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Sabato 29 Aprile

ore 10.00 Saluto di benvenuto
Giorgio Amadori e dr. Angelo Selicorni
ore 10.20 Seminario Fondazione CARIPLO

La Sindrome di Cornelia de Lange 20 anni dopo
Moderatrice dr.ssa Valentina Massa

ore 10.30 Sindrome di Cornelia de Lange:
tante facce di un solo nome dr. Angelo Selicorni

ore 10.50 Sindrome di Cornelia de Lange e basi genetiche:
cosa sappiamo e dove sta andando la ricerca
prof. lan Krantz

11.30 Le linee guida italiane per la riabilitazione
dr.ssa Paola Ajmone

11.50 Il progetto de Lange per la Fondazione Cariplo
dr.ssa Valentina Massa

ore 12.00 Discussione

ore 13.00 Pranzo



DISSECTING CANONICAL WNT
PATHWAY CONTRIBUTION
TO CORNELIA DE LANGE
SYNDROME PATHOGENESIS

Valentina Massa

Valentina.Massa@unimi.it
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Embryos injected with the control-

MO and with the smcla-MO
(1pmol/embryo) presenting tail

. formation defects and mild

24 hpf microcephaly.
smcla/krox20

WISH with smcla probe at 24 hpf.
showing expression in the cephalic
region (note colocalization with the
rhombomere marker krox20).

nipbib

ctrl-MO nipblb-MO 24 hpf
(A-B) Morphology of living embryos at 24 hpf. (A) Whole-mount embryo showing
Embryos injected with the control-MO. (B) Embryos  modulated nipb/b expression
injected with the nipb/b-MO presenting brain defects along the AP axis.

and a curved tail.

Pistocchi et al., 2013; Fazio et al., 2016
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Da dove nasce il progetto....

nipbib-MO_
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ctri-MO nipblb-MO nipblb-MO+ LICI smcia-MO smcia-MO+ LiCl
Dorsal view (anterior on the left) of embryos at 24 hpf showing altered wnt1 expression in the hindbrain of

nipblb- and smcla-MO-injected-embryos with multiple points of fusion along the AP hindbrain axis.
Restored wnt1 expression to normal pattering in smcla-MO-injected-embryos treated with LiCl.

Pistocchi et al., 2013, Fazio et al., 2016
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Da dove nasce il progetto....

p -catenin
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target genes activate

Pistocchi et al., 2013; Fazio et al., 2016
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Cosa vogliamo fare....

 Modello con cellule e con animali anche di HDACS

« Alternative nei modelli cellulari e animali al cloruro di litio per attivare WNT

Cerebrum

 Qual e la rilevanza clinica delle alterazioni nei modelli animali”

midbrain

hindbrain
Cerebellum

Medulla

Pons
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Il Progetto Cariplo

La Fondazione Cariplo, con il bando Ricerca biomedica condotta da giovani

Come potete aiutarci....

1. Chiunque abbia a disposizione immagini di risonanza
magnetica cerebrale eseguita dal proprio figlio in qualsiasi

Grazie 3 questo finanziamento stanzfato da Ca
fiplo, I questo 12* Congresso df sard anche una
parte cinico-sclentifica per fare d punto dela ricer:
@. Sarh malto Importante # contributo di tutte le
famigie, ¢ per questo verrd distribuio un breve
questionarfo per raccogiiere impressionl, esigenze
d aspettative riguardo a quanto sl sta facendo b
Itafa & nel Mando nel campo dela ricerca di base,
dinica ed organizzativa sanitari.

ricercatori nel 2015, ha deciso di finanziare un progetto sul ruolo del meccanismo
alla base della patogenesi della sindrome di Cornelia de Lange.
1l progetto, diretto dalla Dott.ssa valentina Massa,
presso PUniversita degli Studi di Milano in collaborazione con il Dott. Selicorni,
& iniziato a Luglio 2016 con durata biennale.

copla aila struttura che be ha eseguite. G permet-
terd una rilettura debe stesse da parte &f un unico
esperto garantendo una magglore omogenelts df
analist

Questo progetto dovrebbe alutare ad agghngere
abcune informaziont sube cause def sintomi della
malattia e, potenzalmente, agglungere strument!
dinidt di progrosi.

1l supporto dell'associazione & stato fondamenta-

P pr
con modelN animalt e cele 3 cul vogliamo accop-
plare un'attenta analist delle informazion! diniche
del pazient. Dad nostri studf precedent! g embrio.
i di zebrafish, un piccolo pesce usato per studiare
13 ita embrionale, con coesine ridotte mostrava:

momento della vita &€ cortesemente invitato a segnalarlo al dr
Selicorni (angelo.selicornic1@gmail.com) e ad inviargli le

10 un alterato svikippo del cervelletto in segulto

le per questo Importante cbéettivo,
& per questo Vakntina vuode ringrazian infinita
mente. Sperfamo ora &f poter ragglungere atrl
traguard: insleme nella ricerca sula sindrome di
Comefia de Lange.

Valentina Massa (Valentina Massa@uniml.it)
)

ata poca disponibilita WNT. La stes.
sa plecola molecola, fondamentale in molti avveni:
ments celular! ¢ nello sviuppo embrionale, & risul

Una parte fondamentale del progetto sars ora vol-
ta al‘analisi dettaghata & risonanze magnetiche
cerebeall def pazient! g a disposizione per megho
chiarire se df scno alterazion! di akcune part! del 51

immagini stesse (CD o lastre)

o della collaborazione del pi alto numero pes:

magini di isonanza magnetica cerebrale eseguita
dal proprio figho in qualsfasi momento della vita &
cortesemente imvitato 3 segnafario ai dr Seficorni

UNIVERSITA DIGLESTUDE
OF MILANG.
sclamente del refert; avare a
que utile anche se, per eseguire una anallsf accu.
rata, sarebbe mokto prexioso avere a disposizicne
o immagini di ol cascuno di vol pub richiedere

‘Quell & comun.

“ fondazio[‘ne
cariplo

Questionario informativo sulla ricerca scientifica

GENERE:M o F
con paziente:

ETA™
Titolo di studio:

1. Quale impressione ha della ricerca medica in generale?

T 3 3 3 3
Pessima Scarsa Nebuonane cattva | Buona Ortima
2. Come vahuta la disponibilita di risorse economiche per la ricerca?
1 2 3 2 5
DPessima Scarsa Né buoma né cattiva Buona Ottima

3. Secondo le sue conoscenze. chi finanzia magzionnente la ncerca sulle malartis rare in ialia ?

2. Breve questionario anonimo per raccogliere

| Untversia | Fc.nm‘th:@ Telethon |Amn Minsstero |
ﬁffmwjmm — lm:‘“”; - impressioni, esigenze ed aspettative riguardo a quanto

5. Come valuta Pusilita della ricerca di base rispetto alla ricerca clinica?

T 2 3 3 3
Molto infaciors inferiors | ugmle l maggiors mots maggiors

6. Come valuterebbe il suo grado di fiducia nei risultati della ricerca madica?

ricerca di base, clinica ed organizzativa sanitaria.

T 3 3 3 3
DPessima Scarsa Neébuonané cattiva | Buoma Ottirn
7. Come valuta la conmmicazione a ricercatori @ societa
T 3 3 3 3
| DPessima | Scarsa | Neé buona né cativa | Buora | Ortima |

8. Era a conoscenza di quanto si sta facendo pellaricercaprimadiogz? SI NO
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si sta facendo in ltalia e nel Mondo nel campo della
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Grazie a ....

weeo o Dott. Angelo Selicorni
nazionale  [)ott.ssa Anna Cereda
corneliz Dott.ssa Anna Pistocchi
Dott.ssa Grazia Fazio
Prof. Thomas Vaccairi

Dott. Daniele Bottai
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