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finta qui» continua il ricercatore: «da quando abbiamo individuato il gene responsabile sllamo
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osservando come questa sia tra e forme pil comuni di piastrinopenia ereditaria in ltalia. [noltre
abbiamo diagnosticato cast anche in altri paesi come la Spagna, I'Argentina e gli Stati Uniti:
sono convinto che con i tempo le diagnosi aumenteranno grazie al fatto di sapere quali difetti

genetict andare a cercare».

Chi soffre di questa malattia del sangue € apparentemente sano. ma nel caso di fraumi.
incidenti, oppure interventi dentistici pud andare incontro a sanguinamenti improvvisi e
abbondanti, talvolta cosi pericolosi da mettere a rischio la sopravvivenza. L.e donne, inolire,
sono ulteriormente a nischio quando partoriscono ¢ addirittura nel corso det ciclo mestruale
mensile. La possibilita di classificare con precisione | malati € quindi essenziale per intervenire
con una terapia farmacologica mirata in grado di prevenire il sanguinamento nelle situazioni a
nschio. In questo senso, fanno ben sperare i risultati recentemente oftenuti - sempre grazie a
fondi Telethon - dalla stessa squadra di ricercatori su pazienti affetti da un altro difetto ereditario

delie piastrine, la malatua MYHO-correlata.

i prossimo passo & comungue chiarire quaie sia la funzione del gene ANKRD-26, ancora poco
nota. Spiega Balduini: «sulla base dei pechi dati attualmente disponibili, abbiamo ipotizzato che
nei pazienti questo gene funzioni troppo e che questo in qualche modo comprometta la normale
produzione delle piastrine: tuttavia '@ ancora moito da scoprire ed & moito importante se
vogliamo mettere a punto una terapia specifica». Una curiosita: una conferma indiretta di questa
ipotesi sembra venire dall'anaiisi del patrimonio genetico nientemeno che del “padre” del Dna,
James Watson, una delle pache persone al mondo di cur € disponibile l'intera sequenza di
lettere che compongono i suo patrimonio ereditario. Watson presenta infatti solo una versione
corretta del gene ANKRD-26. mentre ['altra & “monca’ nonostante questa alterazione, perd, ha
un numero di piastrine assolutamente normale, cosa che non ci si aspetterebbe se il difetto

genetico portasse a una riduzione dell’attivita di quel gene

Un valido alleato contro la Distrofia di Duchenne

3i chiama miR-31, il microRNA identificato dai ricercator italiani, che potrebbe rivelarsi un nuovo
alleato negli approcci terapeutici contro la distrofia muscolare di Duchenne, grave patoiogia
genetica che colpisce un bambino su 3.500 ed € causata da una mutazione nel cromosema A
che determina la mancata produzione di una proteina, la distrofina. La mancanza di distrofina

comporta una progressiva - e al memento inarrestabile - morte delie fibre muscolari.

Lo studio “miR-31 modulates dystrophin expression: new implications for Duchenne muscular
dystrophy therapy”, pubblicato il 7 gennaio 2011 su EMBO Reports, e stato condotto su cellule

muscciar murine e umane con il sostegne di Parent Project Onius e Telethon.

I team deila Sapienza. comparando le biopsie di soggetti sani e soggetti affetti da distrofia
muscotare di Duchenne, ha potuto notare che in questi ultimi, § {ivelli di miR-31 erano pi
abbondani. Gl studi condotti hanno evidenziato che uno dei ruck di questa molecola & guelio di
controliare la sintesi della distrofina, reprimendone la fraduzicne. Quindi, 'inibizione dell’sttivita
del miR-31, permette di aumentare la produzione di distrofina.

i controlio delfattivita del mir-31, favorendo un aumento delia sintesi della distrofina, potrebbe
dunque rappresentare un metodo efficace per migiiorare Uefficacia delf'exon skipping, un
approccio terapeutico attualmente in fase di speriinentazione che € gia potenziaimente in grado
di ripristinare parzialmente |a sintesi della distrofina. trasformando la distrofia muscolare di

Duchenne nella sua variante meno aggressiva, la distrofia di Becker.

«La rilevanza di questi studi sta nal fatto di avere identificato un micioRNA (miR-31} che svoige
un ruolo fondamentale nei controliare it passaggio dalle fasi precoci a guelle tardive dei

differenziamento muscolare e che tale molecola & un forte repressore della sintesi di distofina. ~
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Ha spiegato la professoressa lrene Bozzoni - Controllando i livelli di miR-31 in cellule distrofiche
trattate con exon skipping, abbiamo ottenuto sia aumento della sintesi di distrofina che
miglioramento del differenziamento terminate delle fibre muscolari, processo Compromesso nei
muscoli distrofici, Pertante tali isultati hanno implicazioni moito importanti per {ulteriore
miglioramento delie attuali strategie terapeutiche. If passo successivo sara quella di riuscire a
contrallare in vivo la quantita di miR-31 specificamente in celiule muscolari per poi combinare

guesta strategia a quella dell'exon skipping.»

«Questo studio ¢a un'ulteriore conferma di quello di cui siamo convintl da tempo: non esiste una
sola strada da seguire per sconfiggere questa patologia - dichiara Filippo Buccella, presidente di
Parent Project Onlus, associazione di genitori con figli affetti da distrofia di Duchenne ~ Solo un
approccio coffaborativo che metta in rete tutte le risorse ¢i portera, speriamo, a oftenere risuiltati

importanti ¢ a dare una speranza ai nostri figii.»

«Cuesto risuitato dimostra ancora una volta come investire sui progetti eccellenti paghi sempre
nel tempo- aggiunge Lucia Monaco, direttore scientifico di Telethon — Sono oltre 10 anm che la
nostra organizzazione sostiene il lavoro di Irene Bozzoni e del suo gruppo, su cui ha investito
complessivamente oltre mezzo mitione di euro: non possiamo quindi che essere soddisfatti di
questo ulteriore passo avanti verso ia cura di della distrofia muscolare di Duchenne, in piena

accordo con a nostra missione».

La disirofia muscolare di Duchenne e una malattia rara. la forma piu grave delle distrofie
rmuscolari che si manifesta in eta pediatrica. Comporta una progressiva la degenerazione
muscolare fino alla compromissione del muscolo cardiaco, del diaframma e dei muscoli
intercostali fino a rendere necessaria Fassistenza respiratoria. Si stima che in ltalia ci siano
5.000 persone affette daila patologia, per la quaie attualmente non esiste una cura specifica, ma
un trattamento da parte di una équipe multidisciplinare che ha permesso di migliorare le

condizioni generali e raddoppiare le aspettative di vita.

La distrofia di Becker ne & una variante meno aggressiva, il cui decorso, perd, varia da paziente

a paziente.
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Buongiormo. Forse non siete informati def fatto che Telethon finanzia la sperimentazione su animali, cioé la vivisezione.
Da un lato pubblicate fa notizia meritoria sUl'ENPA, dailaltra pubblicate questa.... Saluti Eiena Clerico attivista per i diritt
degli animali, Torino
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