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LE NOSTRE ECCELLENZE IL TEAM DEL MEYER GUIDATO DA ROMAGNANI E GIGLIO

Scoperto 1l test che salva 1 rem

Il metodo nvoluzzona la dzagnosz della sindrome nefrosica

E VELOCE, poco costosa e
puo aiutare a scegliere la tera-
pia migliore. E’ la metodica, a
base genetica, destinata a rivo-
luzionare la diagnosi della sin-
drome nefrosica, un comples-
so insieme di patologic che
danneggiano il sistema di fil-
trazione dei reni (relativamen-
te frequente in etd infantile
con circa 800 casi all’anno in
Italia). Patologie che possono
causare insufficienza renale
nel primo anno di vita o co-
mungue entro 1 primi 10 e che
puo richiedere il trapianto. 11
rene non ‘trattiene’ pilt le pro-
teine che vengono espulse con
le urine. Tra il 10 e il 20% dei
pazienti non risponde alle tera-
pie con cortisone ¢ immuno-
soppressori e di qui si capisce
la portata ‘copernicana’ della
scoperta del team del Meyer.

A METTERE apunto la me-
todica, lo staff tutto al femmi-
nile della Genetica ¢ della Ne-
frologia del Meyer ¢ dell’Uni-
versita di Firenze. Lo studio,
avviato tre anni fa, ha coniuga-
to le esigenze cliniche e la ri-
cerca scientifica svolta in labo-
ratorio. Il lavoro, dai risultati
eccezionali, ¢ valso non solo la
pubblicazione su Jasn (Jour-
nal of the American Society of
Nephrology), autorevole rivi-
sta internazionale di nefrolo-
gia maaddirittura la conferen-

75

PROF La nefrologa Paola Romagnam ela genetlsta
Sabrina Giglio hanno guidato il team del Meyer

INTERNAZIONALE
leri il Lancio negli Usa
a livello mondiale
del nuovo sistema

za stampa per il suo lancio in-
ternazionale, tanto la scoperta
¢ considerata rivoluzionaria
nel panorama medico-scienti-
fico mondiale. A firmarlo co-
me ‘corresponding authors’ so-
no Sabrina Giglio, professore
associato di Genetica medica
dell’Universita di Firenze ¢ re-
sponsabile della Genetica del
Meyer ¢ Paola Romagnani,

professore associato di Nefro-
logia pediatrica dell’Universi-
ta di Firenze e responsabile
della Nefrologia del Meyer, in-
sieme alle genetiste Aldesia
Provenzano, Laura Giunti ¢
Benedetta Mazzinghi e alla ne-
frologa Francesca Becherucci.
«Lo studio consente di arriva-
re alla diagnosi di una malat-
tia estremamente eterogenea €
complessa, quale ¢ la sindro-
me nefrosica, in modo rapido,
a basso costo e pressoché sen-
za errore — spiega Sabrina Gi-
i . Questa ¢ una metodi-
ca nell’analisi del Dna ad alta
processivita (Next Genera-
tion) mediante la quale abbia-

mo traslato la genetica in
un’applicazione clinica diret-
tar. «(grazie a questo studio ab-
biamo compreso che questo
test puo aiutare il clinico a in-
dividuare i pazienti che non ri-
sponderanno alle terapie, riu-
scendo ad identificarli anche
meglio della biopsia renale»,
prosegue Paola Romagnani.
La metodica consente quindi
di accelerare il percorso dia-
gnostico ¢ migliorare quello te-
rapeutico. Una vera ¢ propria
rivoluzione.

Ma come si € arrivati a questa
scoperta solo apparentemente
semplice? «Solo 1 pazienti af-
fetti da sindrome nefrosica
che non rispondono alle tera-
ple immunosoppressive —
spiegano Romagnani ¢ Giglio
— presentano alterazioni ge-
netiche a carico di cellule fon-
damentali per il mantenimen-
to dell’integrita delle funzioni
renali, 1 podociti. Ebbene ora
grazie a questa precoce indagi-
ne genetica ¢ possibile indivi-
duarli rapidamente».

PREZIOSO anche il rispar-
mio di tempo. Con un solo
test il clinico pud impostare
una terapia personalizzata.

Lo studio ¢ stato possibile gra-
zie al supporto di Amarti (asso-
ciazione Malattie Renali della
Toscana per 'infanzia), ¢ alla
sua presidente, Patrizia Tofa-
ni, che hanno finanziato inte-
ramente la ricerca scientifica.
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