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Sla, scoperto
un NUOVO gene
che la causa

«Nature» pubblica uno studio ilalo-americano
che mostra il legame tra una proleina e la patologia
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DA MILANO VITO SALINARO

, oggi, la Sclerosi laterale a-
iotrofica (Sla} fa paura & per-
hélamedicinaha
una conoscenza relati-
vamente scarsa dei
meccanismi che la de-
terminano. Di quei pro-
cessi neurodegenerati-
vi, ciog, che investonoi
motoneuroni, le cellule
del sistema nervoso che comanda-
no i muscoli, determinando la pa-
ralisi progressiva della muscolatura
scheletrica. Malaricercafaregistra-
re continui progressi. E I'ultimo nu-
mero della rivista scientifica Nature
dedica ampio spazio alla scoperta

dellegame traSla ela proteina "pro-
filina 1".

In sostanza, ora sappiamo che il 2-
3% dei pazienti affetti da una parti-

Pazienti affetti da una forma genetica
della malattia sono portatori di mutazioni
del «Pfnl». Ineurologi: ora unanuova fase
nello sviluppo di terapie neuroprotettive

colare forma genetica di Sla, sono
anche portatori di mutazioninel ge-
ne Pfnl, il cui compito & di produr-
re la profilina 1. Non & la soluzione
dei problemi ma & un altro passo,
importante, nella corsa all’'indivi-
duazione dei nuovi geni e dei nuovi

meccanismi patogenetici indispen-
sabili per decifrare le cause dellama-
lattia.

C’é molto tricolore in questa sco-
perta. Visto che lo stu-
dioin questione, realiz-
zato grazie al sostegno
di AriSla - Fondazione
italianadiricercaperla
Sla -, & stato condotto
dal consorzio guidato
da John E. Landers del
dipartimento di Neurologia dell’'U-
niversita del Massachusetts, con il
contributo fondamentale di Vin-
cenzo Silani e Nicola Ticozzi, unita-
mente ad Antonia Ratti e Cinzia Ti-
loca, scienziati impegnati nell'Trccs
Istituto auxologico italiano di Mila-
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RICERCA

no e nel Centro "Dino Ferrari" del-
I"Universita degli Studi del capoluo-
go lombardo, con Claudia Fallini o-
ra all’Emory University di Atlanta e
I'apporto fornito da Cinzia Gellerae
Franco Taroni, della Fondazione
Irces Istituto neurologico "Carlo Be-
sta" di Milano. La ricerca si & avval-
sa anche del lavoro clinico di Ga-
briele Siciliano, dell’ Universita di Pi-
sa.

«La profilinal - spiega Vincenzo Si-
lani, direttore della Neurologia del
Centro Ferrari—e fondamentale per
quell'insieme di strutture che costi-
tuiscono 'impalcatura delle cellule,
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ed e indispensabile per la matura-
zione e il corretto funzionamento
dei motoneuroni. Con le nostre ri-
cerche abbiamo dimostrato che le
mutazioni di Pfnl trovate nei pa-
zienti affetti da Sla, alterano il lega-
me con 'actina», proteina impor-
tante per il funzionamento dei mu-
scoli, «riducendo la formazione di
microfilamenti e impedendo il cor-
retto sviluppo delle fibre nervose».
Ancora, «gli esperimenti hanno evi-
denziato che la proteina mutata for-
ma degli aggregati che "soffocano”
la cellula»r.

Inmerito alle ricadute della scoper-
ta, Cinzia Gellera sottolinea che
«sara di estremo interesse studiare
questo Nuove meccanismo patoge-
neticonella prospettiva di sviluppa-
re nuove terapie newroprotettive ef-
ficaci». Tuttora la causa genetica ri-
mane ancorasconosciutain circala
meta dei casi di Sla familiare. Il con-
sorzio ExomeFals, fondato da "Auxo-
logico" e "Besta” conl’Universita del
Massachusetts nel 2010, ediretto da
Silani, punta a sequenziare il geno-
ma di tutti i pazienti italiani con Sla
familiare. La definizione genetica
delle forme familiari avra unimpat-
to anche per le forme di Sla spora-
dica, se chiarira i meccanismi co-
muni della patologia.
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