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Cari Amici,
desidero ringraziarvi di vero cuore per il supporto e l’aiuto che oramai da anni donate alla 
nostra Associazione, da sempre impegnata a sostenere i pazienti affetti da Anemia di 
Fanconi.

Quest’anno la nostra Associazione ha raggiunto un traguardo molto importante e questo è 
stato possibile solo grazie al vostro unico e generoso sostegno! Con grande piacere e 
soddisfazione, vi comunico che le donazioni del 5XMille a favore dell’Airfa quest’anno hanno 
raggiunto la somma più alta degli ultimi 30 anni. I fondi raccolti sono stati utilizzati per 
incentivare e promuovere i progetti di ricerca scientifica dell’anno 2021 sull’Anemia di 
Fanconi. Sono felice di condividere con voi tutti l’operato dei ricercatori impegnati nella 
ricerca sull’Anemia di Fanconi e, a tal proposito, troverete, nelle pagine che seguono, alcune 
delle brevi relazioni sugli studi che l’Airfa ha finanziato quest’anno.

Vorrei ricordarvi l’importanza della partecipazione al rinnovo delle cariche sociali, che è la 
base dell’esistenza stessa dell’Associazione e da cui dipende il futuro dell’Associazione. Invito 
tutti voi, dunque, a partecipare a tale rinnovo che si terrà nel Marzo 2022.

Per tutti noi membri dell’Associazione, è fondamentale tenervi sempre aggiornati ed informati 
riguardo la malattia ed i progressi che la scienza sta facendo in questo campo. Dunque, ci 
siamo impegnati a rinnovare non solo il sito web, ma anche le linee guida sull’Anemia di 
Fanconi. 

Il Natale è alle porte! In occasione di questa festività, invito voi tutti a valutare la possibilità di 
donare ai vostri cari un regalo solidale proposto dalla nostra Associazione. Potrete decidere il 
regalo che più vi colpisce, consultando il volantino che troverete in questa newsletter. Inoltre, 
se vorrete, potrete invitare anche le vostre aziende amiche a compiere un gesto solidale, 
scegliendo di donare ai propri dipendenti e clienti i prodotti natalizi dell’Airfa.
Il vostro contributo aiuterà, ancora una volta, a sostenere la nostra Associazione che mette al 
primo posto il paziente e la sua famiglia!

Vi ringrazio di vero cuore.Ancora una volta, grazie.

Il presidente Francesca Rossi
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Per sostenere la Mission di Airfa, 
vi ricordiamo l’importanza del regolare versamento 

della quota associativa annuale (20€) 

 

  Essere in regola con la propria quota significa non solo garantire l’ordinaria attività ed il 
prosieguo delle iniziative, ma è anche indispensabile per prendere parte e votare alle 

prossime elezioni per le nuove cariche associative, che si terranno a Marzo 2022.

Metti in regola la tua quota:
 Clicca qui

Scopri come diventare socio: 
 Clicca qui

https://airfa.it/donazioni/
https://airfa.it/modulo-associativo/
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L’Airfa sostiene i ricercatori impegnati nella ricerca di cure efficaci per i pazienti affetti da 
Anemia di Fanconi e promuovere la conoscenza della malattia.
I progetti di ricerca dell’Airfa, infatti, mirano ad ampliare le conoscenze sulla malattia dal 
punto di vista clinico ed epidemiologico e a migliorare la cura dell’Anemia di Fanconi, identi-
ficando nuovi geni responsabili della malattia, meccanismi biochimici alla base dell’Anemia 
di Fanconi e possibili nuovi bersagli farmacologici, al fine di incrementare la sopravvivenza 
dei pazienti e migliorarne la qualità di vita. 
Di seguito, sono riportati tre progetti ricerca che l’Airfa ha finanziato nel 2021:

• Studi sull’approccio integrato all’analisi molecolare dell’Anemia di Fanconi
  *della prof.ssa Anna Savoia (S.C. Genetica Medica, IRCCS Burlo Garofolo, Trieste)

L’anemia di Fanconi (AF) è una rara sindrome da difetto di riparazione del danno al DNA 
caratterizzata da instabilità cromosomica, anomalie ematologiche, elevata suscettibilità ai 
tumori e malformazioni congenite [1]. Il processo diagnostico parte da un iniziale sospetto 
clinico, seguito dalla conferma del fenotipo cellulare saggiando la sensibilità delle cellule 
all’esposizione ad agenti cross-linkanti, quali la mitomicina-C (MMC) o il diepossibutano (es. 
DEB test). In seguito alla diagnosi cellulare, l’individuazione dei geni difettivi e delle mutazioni 
causative si rivela necessaria per l’appropriata assegnazione del gruppo di complementa-
zione dei pazienti e per la loro gestione clinica in termini di consulenza genetica, test del 
portatore e diagnosi prenatale.
Nonostante gli sforzi compiuti nel corso degli anni, nessuna strategia si è ancora dimostrata 
sufficientemente solida e sensibile per l’identificazione dell’intero spettro mutazionale dei geni 
AF. Alla luce di tali considerazioni, lo scopo del progetto è quello di fornire un approccio 
integrato che consenta di abbattere alcune delle attuali limitazioni e di fornire un’esaustiva 
caratterizzazione molecolare dei pazienti, indipendentemente dal loro gruppo di comple-
mentazione e tipologia di mutazione.

GLI STUDI FINANZIATI DA AIRFA NEL 2021
 

 

• Studi sul ruolo dell’alterazione citoscheletrica e della disfunzione metabolica 
associate ai geni Fanconi nell’invasività dei tumori testa/collo (HNSCC) nei pazienti 
affetti da Anemia di Fanconi

  *della Dr. Silvia Ravera (Dipartimento di Medicina Sperimentale, Università di 
Genova)

Dati sperimentali dimostrano che dal punto di vista morfologico, le cellule Fanconi sono 
caratterizzate da un difetto strutturale del citoscheletro dovuto ad un’alterazione dell’espressi-
one e/o della maturazione delle proteine strutturali vimentina, mitofilina e laminina, sugge-
rendo anche un coinvolgimento delle metalloproteasi. Inoltre, è stata evidenziato anche un 
difetto nella morfologia mitocondriale. Inoltre, le cellule Fanconi sono caratterizzate da una 
disfunzione della fosforilazione ossidativa, la via metabolica mitocondriale che utilizza gluco-
sio e ossigeno per produrre energia chimica, sotto forma di ATP. Queste alterazioni morfologi-
che e metaboliche possono essere prese a modello per descrivere una possibile correlazio-
ne tra le mutazioni dei geni Fanconi e lo sviluppo e la progressione del carcinoma cellu-
lo-squamoso della testa e del collo (più comunemente definito con l’acronimo HNSCC) che 
rappresenta il sesto tumore per diffusione nel mondo. È noto che nei pazienti con anemia di 
Fanconi il rischio di sviluppare l’HNSCC è 700 volte maggiore che nella popolazione normale 
e questo sembra associato ad un coinvolgimento dei geni della riparazione del DNA e 
all’instabilità genomica ad esso associata. Scopo del progetto è dimostrare che lo sviluppo 
dell’HNSCC in pazienti affetti da Anemia di Fanconi possa dipendere dal difetto dell’archite-
ttura del citoscheletro e del mitocondrio e dalla disfunzione del metabolismo aerobico asso-
ciati alle mutazioni dei geni Fanconi, per poter individuare targets molecolari utili allo svilup-
po di nuove terapie.

• Studi sulla definizione del ruolo ed interazioni dei miRNA della disregolazione del 
metabolismo energetico dell’Anemia di Fanconi. Opzioni per possibili targets 
terapeutici

   *del Dr. Carlo Dufour (Istituto Giannina Gaslini di Genova)

I miRNA sono sequenze di RNA che regolano l’espressione proteica attraverso il silenziamento 
o la regolazione post-trascrizionale di RNA messaggeri. Uno studio pilota ha valutato il profilo 
di espressione globale dei microRNA (fanconi miRNA profile) nel quale è stato dimostrato che 
le cellule AF hanno un profilo di espressione dei miRNA diverso dalle corrispondenti cellule 
normali. Questo lavoro ha fornito un pannello di dati preziosi da cui partire per esplorare le 
possibili relazioni tra alterazioni metaboliche nelle cellule di AF, le modificazioni di vie intracel-
lulari e il relativo contributo dei miRNA. Il presente progetto si avvale di alcuni dati preliminari 
che riguardano il possibile ruolo di un miRNA, il miR-29a-3p, che è sotto-espresso nelle cellule 
Fanconi (linfoblasti e fibroblasti) rispetto alle corrispondenti cellule normali. Scopo del proget-
to è utilizzare il miRNA profile delle cellule di AF (sia in linee cellulari già disponibili sia in even-
tuali cellule primarie), ottenuto con il lavoro precedente, per studiare nel dettaglio il ruolo dei 
miRNA che presentano un’alterata espressione rispetto alle cellule di controllo, al fine di com-
prendere se ed in che modo tali miRNA influiscono sulle alterazioni metaboliche tipiche 
dell’AF.
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Devolvi il 5XMille All’AIRFA!
Il tuo 5XMille si trasformerà in un assegno ai ricercatori impegnati nella lotta all’Anemia di Fanconi

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

n° 94073140637

Clicca qui

MILLE MODI PER SOSTENERE AIRFA

Scegli anche tu le nostre
 Bomboniere Solidali!

I tuoi amici e parenti riceveranno la testimonianza 
di un importante gesto di solidarietà

Clicca qui

https://airfa.it/cinque-per-mille/
https://airfa.it/regali-solidali/
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Come si diventa VOLONTARIO AIRFA? Il volontario condivide e sostiene i valori e gli obiettivi 
di AIRFA. Per diventare volontario AIRFA puoi inviare una mail a infofanconi@airfa.it, 
specificando nell’oggetto: “RETE VOLONTARI AIRFA”.

Diventa volontario

AIRFA

Call to Action: Diventa volontario

            

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 oppure effettua un versamento tramite bonifico 

bancario, conto corrente postale, assegno, Paypal. 

*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 possibili proseguire con l’ordinaria attività e le iniziative avviate e future.

https://airfa.it/volontari/
https://airfa.it/modulo-associativo/
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“DONA ORA”
Per donazioni con bonifico bancario

BANCA INTESA SANPAOLO SPA
CONTO INTESTATO A: AIRFA

IBAN IT28 Y030 6909 6061 0000 0014 563

Per donazioni con conto corrente postale 
E’ possibile effettuare una donazione sul conto corrente postale n.17987801

 intestato ad AIRFA, Piazza Bovio 14, 80133 Napoli

Per donazioni con assegno
L’assegno va intestato a: AIRFA

Per donazioni con Paypal basta un click 
Clicca qui 

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
Francesca Rossi, Presidente
Valentina Amendolara, Tesoriere
Carola Giacobbe, Segretario
Antonella Favaloro, Consigliere
Carmela Illibato, Consigliere
Gabriella Mannara, Consigliere
Barbara Nardi, Consigliere
Antonio Orsillo, Consigliere
Albina Parente, Consigliere
 
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

https://airfa.it/donazioni/
https://www.facebook.com/Airfa.OdV/
https://www.youtube.com/user/AIRFAchannel/featured
https://www.instagram.com/airfaOdV/
https://twitter.com/airfa_OdV
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