con la Prof.ssa 
Nancy Spinner, Direttore del The Children's Hospital di Philadelphia. 

La ricerca della durata di 2 anni avrà il compito di studiare campioni di sangue e fibroblasti 
cutanei per comprendere la funzione dei geni mancanti nei pazienti affetti da Ring14 e altre 
sindromi rare che coinvolgono il cromosoma 14. 

"Il risultato principale che speriamo di ottenere" spiega la Prof.ssa Orsetta Zuffardi, 
responsabile del progetto "è stabilire una precisa correlazione fra geni deleti e corrispondenti 
alterazioni fenotipiche senza escludere, al momento, che la comparsa di alcuni sintomi nei 
pazienti con l'anello siano dovute a alterazioni dell'espressione di geni del 14q, piuttosto che 
alla loro delezione". 

L'obiettivo finale è individuare terapie geniche efficaci per curare i principali sintomi, come 
epilessia e ritardo psicomotorio, e garantire una migliore qualità della vita a chi convive con 
queste malattie rare. 

"Questo finanziamento Telethon" dice Stefania Azzali, Presidente Presidente RING14 Italy 
"rappresenta un grande risultato, oltre che la conferma dei nostri sforzi in 11 anni di attività. Lo 
studio è stato selezionato tra i tantissimi in gara per la validità del progetto, l'importante 
curriculum dei ricercatori e la credibilità della nostra Associazione in termini di impegno nella 
ricerca, nella raccolta e nella divulgazione dei dati. Non dimentichiamo anche che, nel 2009, 
RING14 Onlus ha attivato un importante accordo con la Biobanca dell'Ospedale Galliera di 
Genova, al fine di raccogliere campioni biologici 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, è un centro abilitato a conservare materiale genetico di pazienti affetti da sindromi 
rare. 
La Biobanca nasce per metterlo a disposizione dei ricercatori di tutto il mondo, per sviluppare 
nuovi studi, garantire maggiore accessibilità ai campioni e disponibilità di dati interessanti, ma 
anche per evitare la dispersione scientifica e guardare a un futuro migliore per chi è affetto da 
sindromi rare. 

Intervista completa alla Prof.ssa Orsetta Zuffardi, Responsabile della Ricerca 

1. Da quali presupposti nasce la ricerca da lei seguita?  
Dalla conoscenza dell'Associazione RING14 Onlus attraverso la sua Presidente Stefania Azzali 
e da una lunga esperienza di studi di correlazione genotipo-fenotipo in soggetti con anomalie 
cromosomiche. 
2. Nel dettaglio, che tipo di contributo apporterà 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 preliminari, i soggetti 
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con il cromosoma ad anello soffrirebbero di epilessia ricorrente al contrario dei soggetti con 
delezioni comparabili della regione distale di 14q. 
3. Qual è il risultato principale che spera di ottenere?  
Una precisa correlazione fra geni deleti e corrispondenti alterazioni fenotipiche senza 
escludere, al momento, che la comparsa di alcuni sintomi nei pazienti con l'anello siano dovute 
a alterazioni dell'espressione di geni del 14q, piuttosto che alla loro delezione. 
4. Quale sarà l'aspetto più complesso da affrontare?  

L'eventuale analisi di espressione. Idealmente occorrerebbe trasformare le cellule nucleate del 
sangue dei vari pazienti in cellule neuronali (iPS: induce pluripotent Stem Cells) per capire, 
rispetto a opportuni controlli, eventuali alterazioni nei pattern di espressione. La complicazione 
non sta tanto nell'ottenere le cellule neuronali, che comunque potrebbe non essere una 
passeggiata, ma nel capire che tipo di neuroni occorre ottenere attraverso metodologia iPS. 

Impegno, sostegno, futuro: l'Associazione Internazionale RING14 Onlus nasce nel 2002 a 
Reggio Emilia per iniziativa di un gruppo di famiglie con bambini colpiti da malattie genetiche 
rare, provocate da alterazioni del cromosoma 14. Da 11 anni opera con rigore per offrire 
supporto a chi vive ogni giorno situazioni di disabilità grave e promuovere progetti di ricerca 
scientifica internazionale. 

Impegno, sostegno e futuro sono i valori che animano staff e volontari di RING14. L'obiettivo è 
di alleviare le sofferenze di bambini e famiglie ma anche di scrivere la storia di queste 
sindromi devastanti e pressoché sconosciute, favorendo lo sviluppo di diagnosi sempre più 
precoci, aiutando a scoprire terapie efficaci e rafforzando la rete di contatti tra medici, 
specialisti e pazienti. 

Per informazioni: www.ring14.org. 

 

J’aime Inscription pour voir ce que vos amis aiment.

ARTICOLI CORRELATI 

Trial clinici, Ema apre una consultazione pubblica sulle politiche accesso ai dati delle 

sperimentazioni  

Malattie rare, il 1 agosto il Senato discuterà tre proposte di legge  

Malattie rare in Europa, disponibile online la relazione annuale EUCERD  

Terapia del dolore, in Italia le reti pediatriche attive solo in quattro regioni  

Mastocitosi, ASIMAS finanzia progetti di ricerca  

Screening neonatale allargato: in Veneto sarà avviato nel 2014  

Glomerulosclerosi focale segmentale’, il CNR di Napoli ne scopre le cause genetiche  

Cheratoderma palmo plantare non epidermolitico (NEPKK), scoperta la causa genetica  

Registro delle malattie rare: Sicilia in ritardo di dieci anni  

Cistinosi nefropatica, parere positivo del CHMP per il farmaco Procysbi  

Sindrome camptodattilia-artropatia-ginocchio varo-pericardite, scoperte 5 nuove 

mutazioni  

Malattia da depositi densi (DDD), al via studio pilota con CDX-1135  

Malattie rare, finito il mandato di EUCERD. La nuova Commissione sarà di nuovo al 

lavoro da ottobre  

Neovascolarizzazione coroidealie miopica, ranibizumab approvato in UE  

Grazie al Progetto EUPATI i pazienti europei possono finalmente rivestire un ruolo chiave 

nelle strategie di ricerca e sviluppo dei farmaci  

APPUNTAMENTI 

Fino al 30 Settembre 2013. 
Concorso LINFA 

Dal 21 Aprile al 29 Settembre 
2013. Walk of life per Telethon 

23-26 Settembre 2013, Firenze. 
Insufficienza respiratoria 
diagnosi e trattamento 

23-24 Settembre 2013, Roma. 
Secondo Simposio 
Internazionale sul Gene ATP1A3 

16-20 Settembre 2013, Roma. 
International Summer School 
“RARE DISEASE AND ORPHAN 
DRUG REGISTRIES” 

 
          Vedi l'agenda completa... 

Segui O.Ma.R anche su 

 

 

 

 

 
Condividi 

 

 

 

 

 

CON IL CONTRIBUTO DI 

 

 

 

 

 

 

 



Informazioni Mediche 

 
 

Aderiamo allo standard HONcode 

per l'affidabilità dell'informazione 

medica.  

Verifica qui. 

Tutte le informazioni 

presenti nel sito non 

sostituiscono in alcun modo il 

giudizio di un medico specialista, 

l'unico autorizzato ad effettuare 

una consulenza e ad esprimere un 

parere medico. 

Accessibilità 

Dimensione caratteri 

Sintesi vocale 

Puntamento tramite tastiera 

Puntamento oculare 

Area riservata 

Accesso 

Newsletter 

Accrediti stampa 

Normativa sulla Privacy 

Campagne banner 

Condizioni Generali 

Condividi 

            
Seguici su... 

 Facebook

 

© Osservatorio Malattie Rare 2012 | info@osservatoriomalattierare.it

Testata giornalistica iscritta al ROC, n.20188, ai sensi dell'art.16 L.62/2001 | Testata registrata presso il Tribunale di Roma - 296/2011 - 4 Ottobre 

Direttore Responsabile: Ilaria Ciancaleoni Bartoli - Via Amedeo Cencelli, 59 - 00177 Roma | Piva 02991370541
 

 

  

Webcoding by Digitest | Hosting by ServerPlan  

 


