




 

 

Relazione Descrittiva 
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Il 5 per mille 2018 è stato recepito dalla Fondazione Telethon nel bilancio in corso al momento dell emissione 
delle liste definitive dei beneficiari, avvenuta in data 03/04/2020, quindi attribuito per competenza nel bilancio 
2020. L erogazione dell importo spettante, pari a 939.826,27 euro, è avvenuta in data 09/06/2020. 
Coerentemente con le regole di rendicontazione, l utilizzo dei fondi è avvenuto a valere sulle attività espletate 
durante il periodo di riferimento, ed i cui relativi pagamento sono avvenuti successivamente alla data di 
pubblicazione degli elenchi. 
Tutte le progettualità finanziate da Fondazione Telethon sono dedicate a malattie rare di origine genetica. 
Per il 5 per mille 2018 Fondazione Telethon rendiconta 11 progetti per un totale di 950.750,61 euro, di cui 
9 sono progetti di ricerca - e 2 sono , che 
derivano da alleanze che la Fondazione ha stretto con enti e istituzioni per promuovere la ricerca scientifica e 
potenziare i livelli di assistenza per i pazienti.  
Nel dettaglio:  

 i due progetti speciali sono uno a sostegno dei Centri Clinici Nemo (commessa GSP06001) e uno a 
sostegno di AriSLA - Fondazione Italiana di ricerca per la Sclerosi Laterale Amiotrofica 
(commessa GSP08001).  

Fondazione Telethon ha supportato i Centri Clinici Nemo fin dalla creazione del primo centro a Milano 
avviato nel 2008 su iniziativa di Fondazione Serena, nata dal sodalizio tra Fondazione Telethon, UILDM 

Regione Lombardia) e ad oggi sono 6 i centri Nemo distribuiti sul territorio italiano.  Nei centri NEMO, 
dedicati esclusivamente a chi è affetto da patologie neuromuscolari, i pazienti sono presi in cura da e altamente 
specializzata e attenta alle esigenze peculiari di questi malati, che sono al centro di un piano clinico - 
assistenziale finalizzato a favorire la migliore qualità di vita possibile.  

AriSLA è stata costituita nel dicembre 2008 per volontà di Fondazione Telethon insieme ad A.I.S.L.A. 
Onlus - Associazione Italiana Sclerosi Laterale Amiotrofica, Fondazione Cariplo, e Fondazione Vialli e Mauro 
per la R

stati investiti in ricerca oltre 13,2 milioni di euro, supportando 85 progetti di ricerca in diversi ambiti, dalla 
ricerca di laboratorio agli studi clinici e tecnologici per lo sviluppo di terapie e strumenti che potessero avere 
un impatto sui pazienti. I ricercatori finanziati tramite progetti a singolo centro o studi multicentrici sono stati 
130. 

 I 9 progetti di ricerca, di cui 5 sono progetti multicentrici (ossia vedono il coinvolgimento di più 
gruppi di ricerca) e 4 sono progetti monocentrici, hanno supportato in totale 16 laboratori di ricerca 
distribuiti in diversi Istituti italiani. Si tratta di progetti dedicati a varie tipologie di malattie genetiche 
che includono malattie neurologiche, malattie cardiache, malattie metaboliche e sindromi dovute a 
difetti nello sviluppo embrionale. Ogni progetto, a sua volta, si occupa di uno o più aspetti della ricerca, 
partendo dalla 
ad arrivare a possibili approcci terapeutici. 
 

o  Malattie neurologiche. 6 progetti riguardano studi su cinque malattie neurologiche 
che causano diverse patologie quali: malattia di Charcot-Marie-Tooth, encefalopatia familiare 

Duchenne (DMD), distrofia muscolare congenita da deficit di merosina (le ultime 2, in 
particolare, sono malattie neuromuscolari). 



 

 

Le neuropatie della famiglia delle Charcot Marie Tooth (CMT) sono un gruppo di 
patologie ereditarie dovute ad un danno dello sviluppo e dell'integrità della mielina, 
l'involucro isolante dei nervi. Diverse forme di CMT sono studiate da 2 progetti - commesse 
GGP15012 (e A,B,C) e GGP16037 (e B)- 
strategia terapeutica che sia comune a tutte le forme di CMT grazie allo studio di farmaci che 

meccanismi molecolari alla base della Charcot-Marie-Tooth di tipo 2B utilizzando le cellule 
 di individuare bersagli molecolari per futuri trattamenti 

terapeutici efficaci per questa patologia.  
 è una 

malattia genetica caratterizzata da neurodegenerazione progressiva e demenza. FENIB è 
causata da mutazioni della proteina chiamata neuroserpina (NS). Queste mutazioni portano 
alla sua polimerizzazione e accumulo all'interno dei neuroni. Il progetto GGP17036 si 
focalizza su studi biochimici e biofisici, mediante un approccio sistematico di modifica 
chimica per ottenere inibitori della polimerizzazione sempre più efficaci.  

Per sindromi dello spettro autistico si intendono disturbi pervasivi dello sviluppo, 
principalmente di origine genetica, caratterizzati da deficit di comunicazione, di interazione 
sociale e di comportamento, che si manifestano in circa 1 su 150 bambini sotto i 3 anni. In rari 
casi, l'autismo è associato a singole mutazioni di geni coinvolti nella trasmissione nervosa a 
livello della sinapsi (il punto di incontro tra la terminazione di un neurone da cui viene 
rilasciata a la molecola chimica del neurotrasmettitore ed il neurone bersaglio del 
neurotrasmettitore). Tra queste, di particolare interesse è una mutazione del gene per la NLG3, 
studiata nel progetto GGP16083 (e A) che si propone di approfondire le nostre conoscenze 
sui meccanismi alla base sindromi dello spettro autistico quali la sindrome di Asperger per 
identificare nuovi bersagli terapeutici per la loro cura. 

Il progetto sulla distrofia muscolare di Duchenne (DMD)  commessa GGP16191 
(e A)  

personalizzate, tramite lo studio di meccanismi molecolari in un modello in vitro della 
cardiomiopatia da DMD, ottenuto utilizzando cellule staminali pluripotenti indotte.  

La Distrofia Muscolare Congenita da deficit di Merosina (MDC1A) è studiata nel 
progetto GGP17009 che utilizza modelli animali e cellulari per testare se una correzione 
genetica o farmacologica possa migliorare il decorso della malattia, avendo un effetto sui 
processi rigenerativi del nervo e del muscolo. 

 
o Malattie cardiache: La cardiomiopatia aritmogena (ACM) è una malattia genetica 

caratterizzata da gravi disturbi del ritmo cardiaco e dall'accumulo di grasso nel cuore che 
possono portare a morte improvvisa e ad insufficienza cardiaca, in particolare nei giovani e 

GGP16001 (e B) che indaga sui meccanismi 

ACM. 
o Malattie metaboliche. La glicogenosi di tipo I è un disturbo del metabolismo caratterizzato 

dall'accumulo di glicogeno (molecola di deposito del glucosio) a livello di molti organi quali 



 

 

di tipo tipo I (b) (GSD1b) che è anche caratterizzata da alterazioni del sistema immunitario 
che comportano una elevata frequenza di infezioni e di malattie autoimmunitarie che 
compromettono la qualità di vita e la sopravvivenza di questi pazienti. Il progetto GGP17086 
studia a livello immunologico con quali meccanismi le cellule del sistema immunitario di 
pazienti affetti da GSD1b sono malfunzionanti e causano una maggiore frequenza di malattie 

 di Crohn. 
o Sindromi dovute a difetti nello sviluppo embrionale. La sindrome di Hay-Wells (chiamata 

anche sindrome da anchiloblefaron anomalie ectodermiche schisi labiopalatina, o AEC) è 
una patologia genetica rara causata da mutazioni nel gene p63 e caratterizzata da lesioni gravi 
della cute che coinvolgono tutti i distretti corporei. Il progetto GGP16235 è la prosecuzione 
di una linea di ricerca che è stata supportata dalla Fondazione grazie a vari progetti rinnovati 
negli anni; grazie ai modelli cellulari e animali generati negli studi precedenti, questo progetto 
si prefigge di identificare farmaci in grado di ripristinare la funzione del gene e della proteina 
mutati nella malattia. In caso di successo questo trattamento verrà preso in considerazione per 
la riparazione delle lesioni cutanee che non rimarginano in tempi brevi in seguito a trapianto 
cutaneo. 

Elenco Progetti Finanziati 
Progetto Importo Progetto 

GGP15012 11.220,00 
GGP15012A 13.985,62 
GGP15012B 2.954,41 
GGP15012C 5.632,72 
GGP16001 14.525,00 
GGP16001B 400,00 
GGP16191 3.166,00 
GGP16191A 13.075,00 
GGP16235 21.535,00 
GGP17009 18.525,00 
GGP17036 16.050,00 
GGP17086 18.225,75 
GSP06001 100.000,00 
GSP06001 250.000,00 
GSP08001 400.000,00 
GGP16037 15.850,00 
GGP16037B 15.461,26 
GGP16083 10.151,50 
GGP16083A 19.993,35 

Totale 950.750,61 
 

Firma del legale rappresentante 




