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Nel Maggio 2002 si ¢ costituita in Reggio Emilia 'associazione di volonta-
riato ONLUS “Associazione Internazionale RING14 per la ricerca sulle ma-
lattie neurogenetiche rare”, nata per volonta di un gruppo di famiglie con
bambini portatori della sindrome RING 14 o la delezione del cromosoma 14,
con l'obiettivo di aiutare tutte le famiglie con bambini portatori di questa
sindrome e nel contempo promulgare e finanziare la ricerca medica e scien-
tifica su questa rara patologia.
Attualmente, infatti, non esistono associazioni che si occupino di tale
patologia e per i genitori di questi bambini, lo scambio d’esperienze e
d’informazioni, & molto difficoltoso.
Essere genitori di un bambino con una malattia rara & molto difficile: ol-
tre ad occuparci di tutti i problemi legati alla sintomatologia della ma-
lattia, e combattere quotidianamente con situazioni spesso di emer-
genza, abbiamo difficolta a trovare qualcuno che ci possa dire con esat-
tezza cosa succedera, quali sono le cure migliori, quali sono le analisi da
effettuare, come potra svilupparsi il nostro bambino e che qualita di vi-
ta potra avere. Le persone portatrici di questa sindrome cromosomica,
le loro famiglie, i medici che seguono questi
pazienti, attualmente hanno
solo pochi strumenti in grado
di fornire loro informazioni
complete ed esaustive su tutti
i possibili sintomi che tale pa-
tologia porta con sé, né sulle te-
rapie piti idonee a curarli.
All'interno della nostra Associa-
zione, opera un Comitato Medico
Scientifico formato da professioni-
sti seri, che hanno dato la loro dis-
ponibilita a collaborare con noi ed
hanno aderito ai nostri progetti fu-
turi. Ne fanno parte, attualmente:
«  Dott. Elvio Della Giustina Diret-
tore U.O. Neuropsichiatria Infantile
Azienda Arcispedale Santa Maria
Nuova Reggio Emilia
. Dott. Giuseppe Gobbi Direttore
U.O. Neuropsichiatria Infantile Azien-
da USL Citta di Bologna Ospedale
Maggiore “Pizzardi” Bologna
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« Prof. Giovanni Neri Direttore |sti-
tuto Genetica Medica Universita
Cattolica Sacro Cuore Roma

« Dott. Antonino Romeo Direttore
Centro Regionale per I'Epilessia
dell’eta evolutiva Azienda Ospe-
daliera Fatebenefratelli e Oftal-
mico Milano.

I RING14 & una malattia neuroge-
netica rara che porta con sé sinto-
mi principalmente di tipo neurolo-
gico. L'epilessia precoce, il ritardo
motorio e mentale, le alterazioni
di sviluppo del linguaggio, le ano-
malie retiniche, ne costituiscono i
principali segni e sintomi neurolo-
gici. Ma si aggiungono al quadro
clinico anche aspetti extraneurolo-
gici dal disturbo cardiaco, a quello
gastroesofageo e intestinale, al
linfedema, al rischio infettivo per
disturbi immunologici, soprattut-
to una frequente ipogammaglobu-
linemia.

La possibilita che i segni e sintomi

neurologici siano connessi e com-

portino meccanismi determinanti
comuni costituisce stimolo a ten-
tarne lo studio mediato dalla ricer-

]



La Voce delle Associazioni

ca in campo genetico-molecolare,
neurofisiologico, neuroradiologico.
| Centri di cui i componenti il Co-
mitato Scientifico sono responsa-
bili si stanno muovendo proprio
in questa direzione, sulla traccia di
progetti distinti ma collegati fra lo-
ro, e approvati e sostenuti dal Co-
mitato Direttivo della Associazio-
ne. Le competenze, fra loro com-
plementari, dei Centri in questio-
ne, infatti, consentono un approc-
cio multidisciplinare e, in qualche
misura, globale al problema.
Lindagine genetica ed eventual-
mente molecolare, lo studio clini-
co e elettroneurofisiologico dell’e-
pilessia, integrato con quello delle
funzioni corticali superiori, I'appli-
cazione di neuroimmagini funzio-
nali, tutto mira alla miglior cono-
scenza della/e malattia/e e a indi-
viduare le pili concrete e utili ap-
plicazioni pratiche.

LU'Associazione sostiene con il
massimo impegno e supporta i
progetti condivisi del Comitato
Scientifico. Questo avviene con la
programmazione di Dottorati di
Ricerca, che giovani medici po-
tranno utilizzare nelle sedi ospe-
daliere e universitarie del Comita-
to Scientifico e in Centri stranieri
di provata competenza, e nella
progettazione di istituzione di
Borse di Studio, sempre finalizza-
te all'implementazione della ricer-
ca scientifica e alla costituzione di
una preziosa banca-dati sulla ma-
lattia RING 14.

Gia nel mese di Marzo si sono
concretizzati due importanti risul-
tati: il primo con la donazione alla
U.O. di Neuropsichiatria Infantile
dell’Ospedale Santa Maria Nuova
di Reggio Emilia di un apparec-
chio di registrazione di potenziali
evocati, elettroneurografia ed elet-
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tromiografia, che servira a meglio
comprendere [|'eventuale ruolo
neuromuscolare nella patogenesi
dell’ipotonia e del ritardo motorio,
oltre che la responsabilita dei ca-
nali sensoriali in quella del ritardo
di linguaggio e delle difficolta di
comunicazione con il mondo cir-
costante.

Il secondo ¢ la partenza di un dot-
torato di ricerca triennale nel cam-
po genetico-molecolare, appog-
giato all’'Universita Cattolica del
Sacro Cuore, Prof. Neri.

La nostra associazione, dunque,
unica al mondo per questa parti-
colare malattia, rappresenta la
concretizzazione e la condivisione
delllimpegno materiale ed affetti-
vo che ogni giorno profondiamo
nella cura dei nostri bambini, nel-
la speranza che la nostra espe-
rienza possa portare frutti ed es-
sere utile anche ad altri.

Apparecchio donato
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