Nel febbraio 2009 due gruppi americani e britannici hanno individuato in modo indipendente un
nuovo gene della SLA familiare (Fused in Sarcoma, FUS). Tale gene ¢ correlato al trasporto
dell’RNA messaggero dal nucleo cellulare al citoplasma, nel quale la proteina mutata si accumula.
Sono state oggi pubblicate sulla rivista Neurobiology of Aging due famiglie italiane con SLA che
presentano tale mutazione. Si tratta delle prime famiglie con mutazione FUS identificate
nell’Europa continentale. 1l lavoro descrive in dettaglio le caratteristiche cliniche delle due famiglie,
una di origine piemontese e una di origine siciliana, dimostrando la diffusione di tale gene patogeno
anche nella popolazione italiana.

Questo lavoro, cofinanziato dalla Fondazione Vialli e Mauro Onlus, dal Ministero della Salute e
dalla Regione Piemonte, e derivato dalla collaborazione fra gli 10 centri SLA italiani che
costituiscono il Consorzio Italiano per la Genetica della SLA (ITALSGEN Consortium), del
Laboratorio di Genetica Molecolare dell’AO OIRM Sant’Anna di Torino, dove e avvenuto il
sequenziamento dei geni e del Laboratorio di Neurogenetica del National Institute of Aging, NIH,
USA.

L’ impegno dei gruppi di ricerca che hanno costituito il Consorzio ITALSGEN, testimoniato anche
dalla recente pubblicazione del primo studio GWA multicentrico italiano sulla rivista Human
Molecular Genetics che ha portato all’identificazione di un possibile gene di suscettibilita della
SLA sporadica, e diretto all’identificazione dei meccanismi genetici alla base della malattia e, come
fine fondamentale, alla scoperta di possibili interventi terapeutici.
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