
Una Gemma Rara 
per dare risposte 
a mali sconosciuti 
L'associazione opera in sinergia con il Circolo 
Obiettivi: sostenere la ricerca e le diagnosi precoci 

LAURA BOTTER 

^ ^ ^ M Con "Gemma Rara" 
l'obiettivo è una diagnosi genetica 
ultrarapida. L'associazione vare­
sina ha un progetto ambizioso per 
il 2014: trovare i fondiper abbatte­
re dil4mesiitempi per la diagnosi 
delle malattie rare. 

«E macchinario che ci prefig-
giamodiacquistareperl'ospedale 
diCircolosichiamaNext Genera­
tion Sequencing (Ngs) - spiega il 
presidenteGiulioBroggini-Per-
mette distudiare contemporane­
amente molti geni, "sequenzian-
doli" interamente, consentendo 
cosi diagnosi complete in pochi 
mesi. Attualmente, con costi più 
elevati e senza riuscire a identifi-
care tutte le mutazioni, ci vogliono 
circa 18 mesi». 

Attenuare! disagi 
Conl'Ngsitempisi ridurrebbero 
drasticamente a quattro mesi. La 
"Gemma Rara", infatti, sipropone 
di aiutare le persone affette da ma­
lattie genetiche rare, favorendo lo 
studio e la ricerca, perla diagnosi 
e la prevenzione di tali malattie. 

In più si spende per attenuare 
i problemi di disagio sanitario e 
sociale che questepatologiecom-
portano per i malati e per le loro 
famiglie. 

«Siamo nati nel2007 come as­
sociazione di ausilio al reparto di 
genetica dell'ospedale di Circolo 
di Varese. In realtà possiamo dire 

che il vero fondatore, insieme alla 

moglie biologa che collabora con 
lui, è Rosario Casalone, respon­
sabile medico del reparto». 

Oggi, anche grazie allavoro del­
l'associazione, ilpresidio sanitario 
varesino è riconosciuto a livello 
nazionale come punto d'eccellen­
za per le indagini genetiche. 

«I campi preminenti in cui ope­
ra il reparto sono diversi: inparti­
colare studia la sordità genetica, 
che ha una della maggiori cas isti-
che di mutazioni genetiche». 

Un punto di riferimento 
«Inpiùla ricerca riguardale ma­
lattie rare dovute a microriarran-
giamenti cromosomici individua­
te me dianteranalisiArrayCgh, di 
cui Varese è uno dei centri di rife­
rimento regionale; la genetica del­
le leucemie, con lo studio di geni 
nuovi anche in bambini con sin­
drome di Down e la genetica del 
ritardo mentale. A Varese inoltre 
c'è un ambulatorio per la diagnosi 
delle malattie rare che non ha 
eguali nella provincia». 

Il nuovo macchinario sarebbe 
di estremo aiuto a tutti questi pro­
getti. «Costa molto, 120milaeuro, 
ma c'impegneremo per reperire 
i fondi. Siamo in contatto con un 
enteassociativochecihapromes-
so unagrossamano e speriamo di 
raggiungere questo obiettivo ac­
canto a quelli che da ormai 7anni 
sosteniamo». 

Sinoral'associazione ha conti­
nuamente operato, grazie all'in­
tervento diRotary Varese Verba-
no, per garantire lo stipendio a due 
ricercatori che coadiuvano i medi-
cipresenti, per potenziare la capa­
cità diagnostica e di ricerca. 

La mancanza di fondi 
«Dal mese prossimo, però, ci ve­
dremo costretti a sospendere i 
contratti perla difficoltà a reperi-
refondi Ivolontarinondemordo-
no e s'impegneranno per conti­
nuare in un'opera che ha portato 
risultati eccezionali. 

«Grazie all'intervento di Gem­
ma Rara, tra il 2010 e il 2013, le 
prestazioni ambulatoriali sono 
raddoppiate, passando dalle ini­
ziali 550 alle 1.130 dello scorsoan-
no». Sul sito www.lagemmara-
ra.org è possibile trovare informa­
zioni per approfondire la cono­
scenza dell'associazione, capire 
come sostenerla e diventare vo­
lontario o "Angelo". 

L'obiettivo che si propongono 
gli "Angeli" è quello di dare unso-
stegno ai familiari dei portatori di 
handicap, nel tentativo di miglio­
rarne la loro qualità di vita. • 

«Dal 2010 al 2013 
leprestazioni 

ambulatoriali 
sono raddoppiate» 

http://www.lagemmarara.org
http://www.lagemmarara.org
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