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Studiamo Due Forme Rare di Paraplegia Spastica

SINO è causata da mutazioni nel gene KIDINS220 IAHSP è causata da mutazioni nel gene ALS2

KIDINS220 è una proteina della membrana cellulare,

che contribuisce alla crescita e alla maturazione delle

cellule neurali.

SINO è l’acronimo di ‘Spastic Paraplegia, Intellectual 

disability, Nystagmus and Obesity’ ed è una forma rara

di paraplegia spastica complicata.

ALSIN è una proteina associata a strutture cellulari

chiamate ‘endosomi’, fondamentali per il trasporto di

materiali tra l’interno e l’esterno della cellula.

IAHSP è l’acronimo di ‘Infantile Ascending HSP’ ed è

una forma rara di paraplegia spastica pura.
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Le Nostre Linee di Ricerca – I – Le Cellule

6x CTRLS

3x IAHSP

3x SINO

proteomics

RNA seq

PATOLOGIE 

COMBINATE

SINO

IAHSP

SINGOLO PAZIENTE

Abbiamo analizzato l’attività dei geni e delle proteine nei

fibroblasti (cellule della pelle) di pazienti con IAHSP e SINO,

confrontandola con quella di fibroblasti di bambini sani.

È come scattare una fotografia di ciò che avviene dentro una

cellula malata in un dato momento, per poi metterla a confronto

con quella di una cellula sana e riconoscere i processi che non

funzionano correttamente.

I nostri RISULTATI:

Abbiamo trovato due problemi principali nelle

cellule SINO e IAHSP:

✓ Alterazioni nel sistema degli endosomi

✓ Difficoltà ad aderire correttamente

all’ambiente che le circonda

La nostra RICERCA IN CORSO:

➢ Studiamo le alterazioni nelle cellule di ogni

singolo paziente per cercare molecole che

possano avere un potenziale effetto

terapeutico.
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Le Nostre Linee di Ricerca – II – I Pazienti

Lavorando in stretta collaborazione con i neurologi che seguono i

pazienti SINO e IAHSP, raccogliamo i dati clinici e li integriamo

con le informazioni precliniche, al fine di ottenere una

conoscenza più approfondita della patologia.

In questo lavoro beneficiamo della preziosa collaborazione con le

associazioni delle famiglie, parte integrante del nostro percorso

di ricerca.

I nostri RISULTATI:

✓ Abbiamo pubblicato su una rivista

internazionale la prima descrizione clinica

della sindrome SINO; questo articolo

rappresenta oggi il principale punto di

riferimento per tutti i pazienti con nuova

diagnosi.

La nostra RICERCA IN CORSO:

➢ Abbiamo compilato un database contenente

informazioni cliniche e genetiche di circa 80

pazienti IAHSP e stiamo attualmente

analizzando questi dati, con l’obiettivo di

pubblicare a breve una descrizione clinica

della patologia.
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