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Ricercatori del Gaslini e dell’'Universita di Genova hanno studiato
alcuni meccanismialla base dello sviluppo del cervello nei bambini
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no studio genovese

sulle origini dei di-

sordinidel neurosvi-

luppo nel bambino
offre interessanti prospettive
sia in ambito diagnostico che,
potenzialmente, terapeutico.
E ne possono derivare impor-
tanti implicazioni per la mi-
gliore comprensione dei mec-
canismi attraverso i quali av-
vienela formazione del cervel-
loumano e, in futuro, dei mec-
canismi potenzialmente mo-
dulabili per il miglioramento
della prognosi e della qualita
della vita dei pazienti affetti
dadisturbidel neurosviluppo.

Ricercatori dell’Universita
di Genova e dellTRCCS Istitu-
to Giannina Gaslini in collabo-
razione con I’Aichi Develop-
mental Disability Center
(Giappone) hanno infattiiden-
tificato nuovi meccanismi alla
base dello sviluppo e del fun-
zionamento del cervello uma-
no. Illavoro ottenuto dai risul-
tati dello studio & stato pubbli-
cato sull’ultimo numero della
rivista Brain.

I ricercatori coinvolti hanno
studiato un gruppo di bambini
provenienti da diversi centri
italiani e internazionali (Au-
stralia, Belgio, Canada, Ger-
mania, Francia, Spagna, Tur-
chiae USA), affettidadisturbo
dello sviluppointellettivo, epi-
lessia e complesse malforma-
zioni del cervello e del cervel-

letto. Tramite tecnologia dise-
quenziamento genetico di ulti-
ma generazione, sono state
identificate in tutti i pazienti
mutazioni nel gene RAC3.
Questo gene codifica per una
proteina essenziale per las-
semblaggio dello scheletro dei
neuroni e, quindi, per il loro
funzionamento. Lo studio de-
gli effetti di tali mutazioni at-
traverso raffinate tecniche di
biologiamolecolare haeviden-
ziato che i neuroni malati non
riescono ad acquisire la forma
adultaenonmigrano corretta-
mente nella corteccia cerebra-
le durante lo sviluppo encefali-
co. La ricerca & stata svolta
da Marcello Scala, dottoran-
dodiricercain pediatra pres-
so 'UOC di Neurologia Pe-
diatrica e Malattie Muscola-
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ridell'TRCCS Istituto Gianni-
na Gaslini e del Dipartimen-
to di Neuroscienze, Riabilita-
zione, Oftalmologia, Geneti-
ca e Scienze Materno-Infan-
tili dell'Universita di Geno-
va, in collaborazione con
Masashi Nishikawa e la su-
pervisione di Kohichi Naga-

ta, gia autore di numerose e
prestigiose ricerche sullo svi-
luppo cerebrale e sui mecca-
nismi con cui i neuroni for-
mano la corteccia cerebrale
nell’'uomo.

Lo studio e stato condotto
sotto la supervisione di Pa-
squale Striano neodirettore

dell’'UOC di Neurologia Pedia-
trica e Malattie Muscolari del
Gaslini e della genetista Vale-
ria Capra dellaUOC Neurochi-
rurgia del Gaslini. Rilevante la
collaborazione con il Progetto
Telethon: Malattie Senza Dia-
gnosial TIGEM diNapoli.—
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