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La forza
delle
.mamme

Ci scrivono lettere,
i raccontano
le loro storie.

Per dire

) ad altre donne
che un figlio disabile

& un dono del cielo

SOTTO L'ALTO PATRONATO DEL PRESIDENTE DELLA REPUBBLICA



STORIE DI MARIA CRISTINA VALSECCHI

Antonella dirige un laboratorio di ricerca. Annama
Si incontrano grazie ad una letteya pubblicata sul Telethon Not

OSI certa arrivd nel 1998 da Hou

Una lettera di speranza

Racconta la mamma: «La

figho ha una malattia rarissima» scrive una madre. La ricercatrice
l@eamlelﬁnhl’assoaazxm%mmdeana.Ungmm,ﬁnse..»

a stocia che
voglzmo
raccontanvi ha
N0 guattro
anni fa sulle
pagine di questo gomale. £l
storia i due domne, urs
nceTcatrice € una mamma,
alleate per sconfigrene una rara
malattia di angine genetica.

Antooells De Mateis disige
il Laboratario & fisiopatologia
dells secrezione del
Departimento di biologia
cellulare e cocologia nel
Consoezio Mario Negri Suda
Santa Maris Imbaro, presso
Chieti. Oggetto dei suot studi &
urs famiglia & molecole, i
fosfoinositdi, indispersabili
per il corretto funzionamento
delle celule

Anramaria Brunelli abita 2
Foemignana, a venti chilomets
da Fermara. E la mamma di
Stefano, un barmbino alfetto
dalla sinérome oculo<erebro.
rersale di Lowe. Quaesty
malattia, che calpisce da uno 2
dieci barnbin su un enilicee,
provoca problemd alla vista,
ritardo mentade ¢ danni renals
molto seri.

Sei anni fa, alla nascits &

Stefano, | medici di Fermara
hanno avanzato subito il
sospetto che il plocolo avesse b
sindroene di Lowe. «Soflriva di
cataratta congenita, un disturbo
caratteristico di questa
mxalattize, spoeps 3 mamma
«La diagnosi certa & arrivata
otlo mess dopo, grazie 3 un est
genetico condotto a Houston,
in Texas, su un campiooe di

pelle dd bambine spedito
dall'Talia, A quell'epoca l'esame
non era ancora disponibile nel
nostro Parses,

Come dicevamo, 2 s1ora
dell'alleanza tra Anmamaria
Brunelli ¢ Antooells De Matteis
ha inizio quattro anmi fa.
«Stefano cresceva ¢ noi &
sentivamo isolatt non
conosoevamo altri casi simals al

Le famiglie dell Aislo

ndaea il 6 magye 2002, MAssocesore kaana
'Gely sndurre o Lowe (Asi) & prefgiie 0 scopo ¢
mrere In CONRRD ¢ famghe colpite calla makeria,
terwrle aggomay sgh sWipp: dells roeecy, enee
oM con medc specid s per Lacinaw Nessadus o
parens, promuovess B foesca @ sonsidizae be actoeed
sarvtate perchd & o ne softe veagy gatanity Mesmrons
Gal tichet in QuaTiy poratse ¢! paiopia rars.
llarmez o0l sl sndrome ¢l Lows & ol "stived
delfassocianione 070 A5ponitil su intemen
alindrum bttg:/ /alsio segtwmd it
Per iscdwersi 0 prerdese contatsi, i si pud
Moo gere 3 Alsle (Aswoclaziore Mallana Sladrome
di Lewe) - ¢/0 Consarzio Marke Negl Sud - Via
Nariozale - 68030 Sasta Marls Imbaro (Ch).
TeL OET2570212, faa OBT2570416.
£t sisioBsegrisns .t »

NOstros, racconta Annamara.
«Certavamo informazioni sulla
malattia e la possibilita di
confromtanc <con altre persone
che condividessero | nostri
problemi. Cosl abbiamo scritto
a Telethoere

12 Jettera & apparsa su
Tedethon Notizie ¢ b colpito
l'atterzione di Amtonella De
Matteis, «Dy dise anni ero
impegrata nello stucio cei
fosfoinositidi - ricorda — ma Je
mie ricerche noa erano
CONNEsSe § Nessuny makitss in
moco specficos.

of fosfoinositidi - spiega

Antondla De Mattess - sono
mdecole che repolano 3 raffice

di proteane tra i compartimenti
interni delle cellide, Hanmo una
particolaritic alouni enzimi
{a¥tre molecole) kanno il potere
di modificare la Joro forma e la
laro funziones.

Nel 2000, la ricescatrice ha
partedipato 2 un comvegno a
Bethesda, negli Stati Unati,
arganizzate dallo scienzato che
ha scoperto il geoe e cui
mutaziond causano la sndrome
di Lowe, «Un difetto & questo
fene comperta a mancanza di
un erzirna che agisoe sui

Nel 2000 la ricercatrice partecipd ad un COIIVEZINO, neg
Poi lessi la storia di Annamaria e la contattai, insieme ad una scie
il ruolo del’l€I1Z1IT1A assente nella Sindrome di Lowe: un risultat:



Tia ha un figlio con una malattia rarissima: la Sindrome di Lowe
zie. E insieme fondano I'A1S10, che oggi conta 24 famiglie
ton, negli Usa. In Italia, a quei tempi, IESSUILO ne sapeva nulla»

U Covmeng Qe AHK. Faees paene v
ON PVOp0 Cormbiny aftect! Zally Sepmme Ny

fosfoinositidi e, quindi, abera il nostre attivitd Francesco

trasparto delle proteine
al'imerno delle cellubes, spiegs
De Marteis.

A Bethesda, b ricercatrice @
entrata in contatto com i
rappresentants dell'associazione
ameriana celle famiglie colpite
dala sindromne di Lowe, «M3i
hanno spiegato che in Italia le
famighe dei malati erano
disperate per l'isclamento e la
mancanza di informazioni e mi
hanno invitato a fare quakosas.

Al rirarno dagli Suati Unis,
Amonella De Matteis ha Jetto &
lettera di Annamaria Brunelli
12 Telethom Notizie, Con 1'aito
di Anna Goc, una ricercatrice
dello stesso kboratocio e
stodiava l'enzima della
sindrome di Lowe grazie s un
finanziamento di Telethon, ha
wematato akune frmiglie i
bambini malati ¢ ha coinvelto
oadisti, nefrologi,
reuropsichiatr infamtili ¢
penetist,

«1l 6 maggio del 2002
abbiamo fondato ' Associazione
italiansa dells sindrame di Lowe
(Aisko) - dice De Matteis - con
I'obiettive di fornire alle
famighie le informazioni pit
aggioenate sulls malattia, le
ricerche in corso e i trattamenti
dispoaiibiili per alleviare i
disturbi. Inizialmente le
famniglhie iscritte erano cingue o
sel, oggl Somo ventiquattros. In
poco pit di due anni, I'Aislo ka
ottenuso risultati importanti.
«Abbizmo cimvelte nelle

Emma, nefrologe dell' Ospedale
pediatrico Bambine Gesi di
Roma, che gia da tempo
seguiva alouns pazienti wn
sindrome di Lowe, tra cui il
piccalo Stefance, racconts |s
ricercatrice. «E abbiamo preso
Loetato con un'altrs
ricercatrice Telethon, la
penetists Maria Antooietta
Melis dell'Universnd di
Caggliari, che ha allestito il
primo laboratorio italiano dowve
effettuare il test penetico per
disgnosticare la sindroenes,

Paralledamense all'attvita
nell'ambito dell’Aislo,
Amonella De Matteis ha
proseguito be sue ricerdhe won
un finanziamento Telethon. Di
reverte B sooperto il ruclo
svolto dall'enzima assente nella
sindrome di Lowe: un risultsto
impartante, pubblicato dalla
prestigiosa rivista internizio-
rale Noture Cell Biclogy.

«La mancarza di questo
enzima impedisce 1 trasporto
di 1ana proteina attiva nella
membeana delle cellides, dice
De Matteis. «Da questo difetto
derivano probabilmene le
disfunzioni renali dei ragazz
affetti dalla malattia, Oggi la
sindrome di Lowe non &
curabile, ma un giormo forse,
conoscendo meglio il
meccanismo di funzionamento
di queste malecole, potremo
peodurre dei farmad che
svolgane la funzicoe
dellenzima sssentee. »

@ lowe ¢ ors Nrelas olesd, oretsy

- -
La Sidrome di Lowe
2 snanne Gl Lowe colpisce esciushaments tambini
o 5e530 raachbe, S uno 3 Sl 28 55 90 mlore
calaane Congenine 3 eavambi i oochi,
19355 Sl $ALIDO T0I000 & SCT0 o Ml
=hEam, Fgtire csem o bkl 3l atooRIon.
A13000 mentaie pi © Meno Ve ¢ oo easke
Ustess & vita par chi ne soffes & & 35, 30 e Per
Q62 00N £S5 N (R, M2 LITAMENt per alevane |
Grturti v presanas pi 8 lingo posstie b fursonsith
Qi reni. Nel 7O per cento dof casl, | bambini affess ca
sndrorme o Lowe 3070 figh ¢l ung portatace sng cels
makeze. Se Lund panavioe s2na ha on fight maschic,
wsste uny petebith cel 50 par carto che § Sarbino se
maiato. OpFS, AT2ves0 LN test feneson, 2he n kaka
Sud efemiane 5ok paesao MOspadels VicOcaTios ¢
Cagiant, & possitde cagacsscane I3 makeria (asche 2
vels peecetade] @ 1o $35% O portatroe s3ts, MmeN

Stati Uniti. «Venni a sapere che c’erano CaS1 anche da noi.
nziata 11N ANZ1ATA da Telethon». Recentemente ha scoperto
importante, pubblicato dalla YIVISTA internazionale Nature Cell Biology
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