GLISCIENZIATIDELL'ISTITUTO PEDIATRICO HANNO INDIVIDUATO UNANUOVA PATOLOGIA CAUSATA DAUNA MUTAZIONE GENETICA

Lottaco trolemalattierare, Gasli icapotfila
Neuroblastoma, patto per migliorare le cure

FEDERICOMERETA

Sonocirca ottomila le malattie
rare ad oggi conosciute. Alcu-
ne colpiscono anche pochissi-
me persone al mondo. In altri
casi sono pit frequenti. Ma,
sempre, cambiano la vita. Dei
pazientie deiloro familiari.

In occasione della Giornata
mondiale dedicata alle malat-
tierare, che sicelebrail 29 feb-
braio, da Genova arriva l'iden-
tikit di una nuova patologia.
L’hanno identificata all'lrccs
Gaslini. Ed e legata a un’invisi-
bile mutazione di un gene,
chiamatoDennd5b.
L’alterazione induce un deficit
nello sviluppo neurologico e
puointeressare bambini conri-
tardo psicomotorio, disabilita
cognitive, anomalie del com-
portamento e in certi casi an-

che vere e proprie alterazioni
della sostanza bianca del cer-
vello.

Gli esperti genovesi hanno ri-
conosciuto il quadro lavoran-
do assieme a studiosi di ospe-
dali e centri di riferimento in
tutto il mondo: 'esito della ri-
cerca € apparso su American
Journal of Human Genetics.
Tutti i pazienti identificati so-
no risultati portatori di varian-
ti del Dna insorte spontanea-
mente, quindi non ereditate
dai genitori, del gene
Dennd5b. Lo studio & stato
coordinato da Marcello Scala,
ricercatore dell’'Universita di
Genova presso 'Istituto Gasli-
ni.

Si evidenzia che «le mutazioni
in questo gene determinano
delle anomalie significative
dell’assunzione e del trasporto

Gli espertidel Gaslini hanno individuato una nuova mutazione genetica

deilipidiall'interno delle cellu-
le umane, sconvolgendo per-
tanto il metabolismo lipidico
cellulare», spiega Scala: «I dati
suggeriscono che tali anoma-
lie possono danneggiare in mo-
dosignificativo la funzionalita
dei neuroni durante lo svilup-
po del sistema nervoso, deter-
minando il quadro di disabili-
ta cognitiva osservato nei no-
stripazienti».

La ricerca del Gaslini, quindi,
segna un altro punto nella sfi-
da a patologie che, piano pia-
no, si riconoscono. E magari si
possono “aggredire” sul fronte
delle cure, per colpire esatta-
mente il loro “tallone d’Achil-
le”.

E quanto si spera, ad esempio,
di ottenere con il neuroblasto-
ma grazie al progetto Preme,
primo protocollo multicentri-
coitaliano dimedicinadi preci-
sione focalizzato sulla patolo-
gia. Guidato e finanziato dall'l-
stituto Gaslini sotto la direzio-
nedel gruppo diricerca di Mir-
co Ponzoni (responsabile del
Laboratorio di terapie speri-
mentaliin Oncologiadell'ospe-
dale pediatrico ligure), nasce
in collaborazione con altre

strutture scientifiche, come il
Ceinge Biotecnologie avanza-
te “Franco Salvatore” di Napo-
li e il team di ricerca di Mario
Capasso e Achille Iolascon,
dell'Universita Federico II di
Napoli.

In pratica, grazie allo studio di
campioni di cellule tumorali
prelevati da pazienti alla dia-
gnosi o in caso di mancata ri-
sposta alle cure classiche, si
trovano potenziali target per
terapie innovative di medici-
na di precisione. «Con il pro-
getto Preme sirealizzano tera-
pie su misura basate sulle ca-
ratteristiche genetiche e mole-
colari dei tumori individuali,
migliorando cosi le probabili-
ta di successo e l'efficacia dei
trattamenti sui piccoli pazien-
ti - spiegano i due ricercatori
senior del team del Gaslini,
Chiara Brignole e Fabio Pasto-
rino, responsabili dell’esecu-
zione del progetto - Tutto que-
sto grazie all'impiego di meto-
dologie all’avanguardia e alle
competenze di un team multi-
disciplinare composto da bio-
logi, genetisti, clinici e bioin-
formatica».—
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