Nuove Scoperte Genetiche sull’Autismo

L’Associaziona Nazionale per la Ricerca sull’Autismo (NAAR) e’ la prima organizzazione negli Stati Uniti dedicata a finanziare e accelerare le ricerca biomedica in direzione dei disturbi dello spettro autistico.

Fondata nel 1994 da genitori di bambini con autismo preoccupati dal limitato volume di fondi disponibili per la ricerca sull’autismo, NAAR e’ stato creato in uno spirito di ottimismo e entusiasmo per la possibilita’ di accelerare il passo della ricerca sull’autismo.

Questo spirito continua a guidare l’organizzazione ancora oggi, grazie ai recenti progressi nelle neurologia e in altri campi della scienza. NAAR e’ un’associazione di tipo 501 © - I contributi sono deducibili dalle tasse.

 

La ricerca finanziata inizialmente da NAAR ha avuto un ragguardevole impatto sulla ricerca sull’autismo negli Stati Uniti, Canada e Europa ed e’ stato perno, fulcro nel far confluire piu’ di 37 milioni di dollari in ricompense per la ricerca sull’autismo da parte degli Istituti Nazionali della Ricerca (NIH) e altre fonti di sovvenzione.

 

Ricercatori finanziati da NAAR annunciano una scoperta

I Ricercatori dell’UMDNJ James Millonig & Linda Brzustowicz allo studio di un possibile collegamento cervelletto-autismo

7 novembre 2003

Il ricercatore Dr. James Millonig, finanziato da NAAR, dell’Universitá di Medicina e Odontoiatria del New Jersey (UMDNJ) a Piscataway, NJ, ha reso noto oggi al convegno dell’American Society for Human Genetics a Los Angeles i risultati del suo studio che suggerisce un possibile collegamento tra il gene ENGRAILED 2 e l’autismo.

Il Dr. Millonig ha ricevuto nel 2003 un premio di centoventimila dollari per il suo progetto, "Studying Mouse Cerebellar Development as a Tool to Identify Autism Susceptibility Genes", che é in relazione con il suo lavoro sul gene ENGRAILED 2. Il dottor Millonig

sta collaborando a questo progetto con una ricercatrice finanziata da NAAR all’UMDNJ, Dr. Linda Brzustowicz, che di recente ha fatto confluire i dati del suo studio pilota finanziato da NAAR nel 2000 in un progetto piú ampio del National Institute of Mental Health.

E’ interessante notare che il gene ENGRAILED 2 é stato studiato da un altro destinatario di un premio NAAR nel 2003: Dr. Karl Herrup, della Case Western Reserve University a Cleveland, Ohio, premiato da NAAR con centoventimila dollari su due anni per il suo progetto, "The ENGRAILED 2 Mutant as a Model for the Neuropathology of Autism".

 

"Science magazine" ha riportato l’annuncio del dottor Millonig 

al convegno dell’American Society for Human Genetics nell’edizione di oggi.

da "Science Magazine"Variante genetica collegata all’autismoGenetisti hanno trovato prove che implicano un gene dello sviluppo nell’autismo, come hanno annunciato oggi al congresso annuale 

American Society of Human Genetics a Los Angeles. Sebbene non sia noto quale sia il ruolo della variante del gene, il risultato dá sostegno all’idea che qualcosa vada storto durante lo sviluppo cerebrale.

"E’ davvero un risultato incredibile," dice Eric Courchesne dell’Universita’ della California, San Diego. "Se replicato, potrebbe condurre a nuove tecniche di individuazione precoce." Dato che i sintomi spesso cominciano ad apparire verso i due anni, molti genitori hanno incolpato i vaccini somministrati ai bambini. Gli scienziati si sono invece resi conto che c’é in questi bambini qualcosa di insolito anche prima.

Courchesne, per esempio, ha mostrato che il cervello autistico é giá anormale fin dai primi mesi di vita. Bambini con autismo di solito mostrano anomalie al cervelletto, una regione che é coinvolta in molti processi che nell’autismo sono anormali, quali la capacitá di controllare l’attenzione.

Il collegamento cervelletto-autismo ha interessato Jim Millonig, un genetista di topi all’Universitá di Medicina e Odontoiatria del New Jersey a Piscataway. Sapeva che nei topi un gene chiamato ENGRAILED 2 é coinvolto nello sviluppo del cervelletto. Inoltre negli esseri umani il gene e’ localizzato in una regione cromosomica denominata 7q, che altri studi hanno collegato all’autismo.

Millonig ha collaborato con Linda Brzustowicz della Rutgers University per identificare variazioni di geni in un insieme di dati chiamato "Autism Genetic Resource Exchange (AGRE)". Dopo aver preso in esame 167 famiglie con almeno due bambini con autismo, hanno trovato che la probabilitá di ereditare una forma particolare di ENGRAILED 2 era doppia nei bambini autistici rispetto ai bambini non autistici.

Non é ancora chiaro che ENGRAILED 2 aumenti il rischio di autismo, avverte Millonig, ma suggerisce che una versione del gene o del DNA a lui vicino sia coinvolto. Il team sta ora cercando di replicare il risultato su un insieme di dati di 365 famiglie.

"Questo gene potrebbe essere un buon candidato", dice la genetista specializzata sull’autismo Margaret Perivak-Vance della Duke University Medical Center a Durham, Carolina del Nord. Ma avverte anche che non é stato possibile replicare molti geni candidati. (Uno studio pubblicato in precedenza quest’anno non ha trovato nessun collegamento tra ENGRAILED 2 e autismo). Inoltre l’autismo probabilmente viene causato da un numero tra 2 e 10 di geni.

Millonig é d’accordo. "Questo é solo un tassello del mosaico".

Fondata nel 1994, l’Associazione Nazionale per la Ricerca sull’Autismo (NAAR) é la prima organizzazione non-profit nel Paese che si dedica a finanziare e accelerare la ricerca biomedica sui disturbi nello spettro autistico. L’organizzazione é sorta dall’iniziativa di genitori di bambini affetti da autismo preoccupati dai fondi limitati per la ricerca sull’autismo. Ad oggi, NAAR ha distribuito 14,9 milioni di dollari in concessione in progetti della ricerca biomedica nel mondo che cercano di individuare le cause, la prevenzione, trattamenti efficaci e da ultimo delle cure per i disturbi nello spettro autistico. ‘Walk F.A.R. for NAAR’ é la sigla della raccolta fondi dell’organizzazione e di eventi per la sensibilizzazione sull’autismo che si tiene annualmente in numerose comunita’ negli Stati Uniti. Inoltre NAAR ha partecipato a stabilire il Programma "Autism Tissue", un programma organizzato dai genitori per la donazione di tessuti cerebrali in favore della ricerca sull’autismo.
