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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

mmmmm Con “Gemma Rara”
Tobiettivoéunadiagnosigenetica
ultrarapida. L'associazione vare-
sinahaun progettoambiziosoper
i12014: trovareifondiperabbatte-
redil4 mesiitempiperladiagnosi
delle malattie rare.

«Il macchinario che ci prefig-
giamodiacquistare perlospedale
diCircolosichiamaNextGenera-
tion Sequencing (Ngs) —spiegail
presidenteGiulio Broggini- Per-
mette distudiare contemporane-
amentemoltigeni, “sequenzian-
doli” interamente, consentendo
cosi diagnosi complete in pochi
mesi. Attualmente, con costi pitt
elevati esenzariuscireaidentifi-
caretuttelemutazioni,civogliono
circa 18 mesi».

Attenuareidisagi

Conl'Ngsitempisiridurrebbero
drasticamenteaquattromesi. La
“GemmaRara”, infatti,sipropone
diaiutarele personeaffettedama-
lattie geneticherare,favorendolo
studioelaricerca, perladiagnosi
ela prevenzione di tali malattie.

Inpilisispende perattenuare
i problemi di disagio sanitario e
socialeche questepatologiecom-
portano per i malati e per le loro
famiglie.

«Siamonatinel 2007 comeas-
sociazionediausilioalrepartodi
geneticadell'ospedaledi Circolo
diVarese. Inrealta possiamodire

cheilverofondatore,insiemealla

mogliebiologache collaboracon
lui,é RosarioCasalone,respon-
sabile medico del reparto».
Oggi,anche grazieallavorodel-
Fassociazione, il presidiosanitario
varesino ¢ riconosciuto a livello
nazionalecomepuntodeccellen-
za per leindagini genetiche.
«Icampi preminentiin cuiope-
railrepartosonodiversi:inparti-
colare studiala sordita genetica,
chehaunadellamaggiori casisti-
che di mutazioni genetiche».

Un puntodi riferimento
«Inpitlaricercariguardale ma-
lattie rare dovuteamicroriarran-
giamenti cromosomiciindividua-
temediantel’analisiArrayCgh,di
cui Vareseeéunodeicentridirife-
rimentoregionale;lageneticadel-
leleucemie, con lo studio di geni
nuovi anche in bambini con sin-
drome di Down e la genetica del
ritardomentale. AVareseinoltre
ceunambulatorio perladiagnosi
delle malattie rare che non ha
eguali nella provincia».

IInuovomacchinariosarebbe
diestremoaiutoatuttiquesti pro-
getti. «Costamolto,120milaeuro,
ma c’impegneremo perreperire
ifondi. Siamoincontattoconun
enteassociativoche cihapromes-
sounagrossamanoesperiamodi
raggiungere questoobiettivoac-
cantoaquellichedaormai7anni
sosteniamon».

Sinoral’associazione haconti-
nuamente operato, grazieall’in-
terventodi Rotary Varese Verba-
no, pergarantirelostipendioadue
ricercatoriche coadiuvanoimedi-
cipresenti, per potenziarelacapa-
cita diagnosticae di ricerca.

Lamancanzadifondi
«Dal mese prossimo, pero, cive-
dremo costretti a sospendere i
contrattiperladifficoltaareperi-
refondi. Ivolontarinondemordo-
no e s'impegneranno per conti-
nuare inun‘operachehaportato
risultati eccezionali.
«Grazieall'interventodi Gem-
ma Rara, tra il 2010 e il 2013, le
prestazioni ambulatoriali sono
raddoppiate, passando dalle ini-
ziali550alle1.130delloscorsoan-
no». Sul sito
I possibile trovareinforma-
zioni per approfondire la cono-
scenza dell’associazione, capire
come sostenerla e diventare vo-
lontario o "Angelo”.
Liobiettivochesipropongono
gli“Angeli” équellodidareunso-
stegnoaifamiliaridei portatoridi
handicap, nel tentativodimiglio-
rarne laloro qualita divita, m

=

«Dal 2010al 2013
le prestazioni
ambulatoriali
sono raddoppiate»
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