
SALUTI DAL PRESIDENTE
“Sei vuoi andare veloce, corri da solo. Se vuoi andare lontano, corri insieme a qualcuno” 

Cari Amici,

ho deciso di affidare il mio pensiero a queste semplici parole perché l’Airfa, oltre ad accoglie-
re con soddisfazione i progressi compiuti dai nostri ricercatori nello studio dell’Anemia di 
Fanconi, si sta interrogando sempre più spesso sul proprio futuro. 
L’Associazione ha deciso di darsi dei nuovi obiettivi, ispirati soprattutto dalle istanze e dei 
bisogni che chi segue attentamente le nostre attività ci espone. Siamo convinti della necessi-
tà di finanziare uno studio sulla fertilità dei pazienti; siamo fermamente intenzionati a 
promuovere la costituzione di un pool multidisciplinare di specialisti che possa seguire i 
bambini trapiantati nel loro percorso di crescita e di convivenza con la malattia nell’età 
adulta; abbiamo la necessità di aumentare i nostri finanziamenti, perché una parte consisten-
te di essi venga destinata in particolar modo alla ricerca sui tumori solidi, soprattutto quelli 
della testa-collo che sempre maggiormente colpiscono i pazienti affetti da Anemia di Fanco-
ni.
Diciamolo chiaramente: fino a pochi anni fa sembrava impossibile anche solo interrogarsi 
sull’ipotesi di esplorare frontiere nuove, come la possibilità per i pazienti adulti di avere un 
figlio, un figlio sano. Così come per i genitori sembrava utopica l’idea di poter accompagna-
re il percorso di crescita dei propri figli affetti da Anemia di Fanconi facendo riferimento a un 
unico gruppo di medici, informati e pronti ad affrontare quel percorso di fianco alle famiglie. 
Sono confini inediti, che finalmente possiamo provare a scoprire insieme.
“Insieme” è l’avverbio che caratterizzerà questa newsletter perché siate tutti consapevoli che 
senza il supporto di ciascuno non riusciremo ad estendere il raggio d’azione della nostra 
Associazione. Nel futuro dell’Airfa si può scrivere un’unica strada: è quella di favorire 
l’innesto di forze nuove, che siano disponibili a mettersi in gioco con il massimo impegno 
possibile perché l’Associazione vada avanti, ad esplorare quelle nuove frontiere che tutti ci 
dobbiamo porre l’obiettivo di raggiungere e superare.  Nella primavera del 2019, il Consi-
glio direttivo dell’Airfa dovrà essere rinnovato ed è quanto mai importante che soprattutto 
i giovani adulti, coloro che sono direttamente coinvolti nella malattia, ma che parimenti 
vedono un futuro oltre l’Anemia di Fanconi, scelgano di candidarsi per avere un ruolo attivo, 
e non solo formale, nelle cariche sociali dell’Associazione.
Quest’anno, l’Airfa ha organizzato l’ottava edizione del Memorial Irene Di Mario, una competi-
zione calcistica tra scuole che ci permette di raccogliere molti fondi da destinare alla ricerca 
scientifica e di estendere la conoscenza della malattia. Iniziative come questa sono impor-
tanti come l’ossigeno per raggiungere gli obiettivi che ci siamo prefissati. E’ per questo che 
l’appello che lancia l’Associazione non è solo quello di aderire all’Airfa ma di farne parte 
convintamente, partecipando alla vita dell’Associazione non solo tramite il fundraising ma 
donando quotidianamente il proprio tempo, le proprie idee e il proprio spirito d’iniziativa 
alla causa che unisce tutti noi. Abbiamo bisogno di forze nuove che accettino, con spirito 
di responsabilità, di avere un incarico in Airfa e di portarlo avanti senza cedere di fronte alle 
difficoltà e con il supporto continuo di chi quest’Associazione l’ha vista nascere e crescere. 
La campagna per il 5XMille 2018 si sta per concludere ma siamo pronti ad affrontare quella 
del prossimo anno, con l’idea che ci siamo prefissati di far crescere la presenza dell’Airfa in 
ambito nazionale, attraverso il racconto di chi lotta e convive quotidianamente con l’Anemia 
di Fanconi. 
Abbiamo bisogno di voi, perché l’Airfa siamo tutti noi.

Un caro saluto,
  Albina Parente
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NOTIZIARIO FANCONI

Devolvi il 5XMille All’AIRFA!
Debelliamo insieme l’Anemia di Fanconi.

Sostegno del volontariato e delle altre organizzazioni 
non lucrative di utilità sociale:

n° 94073140637

Clicca qui

 

Verso un nuovo RIAF (Registro Italiano Anemia di Fanconi)

http://airfa.it/cinquepermille.php


Il Registro Italiano Fanconi è nato nel 1994 con l'acronimo RIAF (Registro Italiano Anemia di 
Fanconi), ufficialmente riconosciuto dalla Regione Campania, sull'esempio dell'IFAR (Registro 
Internazionale Anemia di Fanconi della Rockefeller University di N.Y.) e, coordinato dalla 
Professoressa Adriana Zatterale, raccoglieva i dati anamnestici, epidemiologici, familiari e 
genetici di 186 pazienti italiani e - a latere - di 22 stranieri di diversa etnia. Parimenti, esisteva il 
Database del gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, coordinato dal Dottor Carlo 
Dufour che comprendeva i dati di 116 pazienti, di cui 83 italiani e 33 stranieri. Complessiva-
mente, il database includeva circa 1/3 dei pazienti con Anemia di Fanconi attesi nella popo-
lazione e, solo nell'ultimo anno, era stato arruolato il 10% dei pazienti inclusi. 

Al fine di avere un unico database più completo e nel rispetto delle più recenti normative 
sugli studi clinici ed i “registri” di patologia, è stata concordata fra i responsabili dei due 
programmi l'idea di inglobare in unico sistema i dati dei pazienti italiani con AF. Su tale base 
è stata effettuata una prima analisi combinata che ha permesso di evidenziare che i pazienti 
comuni ai due database sono 64 (61 italiani; 3 stranieri) e che il totale di partenza dei pazienti 
arruolati, a database unificati, è pari a 260 (208 italiani; 52 stranieri). La proposta di unificazio-
ne è stata approvata nell'aprile 2018 dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, e 
quindi la nuova entità si muoverà sotto l'egida di tale gruppo di lavoro dell'AIEOP.
 
A questo punto l'obiettivo primario è quello di creare, attraverso una complessa azione di 
omogeneizzazione dei dati già raccolti e di allineamento delle modalità di reclutamento dei 
nuovi dati, un database unico per condividere le informazioni cliniche e biologiche che 
caratterizzano i pazienti. Questo permetterà di acquisire maggiori e più accurate conoscenze 
sull'epidemiologia, sull'eterogeneità clinica, evolutiva e prognostica della malattia. Obiettivo 
secondario è poi quello di studiare la correlazione genotipo-fenotipo nei soggetti inclusi nel 
registro e che sono stati sottoposti a diagnostica comprensiva (studio di mutazione, eventuale 
espressione della proteina, test funzionali di conferma). Il progetto, in osservanza della nuova 
normativa nazionale sui sistemi di raccolta dati, prende il nome di "Studio osservazionale 
retrospettivo-prospettico sull’Anemia di Fanconi" (per brevità: “Nuovo RIAF”) e i clinici del team 
al lavoro per unificare il database dei pazienti si propongono di ottenere l'approvazione da 
parte del Comitato Etico dell'Istituto Gaslini.
L'iter diagnostico approvato dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP prevede: 
una diagnosi fenotipica con test di fragilità cromosomica; l'invio di campioni di sangue 
periferico e midollare con successivo allestimento di linee cellulari presso il Laboratorio di 
Ematologia dell'Istituto Gaslini; test ancillari e test funzionali di conferma diagnostica presso il 
Laboratorio di Ematologia dell'Istituto Gaslini; l'invio di materiale biologico presso il Laborato-
rio di Genetica Medica dell'Ospedale Burlo Garofolo di Trieste per lo studio NGS volto a identi-
ficare la mutazione patogenetica.

Appare evidente che, aldilà degli obiettivi scientifici e di ricerca, il progetto implica 
l’implementazione di network tra tutti i centri italiani a cui afferiscono i pazienti affetti da 
Anemia di Fanconi. Tutto questo ha un immediato impatto sui pazienti e sulle loro famiglie, in 
quanto garantisce loro l’accesso alle più aggiornate modalità diagnostiche e terapeutiche, 
nonché ai percorsi informativi ed educazionali sulla malattia.
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NOTIZIE DAGLI STATI UNITI

IX Giornata internazionale 
dell’Anemia di Fanconi: raccolti 52.000 dollari

Il 1 maggio è la giornata internazione dell'Anemia di Fanconi! Quest'anno, 30 famiglie Fanco-
ni e altri supporter hanno organizzato raccolte di fondi in tutti gli Stati Uniti, nella Repubblica 
Dominicana e nell'Oman. Complessivamente, sono stati raccolti oltre 50.000 dollari per la 
ricerca e i servizi alle famiglie. Insieme ad altre due importanti raccolte fondi che si sono 
svolte in primavera, in un solo mese sono stati raccolti quasi 150.000 dollari!

 

Meeting per giovani adulti con Anemia di Fanconi
26-29 settembre 2018

NEWPORT BEACH, CALIFORNIA

Clicca qui

L'incontro per adulti con Anemia di Fanconi si svolge ogni autunno in una città diversa degli 
Stati Uniti e quest’anno è in programma a Newport Beach, in California. Il meeting è un'oppor-
tunità per i maggiorenni di incontrare altri adulti con Anemia di Fanconi, conoscere aggior-
namenti medici e di ricerca, partecipare alle sessioni di supporto e a studi di ricerca volontari. 
Questo incontro si svolge in concomitanza con il simposio scientifico annuale della FARF. Per 
informazioni, anche su come ricevere il rimborso delle spese di viaggio contatta Marie Swee-
ten a marie@fanconi.org o 541-687-4658. 

https://www.fanconi.org/explore/meeting-for-adults-with-fa
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Cellule tumorali nell’Anemia di Fanconi
*notizie dalla Rockefeller University

Per saperne di più sullo sviluppo dei carcinomi a cellule squamose nelle persone con 
Anemia di Fanconi, la squadra della Rockefeller University, guidata dalla dottoressa Agata 
Smogorzewska, ha eseguito analisi sul genoma di un piccolo numero di tumori e linee di 
cellule tumorali derivate da pazienti con Anemia di Fanconi.

Sebbene gli studi siano ancora preliminari, il team ha già prodotto alcune osservazioni:

1. La squadra di ricerca gruppo non ha trovato tracce di papilloma virus umano nei campio-
ni di sequenziamento. Invece, si è scoperto che la maggior parte dei tumori presentava muta-
zioni in un’importante custode del DNA. Questa scoperta indica che le mutazioni, piuttosto 
che l'HPV, possono giocare un ruolo cruciale nella causa della malattia.

2. Altre tipologie di mutazioni erano presenti nei tumori, proprio come accade nei pazienti 
non affetti da Anemia di Fanconi con carcinoma a cellule squamose. Questa scoperta è 
importante perché eventuali nuovi trattamenti che stanno per essere sviluppati per la popola-
zione generale potrebbe essere utile anche per i pazienti con Anemia di Fanconi.

3. Un’altra scoperta sul genoma del DNA dei tumori di pazienti con Anemia di Fanconi potreb-
be aiutare a spiegare perché i tumori nei pazienti con Anemia di Fanconi sono così aggressivi 
e testa l’immunoterapia. L’immunoterapia, infatti, tende a funzionare sui tumori che hanno 
molti cambiamenti nel loro genoma, proprio come accade nei pazienti con Anemia di 
Fanconi, quindi potrebbe essere usata con successo in chi è affetto da Anemia di Fanconi. Il 
gruppo di studio sta attualmente valutando questa possibilità.

 

SOSTEGNO ALLA RICERCA

• Studio dell’importanza del metabolismo energetico/respiratorio nelle cellule staminali 
ematopoietiche di pazienti con Anemia di Fanconi” Responsabile del progetto: Dr. Enrico 
Cappelli - Istituto G. Gaslini di Genova;

• “Ruolo della mitofagia nella predisposizione al cancro dei pazienti affetti da Anemia di 
Fanconi” Responsabile del progetto: Dr.ssa Angela Mastronuzzi - Ospedale Bambin Gesù di 
Roma;

• "Validazione di una firma di miRNA per l'analisi diagnostica, prognostica e terapeutica in 
anemia di Fanconi” Responsabile del progetto: Dr. Paolo Degan - Ospedale Policlinico San 
Martino di Genova;

• "Attività mitocondriale nella prognosi dell'anemia di Fanconi" Responsabile del progetto: 
Prof.ssa Anna Savoia - IRCCS Burlo Garofolo di Trieste.
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Valutazione del potenziale diagnostico, prognostico 
e terapeutico dei microRNA nell’anemia di Fanconi

*A cura di Paolo Degan (Mutagenesi e Prevenzione Oncologica, IRCCS AOU San Martino-IST 
Istituto Nazionale per la Ricerca sul Cancro di Genova),

I microRNA sono una classe di piccole molecole di acidi nucleici non codificanti (dunque a 
base RNA) che hanno mansioni di regolazione. I microRNA sono una scoperta piuttosto recente 
nel campo della biologia e attualmente con l’applicazione delle tecnologie della analisi 
globale (genomica, proteomica, eccetera) lo studio della segnalazione dei microRNA sta 
avendo una grandissimo impatto in molti campi della biologia e della medicina. Infatti, dato 
che i microRNA espressi nell’uomo sono un numero limitato (poche migliaia) è possibile analiz-
zarli tutti insieme utilizzando le matrici appositamente generate a questo scopo (p. es. gli array 
chip appositamente preparati per i microRNA). 

La funzione dei microRNA è la regolazione della espressione di geni bersaglio. La regolazione 
avviene mediante l’interazione specifica delle sequenze complementari tra la molecola di 
microRNA e la complementare sequenza presente sull’mRNA del gene bersaglio. La formazio-
ne di questo ibrido tra microRNA e mRNA risulta nella inibizione del segnale di traduzione. Ci 
sono, in questo meccanismo di regolazione, due caratteristiche molto interessanti da conside-
rare. La prima è che la relazione tra miRNA e mRNA è degenerata, cioè un singolo miRNA intera-
gisce e modula molti mRNA target e ogni sequenza di mRNA è target di molti miRNA. Si crea, 
perciò, una rete di relazioni modulatorie tra miRNA e mRNA estremamente complessa che lega 
funzioni cellulari e metaboliche apparentemente distanti fra loro ma che sono in realtà legate 
da relazioni funzionali contigue e finemente regolate. La seconda caratteristica è che i singoli 
miRNA possono essere sia sovra-espressi che sotto-espressi. Dato che la azione dei miRNA è 
inibitoria la funzione regolata da un miRNA sotto-espresso, rispetto al dosaggio fisiologico, sarà 
amplificata. Viceversa, la funzione regolata da un miRNA sovra-espresso, rispetto al dosaggio 
fisiologico, sarà inibita.

Tutto questo è molto interessante. Infatti, se consideriamo che qualsiasi processo o funzione fisiolo-
gica è associata all’espressione differenziale di una certa quantità di miRNA, ogni condizione 
fisiologica o patologica può essere associata alla espressione alterata di un piccolo numero di 
miRNA, unici per quella specifica funzione fisiologica. Da questo ne deriva che un piccolo 
numero di molecole di microRNA, definito ‘firma microRNA’ può essere associata alla definizione 
di uno stato fisiologico o patologico. Negli anni, la definizione di questa firma microRNA è diventa-
ta una informazione diagnostica cruciale a cui è possibile associare una serie di informazioni 
relative ad ogni specifica patologia relative per esempio al suo decorso, al grado, alla stadiazio-
ne, la progressione, la prognosi e la suscettibilità terapeutica. Inoltre è anche da sottolineare che 
la generazione della firma microRNA per ogni singolo paziente può essere vista come un 
approccio ad una medicina personalizzata ovvero adeguata alle specifiche suscettibilità indivi-
duali. Con queste premesse è facile pensare che i microRNA possano avere in futuro un ruolo 
rilevante di agenti terapeutici. Infatti, a seguito della identificazione della firma miRNA per una 
qualsiasi malattia di interesse, una opportuna combinazione di queste molecole potrebbe 
essere utilizzata per modulare e correggere quei segnali sbilanciati che caratterizzano uno speci-
fico profilo patologico. Differenti trial clinici stanno in effetti già esplorando questi scenari. Il sito 
https://clinicaltrials.gov elenca quasi 300 studi attualmente attivi in questo settore.

In termini di prospettive, i miRNA rappresentano un attraente strumento per la manipolazione 
delle funzioni biologiche di cellule, tessuti ed interi organismi. Di conseguenza c'è stato un forte 
interesse in questo campo da parte di  agenzie farmacologiche e biotecnologiche. Il numero 
di brevetti pubblicati negli Stati Uniti e in Europa per applicazioni relative ai miRNA dall’inizio 
degli anni 2000 è di diverse centinaia. Questo ha un impatto importante per un approccio 
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evoluto nella pratica clinica. Recentemente differenti tipi di analisi globali hanno permesso 
significativi avanzamenti nell’approccio diagnostico/terapeutico di molte patologie. Purtroppo 
queste applicazioni hanno in gran parte trascurato l’Anemia di Fanconi: pochi studi in questo 
senso sono stati finora pubblicati e ciò è sorprendente soprattutto se si considera che questi 
approcci possono rivelare nuove prospettive e nuovi scenari per quanto concerne l’approccio 
clinico all’Anemia di Fanconi. Noi crediamo che un approccio nell’ambito dell’analisi globale 
possa essere di valore per l’AF e la scelta dello studio del miRNoma globale forse ci potrà 
permette di orientare successivi studi nell’ambito dell’AF, oltre che a scopo di conoscenza 
anche nelle scelte terapeutiche.

Nel corso degli anni 2015-2018, la collaborazione del mio gruppo presso l’Ospedale Policlinico 
San Martino (Dr. P. Degan, Prof. A. Izzotti, Dr.ssa P. Cuccarolo, Dr.ssa MG Longobardi), con la colla-
borazione dei gruppi dei Dr. Carlo Dufour e Enrico Cappelli (Osp. G. Gaslini) e del gruppo di 
Biochimica del Dipartimento di Farmacia dell’Università Di Genova (Dr.sse Silvia Ravera e 
Daniela Calzia), ha portato alla formalizzazione di un primo studio pilota del miRNoma globale 
per FA utilizzando campioni di RNA da linee cellulari e da pazienti affetti da FA. Le analisi sui 
campioni FA in microarray hanno portato alla identificazione di 24 miRNA che potrebbero 
definire lo stato patologico di FA e seguendo una serie di procedure informatiche si potrebbe 
identificare un sottogruppo di 11 miRNA fra i 24  come molecole da considerare la firma 
microRNA per FA. Sebbene lo studio sia ancora in una fase pilota, è interessante notare come 
l’espressione di questi miRNA sia associata all’espressione di alcune vie metaboliche che carat-
terizzano differenti aspetti della fisiologia alterata di FA. Alcune delle vie che emergono in 
questa analisi sono note e già significativamente associate ad alcuni aspetti della patologia di 
FA ma quest’analisi evidenzia anche la attivazione di vie metaboliche finora non correlate al 
fenotipo FA. Ci pare quindi importante definire il ruolo che questi percorsi non ancora emersi 
come disfunzionali possano avere nell’espressione della malattia, con l’intento di ottenere 
indicazioni e suggerimenti per la ricerca di nuovi strumenti per il supporto clinico terapeutico di 
FA. La correlazione tra la firma del micoRNA per ogni paziente analizzato potrebbe essere estre-
mamente importante per la valutazione degli specifici deficit associati alle manifestazioni pato-
logiche del singolo paziente e potrebbe essere perciò significativa anche nella elaborazione di 
un approccio clinico personalizzato per ogni paziente FA. 



Il Registro Italiano Fanconi è nato nel 1994 con l'acronimo RIAF (Registro Italiano Anemia di 
Fanconi), ufficialmente riconosciuto dalla Regione Campania, sull'esempio dell'IFAR (Registro 
Internazionale Anemia di Fanconi della Rockefeller University di N.Y.) e, coordinato dalla 
Professoressa Adriana Zatterale, raccoglieva i dati anamnestici, epidemiologici, familiari e 
genetici di 186 pazienti italiani e - a latere - di 22 stranieri di diversa etnia. Parimenti, esisteva il 
Database del gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, coordinato dal Dottor Carlo 
Dufour che comprendeva i dati di 116 pazienti, di cui 83 italiani e 33 stranieri. Complessiva-
mente, il database includeva circa 1/3 dei pazienti con Anemia di Fanconi attesi nella popo-
lazione e, solo nell'ultimo anno, era stato arruolato il 10% dei pazienti inclusi. 

Al fine di avere un unico database più completo e nel rispetto delle più recenti normative 
sugli studi clinici ed i “registri” di patologia, è stata concordata fra i responsabili dei due 
programmi l'idea di inglobare in unico sistema i dati dei pazienti italiani con AF. Su tale base 
è stata effettuata una prima analisi combinata che ha permesso di evidenziare che i pazienti 
comuni ai due database sono 64 (61 italiani; 3 stranieri) e che il totale di partenza dei pazienti 
arruolati, a database unificati, è pari a 260 (208 italiani; 52 stranieri). La proposta di unificazio-
ne è stata approvata nell'aprile 2018 dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, e 
quindi la nuova entità si muoverà sotto l'egida di tale gruppo di lavoro dell'AIEOP.
 
A questo punto l'obiettivo primario è quello di creare, attraverso una complessa azione di 
omogeneizzazione dei dati già raccolti e di allineamento delle modalità di reclutamento dei 
nuovi dati, un database unico per condividere le informazioni cliniche e biologiche che 
caratterizzano i pazienti. Questo permetterà di acquisire maggiori e più accurate conoscenze 
sull'epidemiologia, sull'eterogeneità clinica, evolutiva e prognostica della malattia. Obiettivo 
secondario è poi quello di studiare la correlazione genotipo-fenotipo nei soggetti inclusi nel 
registro e che sono stati sottoposti a diagnostica comprensiva (studio di mutazione, eventuale 
espressione della proteina, test funzionali di conferma). Il progetto, in osservanza della nuova 
normativa nazionale sui sistemi di raccolta dati, prende il nome di "Studio osservazionale 
retrospettivo-prospettico sull’Anemia di Fanconi" (per brevità: “Nuovo RIAF”) e i clinici del team 
al lavoro per unificare il database dei pazienti si propongono di ottenere l'approvazione da 
parte del Comitato Etico dell'Istituto Gaslini.
L'iter diagnostico approvato dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP prevede: 
una diagnosi fenotipica con test di fragilità cromosomica; l'invio di campioni di sangue 
periferico e midollare con successivo allestimento di linee cellulari presso il Laboratorio di 
Ematologia dell'Istituto Gaslini; test ancillari e test funzionali di conferma diagnostica presso il 
Laboratorio di Ematologia dell'Istituto Gaslini; l'invio di materiale biologico presso il Laborato-
rio di Genetica Medica dell'Ospedale Burlo Garofolo di Trieste per lo studio NGS volto a identi-
ficare la mutazione patogenetica.

Appare evidente che, aldilà degli obiettivi scientifici e di ricerca, il progetto implica 
l’implementazione di network tra tutti i centri italiani a cui afferiscono i pazienti affetti da 
Anemia di Fanconi. Tutto questo ha un immediato impatto sui pazienti e sulle loro famiglie, in 
quanto garantisce loro l’accesso alle più aggiornate modalità diagnostiche e terapeutiche, 
nonché ai percorsi informativi ed educazionali sulla malattia.

Valutazione del potenziale diagnostico, prognostico 
e terapeutico dei microRNA nell’anemia di Fanconi

*A cura di Paolo Degan (Mutagenesi e Prevenzione Oncologica, IRCCS AOU San Martino-IST 
Istituto Nazionale per la Ricerca sul Cancro di Genova),

I microRNA sono una classe di piccole molecole di acidi nucleici non codificanti (dunque a 
base RNA) che hanno mansioni di regolazione. I microRNA sono una scoperta piuttosto recente 
nel campo della biologia e attualmente con l’applicazione delle tecnologie della analisi 
globale (genomica, proteomica, eccetera) lo studio della segnalazione dei microRNA sta 
avendo una grandissimo impatto in molti campi della biologia e della medicina. Infatti, dato 
che i microRNA espressi nell’uomo sono un numero limitato (poche migliaia) è possibile analiz-
zarli tutti insieme utilizzando le matrici appositamente generate a questo scopo (p. es. gli array 
chip appositamente preparati per i microRNA). 

La funzione dei microRNA è la regolazione della espressione di geni bersaglio. La regolazione 
avviene mediante l’interazione specifica delle sequenze complementari tra la molecola di 
microRNA e la complementare sequenza presente sull’mRNA del gene bersaglio. La formazio-
ne di questo ibrido tra microRNA e mRNA risulta nella inibizione del segnale di traduzione. Ci 
sono, in questo meccanismo di regolazione, due caratteristiche molto interessanti da conside-
rare. La prima è che la relazione tra miRNA e mRNA è degenerata, cioè un singolo miRNA intera-
gisce e modula molti mRNA target e ogni sequenza di mRNA è target di molti miRNA. Si crea, 
perciò, una rete di relazioni modulatorie tra miRNA e mRNA estremamente complessa che lega 
funzioni cellulari e metaboliche apparentemente distanti fra loro ma che sono in realtà legate 
da relazioni funzionali contigue e finemente regolate. La seconda caratteristica è che i singoli 
miRNA possono essere sia sovra-espressi che sotto-espressi. Dato che la azione dei miRNA è 
inibitoria la funzione regolata da un miRNA sotto-espresso, rispetto al dosaggio fisiologico, sarà 
amplificata. Viceversa, la funzione regolata da un miRNA sovra-espresso, rispetto al dosaggio 
fisiologico, sarà inibita.

Tutto questo è molto interessante. Infatti, se consideriamo che qualsiasi processo o funzione fisiolo-
gica è associata all’espressione differenziale di una certa quantità di miRNA, ogni condizione 
fisiologica o patologica può essere associata alla espressione alterata di un piccolo numero di 
miRNA, unici per quella specifica funzione fisiologica. Da questo ne deriva che un piccolo 
numero di molecole di microRNA, definito ‘firma microRNA’ può essere associata alla definizione 
di uno stato fisiologico o patologico. Negli anni, la definizione di questa firma microRNA è diventa-
ta una informazione diagnostica cruciale a cui è possibile associare una serie di informazioni 
relative ad ogni specifica patologia relative per esempio al suo decorso, al grado, alla stadiazio-
ne, la progressione, la prognosi e la suscettibilità terapeutica. Inoltre è anche da sottolineare che 
la generazione della firma microRNA per ogni singolo paziente può essere vista come un 
approccio ad una medicina personalizzata ovvero adeguata alle specifiche suscettibilità indivi-
duali. Con queste premesse è facile pensare che i microRNA possano avere in futuro un ruolo 
rilevante di agenti terapeutici. Infatti, a seguito della identificazione della firma miRNA per una 
qualsiasi malattia di interesse, una opportuna combinazione di queste molecole potrebbe 
essere utilizzata per modulare e correggere quei segnali sbilanciati che caratterizzano uno speci-
fico profilo patologico. Differenti trial clinici stanno in effetti già esplorando questi scenari. Il sito 
https://clinicaltrials.gov elenca quasi 300 studi attualmente attivi in questo settore.

In termini di prospettive, i miRNA rappresentano un attraente strumento per la manipolazione 
delle funzioni biologiche di cellule, tessuti ed interi organismi. Di conseguenza c'è stato un forte 
interesse in questo campo da parte di  agenzie farmacologiche e biotecnologiche. Il numero 
di brevetti pubblicati negli Stati Uniti e in Europa per applicazioni relative ai miRNA dall’inizio 
degli anni 2000 è di diverse centinaia. Questo ha un impatto importante per un approccio 
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evoluto nella pratica clinica. Recentemente differenti tipi di analisi globali hanno permesso 
significativi avanzamenti nell’approccio diagnostico/terapeutico di molte patologie. Purtroppo 
queste applicazioni hanno in gran parte trascurato l’Anemia di Fanconi: pochi studi in questo 
senso sono stati finora pubblicati e ciò è sorprendente soprattutto se si considera che questi 
approcci possono rivelare nuove prospettive e nuovi scenari per quanto concerne l’approccio 
clinico all’Anemia di Fanconi. Noi crediamo che un approccio nell’ambito dell’analisi globale 
possa essere di valore per l’AF e la scelta dello studio del miRNoma globale forse ci potrà 
permette di orientare successivi studi nell’ambito dell’AF, oltre che a scopo di conoscenza 
anche nelle scelte terapeutiche.

Nel corso degli anni 2015-2018, la collaborazione del mio gruppo presso l’Ospedale Policlinico 
San Martino (Dr. P. Degan, Prof. A. Izzotti, Dr.ssa P. Cuccarolo, Dr.ssa MG Longobardi), con la colla-
borazione dei gruppi dei Dr. Carlo Dufour e Enrico Cappelli (Osp. G. Gaslini) e del gruppo di 
Biochimica del Dipartimento di Farmacia dell’Università Di Genova (Dr.sse Silvia Ravera e 
Daniela Calzia), ha portato alla formalizzazione di un primo studio pilota del miRNoma globale 
per FA utilizzando campioni di RNA da linee cellulari e da pazienti affetti da FA. Le analisi sui 
campioni FA in microarray hanno portato alla identificazione di 24 miRNA che potrebbero 
definire lo stato patologico di FA e seguendo una serie di procedure informatiche si potrebbe 
identificare un sottogruppo di 11 miRNA fra i 24  come molecole da considerare la firma 
microRNA per FA. Sebbene lo studio sia ancora in una fase pilota, è interessante notare come 
l’espressione di questi miRNA sia associata all’espressione di alcune vie metaboliche che carat-
terizzano differenti aspetti della fisiologia alterata di FA. Alcune delle vie che emergono in 
questa analisi sono note e già significativamente associate ad alcuni aspetti della patologia di 
FA ma quest’analisi evidenzia anche la attivazione di vie metaboliche finora non correlate al 
fenotipo FA. Ci pare quindi importante definire il ruolo che questi percorsi non ancora emersi 
come disfunzionali possano avere nell’espressione della malattia, con l’intento di ottenere 
indicazioni e suggerimenti per la ricerca di nuovi strumenti per il supporto clinico terapeutico di 
FA. La correlazione tra la firma del micoRNA per ogni paziente analizzato potrebbe essere estre-
mamente importante per la valutazione degli specifici deficit associati alle manifestazioni pato-
logiche del singolo paziente e potrebbe essere perciò significativa anche nella elaborazione di 
un approccio clinico personalizzato per ogni paziente FA. 

Diventa un socio AIRFA!
Un network di volontari che si impegnano quotidianamente

 per sostenere la Ricerca scientifica.
Per entrare a far parte di AIRFA 

Clicca qui

Ricordiamo ai soci che per rinnovare la propria iscrizione 
occorre versare la quota sociale di 20 euro*.

Compila il bollettino.

* Si ricorda l’importanza del regolare versamento della quota associativa nella prima metà dell’anno in corso in quanto rappresenta il
principale sostentamento dell’Associazione, grazie al quale è possibile proseguire con l’ordinaria attività e le iniziative avviate e future.

http://airfa.it/modulo2.php


Il Registro Italiano Fanconi è nato nel 1994 con l'acronimo RIAF (Registro Italiano Anemia di 
Fanconi), ufficialmente riconosciuto dalla Regione Campania, sull'esempio dell'IFAR (Registro 
Internazionale Anemia di Fanconi della Rockefeller University di N.Y.) e, coordinato dalla 
Professoressa Adriana Zatterale, raccoglieva i dati anamnestici, epidemiologici, familiari e 
genetici di 186 pazienti italiani e - a latere - di 22 stranieri di diversa etnia. Parimenti, esisteva il 
Database del gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, coordinato dal Dottor Carlo 
Dufour che comprendeva i dati di 116 pazienti, di cui 83 italiani e 33 stranieri. Complessiva-
mente, il database includeva circa 1/3 dei pazienti con Anemia di Fanconi attesi nella popo-
lazione e, solo nell'ultimo anno, era stato arruolato il 10% dei pazienti inclusi. 

Al fine di avere un unico database più completo e nel rispetto delle più recenti normative 
sugli studi clinici ed i “registri” di patologia, è stata concordata fra i responsabili dei due 
programmi l'idea di inglobare in unico sistema i dati dei pazienti italiani con AF. Su tale base 
è stata effettuata una prima analisi combinata che ha permesso di evidenziare che i pazienti 
comuni ai due database sono 64 (61 italiani; 3 stranieri) e che il totale di partenza dei pazienti 
arruolati, a database unificati, è pari a 260 (208 italiani; 52 stranieri). La proposta di unificazio-
ne è stata approvata nell'aprile 2018 dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, e 
quindi la nuova entità si muoverà sotto l'egida di tale gruppo di lavoro dell'AIEOP.
 
A questo punto l'obiettivo primario è quello di creare, attraverso una complessa azione di 
omogeneizzazione dei dati già raccolti e di allineamento delle modalità di reclutamento dei 
nuovi dati, un database unico per condividere le informazioni cliniche e biologiche che 
caratterizzano i pazienti. Questo permetterà di acquisire maggiori e più accurate conoscenze 
sull'epidemiologia, sull'eterogeneità clinica, evolutiva e prognostica della malattia. Obiettivo 
secondario è poi quello di studiare la correlazione genotipo-fenotipo nei soggetti inclusi nel 
registro e che sono stati sottoposti a diagnostica comprensiva (studio di mutazione, eventuale 
espressione della proteina, test funzionali di conferma). Il progetto, in osservanza della nuova 
normativa nazionale sui sistemi di raccolta dati, prende il nome di "Studio osservazionale 
retrospettivo-prospettico sull’Anemia di Fanconi" (per brevità: “Nuovo RIAF”) e i clinici del team 
al lavoro per unificare il database dei pazienti si propongono di ottenere l'approvazione da 
parte del Comitato Etico dell'Istituto Gaslini.
L'iter diagnostico approvato dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP prevede: 
una diagnosi fenotipica con test di fragilità cromosomica; l'invio di campioni di sangue 
periferico e midollare con successivo allestimento di linee cellulari presso il Laboratorio di 
Ematologia dell'Istituto Gaslini; test ancillari e test funzionali di conferma diagnostica presso il 
Laboratorio di Ematologia dell'Istituto Gaslini; l'invio di materiale biologico presso il Laborato-
rio di Genetica Medica dell'Ospedale Burlo Garofolo di Trieste per lo studio NGS volto a identi-
ficare la mutazione patogenetica.

Appare evidente che, aldilà degli obiettivi scientifici e di ricerca, il progetto implica 
l’implementazione di network tra tutti i centri italiani a cui afferiscono i pazienti affetti da 
Anemia di Fanconi. Tutto questo ha un immediato impatto sui pazienti e sulle loro famiglie, in 
quanto garantisce loro l’accesso alle più aggiornate modalità diagnostiche e terapeutiche, 
nonché ai percorsi informativi ed educazionali sulla malattia.
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#IOSTOCONAIRFA ATTIVATI CON IL FUNDRAISING
Sostieni le nostre campagne

Clicca qui

SCHOOL CUP IRENE DI MARIO 2018

UN PREMIO PER LA STORIA DELLA PICCOLA EMMA

Da otto anni, il Memorial Irene Di Mario 
non è solo una competizione calcistica 
ma una vera e propria festa della solida-
rietà che coinvolge tutte la comunità di 
Ceccano nel ricordo della piccola Irene, 
scomparsa in tenera età a causa 
dell’Anemia di Fanconi. 
 Quest’anno, l’VIII School Cup ha 
permesso all’Airfa di raccogliere la cifra 
di quasi 9mila euro, che contribuirà a 
finanziare il progetto di ricerca scientifica 
sui tumori solidi nell’Anemia di Fanconi, 
condotto dai ricercatori dell’istituto Gasli-
ni di Genova, che l’Airfa ha scelto di 
sostenere nel 2018. In segno di solidarie-

La piccola Emma e la sua splendida mamma hanno 
partecipato al premio per la videointervista Donaction 
2018 che racconta la storia di Emma. Parte del premio 
sarà donato dal Liceo Classico di Recanati all'Airfa per 
il sostegno alla ricerca scientifica sull'Anemia di Fanco-
ni. Il video, realizzato da tre studentesse del liceo, si 
pone come obiettivo quello di raccontare cosa signifi-
ca il gesto della donazione attraverso un'intervista ad 
una mamma, la cui figlia è affetta da Anemia di Fanco-
ni, e la bambina stessa. 
Come al termine di ogni percorso si è pensato di 
lasciare un messaggio, che possa far riflettere e interro-
gare ognuno di noi: “Nella vita molteplici sono le situa-
zioni che possono accadere, indipendentemente 
dalla nostra volontà, o responsabilità e le cui conse-
guenze potrebbero essere positive o negative. La storia 
di Emma ci testimonia come scoprire di essere quell’1 
su 350.000 affetto da AF sia una grande sfortuna. Indub-
biamente lo è, ma la sua vita le ha riservato un altro 
percorso... La sua storia non si è conclusa qui ... Grazie 
alla ricerca, sua mamma ha potuto ri-donarle la vita 
per la seconda volta e quest’opportunità, che non tutti 
hanno, è stata davvero una grande fortuna!”

tà, inoltre, l’associazione ha scelto di devolvere una parte del ricavato dell’iniziativa all’Unicef, 
all’Avis e al Telefono Rosa di Ceccano, tre realtà no profit che hanno firmato le magliette da 
calcio indossate dagli studenti dell’Istituto Alberghiero, del Liceo Scientifico Linguistico e degli 
Istituti Tecnici Economici di Ceccano e Ceprano. Sono stati proprio i ragazzi, calciatori per un 
giorno, i protagonisti di un’iniziativa che per l’Airfa diventa sempre più un evento permanente a 
sostegno della Raccolta Fondi.

http://airfa.it/modulo.php


Il Registro Italiano Fanconi è nato nel 1994 con l'acronimo RIAF (Registro Italiano Anemia di 
Fanconi), ufficialmente riconosciuto dalla Regione Campania, sull'esempio dell'IFAR (Registro 
Internazionale Anemia di Fanconi della Rockefeller University di N.Y.) e, coordinato dalla 
Professoressa Adriana Zatterale, raccoglieva i dati anamnestici, epidemiologici, familiari e 
genetici di 186 pazienti italiani e - a latere - di 22 stranieri di diversa etnia. Parimenti, esisteva il 
Database del gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, coordinato dal Dottor Carlo 
Dufour che comprendeva i dati di 116 pazienti, di cui 83 italiani e 33 stranieri. Complessiva-
mente, il database includeva circa 1/3 dei pazienti con Anemia di Fanconi attesi nella popo-
lazione e, solo nell'ultimo anno, era stato arruolato il 10% dei pazienti inclusi. 

Al fine di avere un unico database più completo e nel rispetto delle più recenti normative 
sugli studi clinici ed i “registri” di patologia, è stata concordata fra i responsabili dei due 
programmi l'idea di inglobare in unico sistema i dati dei pazienti italiani con AF. Su tale base 
è stata effettuata una prima analisi combinata che ha permesso di evidenziare che i pazienti 
comuni ai due database sono 64 (61 italiani; 3 stranieri) e che il totale di partenza dei pazienti 
arruolati, a database unificati, è pari a 260 (208 italiani; 52 stranieri). La proposta di unificazio-
ne è stata approvata nell'aprile 2018 dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP, e 
quindi la nuova entità si muoverà sotto l'egida di tale gruppo di lavoro dell'AIEOP.
 
A questo punto l'obiettivo primario è quello di creare, attraverso una complessa azione di 
omogeneizzazione dei dati già raccolti e di allineamento delle modalità di reclutamento dei 
nuovi dati, un database unico per condividere le informazioni cliniche e biologiche che 
caratterizzano i pazienti. Questo permetterà di acquisire maggiori e più accurate conoscenze 
sull'epidemiologia, sull'eterogeneità clinica, evolutiva e prognostica della malattia. Obiettivo 
secondario è poi quello di studiare la correlazione genotipo-fenotipo nei soggetti inclusi nel 
registro e che sono stati sottoposti a diagnostica comprensiva (studio di mutazione, eventuale 
espressione della proteina, test funzionali di conferma). Il progetto, in osservanza della nuova 
normativa nazionale sui sistemi di raccolta dati, prende il nome di "Studio osservazionale 
retrospettivo-prospettico sull’Anemia di Fanconi" (per brevità: “Nuovo RIAF”) e i clinici del team 
al lavoro per unificare il database dei pazienti si propongono di ottenere l'approvazione da 
parte del Comitato Etico dell'Istituto Gaslini.
L'iter diagnostico approvato dal gruppo di Studio Insufficienze Midollari dell'AIEOP prevede: 
una diagnosi fenotipica con test di fragilità cromosomica; l'invio di campioni di sangue 
periferico e midollare con successivo allestimento di linee cellulari presso il Laboratorio di 
Ematologia dell'Istituto Gaslini; test ancillari e test funzionali di conferma diagnostica presso il 
Laboratorio di Ematologia dell'Istituto Gaslini; l'invio di materiale biologico presso il Laborato-
rio di Genetica Medica dell'Ospedale Burlo Garofolo di Trieste per lo studio NGS volto a identi-
ficare la mutazione patogenetica.

Appare evidente che, aldilà degli obiettivi scientifici e di ricerca, il progetto implica 
l’implementazione di network tra tutti i centri italiani a cui afferiscono i pazienti affetti da 
Anemia di Fanconi. Tutto questo ha un immediato impatto sui pazienti e sulle loro famiglie, in 
quanto garantisce loro l’accesso alle più aggiornate modalità diagnostiche e terapeutiche, 
nonché ai percorsi informativi ed educazionali sulla malattia.
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COSTRUIAMO UN PONTE DELLA SOLIDARIETA’

La costruzione di un Ponte di Solidarietà passa dall’entusiasmo di centinaia di bambini che, 
grazie alle loro famiglie, hanno potuto sostenere la ricerca scientifica sull’Anemia di Fanconi. 
Sono state 44 le classi di scuola primaria dei plessi “Gastinelli” e “Corbellini” dell’IC Giuseppe 
Impastato di Roma a partecipare in massa a una bellissima festa dedicata alla beneficenza. I 
bambini hanno letto dei pensierini e cantato alcune canzoni, poi ogni classe ha lasciato il 
proprio contributo. L’iniziativa Ponte della Solidarietà ha permesso all’Airfa di raccogliere 967 
euro di fondi che saranno destinati al progetto di ricerca scientifica “Ruolo della mitofagia 
nella predisposizione al cancro dei pazienti affetti da Anemia di Fanconi”, condotto dalla 
Dottoressa Angela Mastronuzzi dell’Ospedale Pediatrico Bambin Gesù di Roma. 

UN DONATORE SPECIALE
Cresce la rete internazionale dell’Airfa, Associazione Italiana per la Ricerca sull’Anemia di 
Fanconi, grazie alla costante collaborazione con le altre Associazioni Fanconi nel mondo. 
Dalla Svizzera, un donatore speciale ha scelto di devolvere all’Airfa la somma di 1.250 euro per 
sostenere i progetti che, dall’Italia, si propongono di perseguire la mission delle Associazioni 
Fanconi nel mondo: trovare una cura per debellare l’Anemia di Fanconi e migliorare la qualità 
della vita di pazienti e famiglie. Grazie a una socia dell’ASAF – Associazione Svizzera per l'Ane-
mia di Fanconi, l’Airfa potrà finanziare con un contributo di 1.250 euro una quota del progetto 
di ricerca medico – scientifico “Ruolo della mitofagia nella predisposizione al cancro dei 
pazienti affetti da Anemia di Fanconi” condotto dall’equipe italiana della Dottoressa Angela 
Mastronuzzi presso l’Ospedale Pediatrico Bambin Gesù di Roma. Il contributo è stato raccolto 
in occasione del concerto di beneficenza di fine anno scolastico organizzato nell’istituto di 
Sofia, una giovanissima paziente Fanconi che ha cantato il brano ‘Skinny Love’.
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Clicca qui

 

FAI UN GESTO D’AMORE CON LE BOMBONIERE SOLIDALI

Questi sono alcuni doni che potrai regalare ai tuoi cari per il tuo matrimonio, per la comunio-
ne, il compleanno, l’onomastico o il battesimo del tuo bambino. Con le Bomboniere della 
Ricerca, in cambio di un piccolo contributo, potrai sostenere uno studio scientifico 
sull’Anemia di Fanconi e regalare un sorriso a un piccolo paziente. Scegli il tuo articolo prefe-
rito sul sito www.airfa.it: sarà accompagnato da confetti e dalla pergamena dell’Airfa per far 
ricevere ai tuoi parenti e amici la testimonianza di un importante gesto di solidarietà.

http://airfa.it/regalisolidali.php
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AIRFA sta costruendo una rete di volontari in tutta Italia. Entra a far 
parte della nostra RETE
Se hai tra 16 e i 50 anni, puoi partecipare agli eventi di raccolta fondi 
per finanziare progetti di Ricerca sull’anemia di Fanconi. Gli studenti 
universitari potranno affiancare la RESPONSABILE FUNDRAISING 
nell’attività di progettazione e sviluppo di nuove ed innovative 
iniziative di raccolta fondi targate AIRFA. Il volontariato in AIRFA 
permetterà agli studenti di impegnarsi in un’attività di progettazione 
e, con la supervisione di un responsabile, di portare avanti, in prima 
persona, una campagna di fundraising. Come si diventa 
VOLONTARIO AIRFA? Il volontario dovrà condividere e sostenere i 
valori e gli obiettivi di AIRFA. Per diventare volontario AIRFA puoi 
inviare una mail a nadia.cozzolino@gmail.com, all’attenzione di 
Nadia Cozzolino - Responsabile Comunicazione, con la dicitura in 
oggetto “RETE VOLONTARI AIRFA 2018”

Diventa volontario

AIRFA

Diventa volontario

Clicca qui

REFERENTI CLINICO/SCIENTIFICI

Dr. Paolo Degan, Genova
Dr. Carlo Dufour, Genova
Dr. Piero Farruggia, Palermo
Prof. Franco Locatelli, Roma
Prof. Bruno Nobili, Napoli
Dr.ssa Marta Pillon, Padova
Dr. Mimmo Ripaldi, Napoli
Prof.ssa Anna Savoia, Trieste
Prof.ssa Adriana Zatterale, Napoli

AIRFA SUI SOCIAL come contattarci
Tel. +39 081 552 37 73

www.airfa.it - infofanconi@airfa.it

Continua a guardare le foto, i post ed i video dell’AIRFA consultando il nostro sito web e 
seguendoci sui social network  

CONSIGLIO DIRETTIVO

Albina Parente, Presidente
Francesca Rossi, Vice-Presidente
Domenica Brosio, Tesoriere
Carmela Illibato, Segretario
Valentina Amendolara, Consigliere
Domenico Bertolucci, Consigliere
Leonardo Cesarini, Consigliere
Vania Conte, Consigliere
Nunzia Donzelli, Consigliere
Marialucia Ebreo, Consigliere
Antonio Orsillo, Consigliere

http://airfa.it/page.php?id=19
https://www.youtube.com/channel/UCPm5EIjoBIkf0UsxMtS7jMA
https://twitter.com/airfa_onlus
https://www.facebook.com/Airfa.Onlus

