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Il sito Internet dell’Agenzia ANSA

Scienza e Medicina
Distrofia muscolare, nuove speranze

Da studio finanziato da Telethon ipotesi per stop degenerazione
08 febbraio, 14:54

(ANSA) - ROMA, 8 FEB - Nuove speranze per arrestare le degenerazione muscolare, che si verifica nella
distrofia muscolare di Duchenne. Uno studio italiano, finanziato da Telethon e pubblicato sulla rivista Molecular
Biology of the Cell, potrebbe aprire la strada a cure per rallentare la progressione della degenerazione e migliorare
la qualita’ della vita dei malati. Gli studiosi tenteranno di bloccare con farmaci il recettore S1P3, in modo da
arrestare la produzione di tessuto fibroso.
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DISTROFIA MUSCOLARE: CON “JAZZ" UNA SPERANZA PER IL FUTURO E’ DEL CNR IL PRIMO
GENE ARTIFICIALE SPERIMENTATO IN MODELLI MURINI PER LA TERAPIA DELLA DISTROFIA MUSCOLARE
DI DUCHENNE

STUDIO LEGALE

MILANO
Roma, 10 febbraio 2010 - La distrofia muscolare di Duchenne (Dmd) € una malattia genetica caratterizzata

dalla perdita della distrofina, proteina che provvede alla corretta stabilita meccanica del muscolo durante

la contrazione. Questa grave patologia comporta la degenerazione del tessuto muscolare e provoca la progressiva
e irreversibile perdita delle capacita motorie e respiratorie. Un bambino su tremila nasce affetto da Dmd a causa
di mutazioni sul cromosoma X che alterano il gene della distrofina e, sebbene gli approcci terapeutici siano
numerosi, non € ancora disponibile, ad oggi, una cura efficace. Una strategia molecolare promettente e quella
che mira ad aumentare nel muscolo distrofico i livelli della proteina ‘utrofina’, un omologo funzionale della
distrofina. In tale contesto, un gruppo di ricercatori dell’Istituto di biologia e patologia molecolari (Ibpm)

e dell'lstituto di neurobiologia e medicina molecolare (Inmm) del Consiglio nazionale delle ricerche di Roma

ha testato e brevettato una molecola sintetica, denominata ‘Jazz’, rivelatasi altamente efficace in modelli
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murini affetti da Dmd. “"Normalmente, nel muscolo 'utrofina & molto espressa al momento della nascita ma poi
si attenua con la crescita”, spiega Claudio Passananti, ricercatore dell'lbpm-cnr. “Grazie al piccolo gene
regolatore sintetico ‘Jazz’, appropriatamente inserito nel Dna dei topi, abbiamo ottenuto un aumento del livello
di utrofina che si & rivelato utile a sostituire le funzioni normalmente espletate dall’enorme gene della distrofina,
che si estende per ben 2. 5 megabasi di Dna nel cromosoma X”. In particolare, € stato dimostrato che in

topi distrofici *‘mdx’, Jazz previene e contrasta la progressione della malattia. “Nel nostro studio, ora pubblicato
sulla rivista internazionale Human molecular genetics, dimostriamo che ‘Jazz’ € capace di riconoscere
specificamente il gene bersaglio dell’utrofina nel tessuto muscolare del topo malato, aumentandone i livelli

di espressione. “L’aumento dei livelli di utrofina mediato da Jazz & terapeutico nei topi distrofici e

contrasta efficacemente la perdita della funzione muscolare”, prosegue Elisabetta Mattei dell’lnmm-cnr.

“Tale risultato rappresenta un importante e promettente strumento a disposizione delle biotecnologie, che mirano
a creare nuove strategie terapeutiche per il trattamento di malattie genetiche e oncologiche”. Considerando
I'aspetto notevolmente innovativo della ricerca, in parte finanziata da Telethon e dalla regione Lazio/filas, il team
Cnr ha firmato un accordo con la societa israeliana llit-bio Ventures che consente al Cnr di mantenere la
titolarita della proprieta intellettuale brevettata e alla societa israeliana di promuovere e commercializzare il
know-how basato sull'impiego di tale tecnologia. “Un risultato”, conclude Passananti, “che rappresenta un

importante riconoscimento per il nostro ente e tutta la ricerca italiana”. .
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rezzay, spiega Marco Ricotti, in-
gegnere nucleare e vicedirettore
deldipartimento Energia del Poli-
tecnico di Milano. «Si parte or-
mai da decenni di esperienza. La
tecnologiadibase daalta affidabi-
lit4, & consolidata. Nell’Epr con-
cepito dalla francese Areva c’¢
maggiore attenzione allasicurez-
za, che dal punto divistaingegne-
ristico & pilt evidente in tre ele-
menti fondamentali». In primo
luogo sotto al reattore ¢’¢ una va-
sta stanza blindata che raccoglie
e annega in acqua fredda I'even-

‘tuale combustibile fuso. Poi i si-

stemid’emergenza sonononsola-
mente raddoppiati, ma addirittu-
raquadruplicati e sono in posizio-
ni differenti, lontani tra loro, e
funzionano anche in caso di
blackout perché sono alimentati
damotoriagasolio. Infine tutte le
parti sensibili sono chiuse in
bunker di cemento armato spe-
ciale, eilnocciolo & non solamen-
te corazzato (a differenza della
storica centrale di Cernobyl), ma
addirittura chiuso dentro non
una ma due corazze spessissime.
«L’Ap1000 statunitense & simile,
ma ha preferito corazzare il noc-

ciolonell’acciaio anziché cemen-
to. Infatti la tecnologia Westin-
ghouse - aggiunge Ricotti - ai si-
stemiattividisicurezzapredilige
un maggiore ricorso ai sistemi
passivi, che si basano sulle leggi
della fisica». La cupola d’acciaio,
per esempio, raffredda meglio il
calore diun’eventuale perdita.
Lamaggiore sicurezza permet-
te di allungare la vita degli im-
pianti (VEpr ¢ certificato per 6o
anni invece dei30-40 consueti) e
riducelearee dirischio eicittadi-
ni che devono essere coinvolti
dalle procedure di sicurezza. Le
nuove centrali possono nascere
pittaridosso dei centrai abitati.
11 futuro? «Il futuro sono gli
impianti di quarta generazio-
new, ricorda Ricotti del Politec-
nico. Come le centrali che use-
ranno non acqua ma gas inerti,
utili per produrre idrogeno o al-
col per motori, oppure i reattori
veloci il cui fluido ¢ sodio o
piombo, i quali - oltre a produr-
re elettricita -~ potranno degra-
darelescorieradioattive pili pe-
ricolose delle altre centrali.
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