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IN EMILIA ROMAGNA 800MILA EURO
DA FONDAZIONE TELETHON ALLA RICERCA SCIENTIFICA
SULLE MALATTIE GENETICHE RARE

La Commissione medico-scientifica di Fondazione Telethon ha selezionato i vincitori del
bando progetti 2019: finanziati complessivamente 35 progetti di ricerca su 34 malattie
genetiche.

Milano, 15 luglio 2019 — Sono stati selezionati i vincitori del bando di concorso 2019
promosso dalla Fondazione Telethon per la ricerca sulle malattie genetiche rare. In Emilia
Romagna sono stati finanziati 4 progetti di ricerca che hanno ottenuto fondi per un totale
di circa 800mila euro.

| gruppi di ricerca che hanno ottenuto fondi, dopo un’attenta selezione della Commissione
medico-scientifica composta da 30 scienziati di statura internazionale provenienti da
diversi Paesi del mondo per garantire 'oggettivita della scelta, sono quelli di Elisabetta
Ciani e Barbara Monti dellUniversita di Bologna, Valeria Marigo dell’Universita di
Modena e Reggio Emilia ed Enrico Baruffini dell’'Universita di Parma.

All'Universita di Bologna, Elisabetta Ciani del Dipartimento di Scienze Biomediche e
Neuromotorie studiera come mettere a punto la terapia genica per una rara e grave forma
di disabilita intellettiva, la CDKL5, per la quale al momento non esistono cure. In
collaborazione con un gruppo dell’Universita di Torino, Ciani studiera nel modello animale
come veicolare una versione corretta del gene difettoso nel cervello di queste bambine (la
malattia infatti colpisce prevalentemente le femmine) attraverso un virus opportunamente
modificato in laboratorio per diventare un vettore efficiente e sicuro. L'aspetto innovativo
del progetto riguarda il costrutto utilizzato per reintrodurre il gene funzionante nel cervello,
che codifichera per una proteina CDKL5 in grado di essere secreta dalle cellule in cui si
trova trasdotta e interiorizzata da quelle vicine.

Sempre presso l'ateneo bolognese, Barbara Monti del Dipartimento di Farmacia e
Biotecnologie, insieme a Laura Mercolini e a Federico Giorgi dello stesso dipartimento,
andra invece a fondo dei meccanismi patologici di un’altra malattia genetica che colpisce |l
cervello gia durante l'infanzia, I'encefalopatia da deficit di AGC1. Questa € una malattia
mitocondriale ultra-rara che causa ipomielinizzazione e atrofia cerebrale. Il progetto si
svolgera in collaborazione con il gruppo di Francesco Massimo Lasorsa del'IBIOM-CNR di
Bari ed utilizzera un approccio multidisciplinare, che spazia dalla biochimica e
metabolomica all’epigenetica e bioinformatica, per identificare nuovi potenziali bersagli
terapeutici attraverso lo studio dei precursori di cellule cerebrali.

Il progetto di Valeria Marigo del Dipartimento di Scienze della Vita dell’Universita di
Modena e Reggio Emilia si propone invece di contrastare la degenerazione della retina
associata a forme ereditarie di cecita come la retinite pigmentosa grazie all’effetto
protettivo di una particolare molecola chiamata “Pigment Epithelium-derived Factor
(PEDF)”, che ha mostrato di avere un effetto neuroprotettivo nei confronti dei fotorecettori,
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le cellule dellocchio compromesse. Per veicolare le molecolare terapeutiche saranno
studiate due strategie, in particolare la terapia genica e I'utilizzo di nanoparticelle.

Infine, Enrico Baruffini del Dipartimento di Scienze Chimiche, della Vita e della
Sostenibilita Ambientale all’Universita di Parma sara partner di un progetto coordinato da
Francesco Argenton dell’Universita di Padova focalizzato sull'identificazione di nuovi
farmaci per un particolare gruppo di malattie mitocondriali, quelle dovute a difetti nei geni
POLG. Lo studio prevedera un’analisi su larga scala di librerie di farmaci gia approvati per
l'uso clinico per altre patologie e quindi piu facilmente utilizzabili nel caso dovessero
rivelarsi efficaci anche per questo gruppo di rare patologie ancora prive di una terapia
efficace.

Nell’ambito del bando di concorso 2019 sono stati presentati 326 progetti, tutti sottoposti al
vaglio della Commissione medico-scientifica della Fondazione che per la selezione si é
avvalsa del metodo del peer review, ovvero “revisione tra pari’, lo stesso impiegato dalle
riviste scientifiche internazionali per i lavori da pubblicare. Complessivamente sono 50 i
gruppi di ricerca che hanno meritato un finanziamento, per un totale di oltre 11 milioni di
euro destinati alla ricerca scientifica di eccellenza. Tutti i dettagli sono disponibili sul
bilancio di missione pubblicato sul sito www.telethon.it

Dalla sua nascita, Fondazione Telethon ha investito in ricerca oltre 528 milioni di euro, ha
finanziato oltre 2.630 progetti con oltre 1.600 ricercatori coinvolti e piu di 570 malattie
studiate. Ad oggi grazie a Fondazione Telethon e stata resa disponibile la prima terapia
genica con cellule staminali al mondo, nata grazie alla collaborazione con
GlaxoSmithKline e Ospedale San Raffaele. Strimvelis, questo il nome commerciale della
terapia, € destinata al trattamento del’ADA-SCID, una grave immunodeficienza che
compromette le difese dellorganismo fin dalla nascita. La terapia genica e in fase
avanzata di sperimentazione anche per laleucodistrofia metacromatica (una grave
malattia neurodegenerativa), la sindrome di Wiskott-Aldrich (un’immunodeficienza) e
per la beta talassemia, mentre € appena stata avviata per due malattie metaboliche
dell'infanzia (rispettivamente, la mucopolisaccaridosi di tipo 6 e di tipo 1). Inoltre, all'interno
degli istituti Telethon e in fase avanzata di studio o di sviluppo una strategia terapeutica
mirata anche per altre malattie genetiche, come per esempio I'emofilia o diversi difetti
ereditari della vista. Parallelamente, continua in tutti i laboratori finanziati da Telethon lo
studio dei meccanismi di base e di potenziali approcci terapeutici per patologie ancora
senza risposta.
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