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Riunione GdS in data 05 Giugno 2025

Presenti: : Rita Garbelli, Dalia De Santis, Gianluca Marucci, Paolo Nozza, Francesca Gianno, Valerio Conti,
Irene Costantini (esterna al GdS), Evelina Miele (esterna al GdS)

Si discutono i seguenti temi:

1) Organizzazione del prossimo incontro divulgativo in marzo 2026, in presenza e si propone Milano
presso l'istituto Neurologico Carlo Besta come sede. |l format sara ancora: lezione frontale principale
-pillola di ricerca ed a seguire slide seminar. Si discutono diverse possibile tematiche da affrontare
che verranno discusse e definite nella prossima riunione.

2) Creazione di un documento MTA condiviso tra i centri afferenti al GdS in modo da favorire lo scambio
di materiale biologico (sezioni FFPE, FF, sangue..altro? ...) a scopo di ricerca. Garbelli e Conti si
impegnano a contattare i rispettivi Uffici Ricerca x capire come impostare il documento.

3) Raccoltain un database collettivo e condiviso delle expertise/facilities/tecnologie in essere nei diversi
centri del GdS. L'idea € avere una panoramica delle reciproche competenze che sono attive ed
utilizzabili (per progetti collaborativi) nei diversi centri. Questo ha lo scopo di favorire interazioni
scientifiche e progettualita future. Garbelli e Conti prepareranno un DB da far circolare e compilare.

4) Proposta di 2 lavori collaborativi da portare a termine entro la scadenza del triennio del GdS (ott
2027):

a) lavoro descrittivo delle principali categorie istologiche nei diversi centri sul nostro territorio (resp.
Dr Gianluca Marucci),

b) lavoro descrittivo di correlazione genotipo-fenotipo sulla base di recenti casi visti al besta con
istopatologia compatibile con FCDlla ma che presentano peculiarita istologiche quali la presenza di
accumuli di lipofuscina nei neuroni dismorfici (segno di alterata autofagia) e genetica positiva per
complesso GATOR1 (resp. Dr Rita Garbelli e Roberta Di Giacomo) con raccolta casi multicentrica (dati
clinici, MRI, neuropatologici e genetici) e, se possibile, analisi di spettrometria di massa con MALDI-
IMS (da fare al Besta).

5) Proposta di ideare un progetto di ricerca condiviso come GdS da sottomettere il 2026 nei bandi LICE
(40.000euro/2anni).



Si fara una seconda riunione in modalita TEAMS entro la fine di giugno per discutere le proposte con
i componenti non presenti al congresso nazionale.

La riunione iniziata alle h 12.00 si conclude alle h13.00.
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