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E. Sperimentazione clinica
e iniziative di tutela @

della salute

La sclerosi laterale amiotrofica (SLA) € una malattia
neurodegenerativa rara a causa e terapia sconosciute.
Il Centro Regionale Esperto per la SLA (CRESLA) del
Dipartimento di Neuroscienze da circa 30 anni si
occupa degli aspetti clinici, sociali, psicologici,
culturali, etici e di ricerca della malattia partecipando
ai piu importanti studi a livello mondiale e
raggiungendo un livello di eccellenza internazionale
in particolare per quanto riguarda gli aspetti genetici.
Tra questi lo studio di fase Il che indaga l'efficacia di
un trattamento innovativo in pazienti affetti da SLA
con mutazione nel gene SOD1



https://frida.unito.it/wn_pages/tmContenuto.php/751_genetica-e-genomica/46/
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I progetto

BENEFICIARI AZIONI PRINCIPALI

in breve

SDGs

3 - Benessere e salute
Assicurare la salute e il
benessere per tutti e per
tutte le eta

Societal Challenges
Horizon 2020
Challenge 1 - Salute,
cambiamento
demografico e
benessere.

¢}

¥ pazienti

& famiglie

% caregiver

# associazioni di

pazienti

% Servizio Sanitario
Nazionale

¥ ricercatrici e
ricercatori

*  personale sanitario

Fondazione e promozione del
consorzio internazionale per la cura
della SLA, TRICALS
Consolidamento del network
nazionale sulla SLA

Attivita di informazione e
formazione, ‘call for patients’
Formazione per la gestione dei trial
avanzati

Riorganizzazione del lavoro del
CRESLA e dellAzienda Ospedaliera
Rimodellamento della consulenza
genetica e dellintervento
psicologico

b


https://www.tricals.org/
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CULTURALE Y

Lavvento della genetica ha stravolto
lapproccio diagnostico-terapeutico e di
presa in carico dei malati affetti da SLA e
delle loro famiglie.
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PERSONALE CORSI DI PROCEDURA
INTERNAZIONALE
COINVOLTO FORMAZIONE PER LA
ALTAMENTE PER PAZIENTI, REGISTRAZIONE E
L'IDENTIFICAZIONE
SPECIALIZZATO FAMILIAR), DE| PAZIENTI
MEDICI, INFERMIERI, CAREGIVERS  INTERESSATIALLE
SPERIMENTAZIONI
RV EPERSONALE tricalsoma
PSICOLOGI,
GENETISTI

Lefficacia auspicata della sperimentazione
sulle forme SOD1 avra un impatto positivo
sulla riduzione e/0 ritardo della comparsa
di disabilita con un conseguente
miglioramento della qualita di vita dei
pazienti, dei familiari e caregiver.

Limpatto di una sperimentazione di Fase
[l su una malattia di tale gravita genera un
volano virtuoso caratterizzato
dallinvestimento privato sulla patologia e
su patologie con meccanismi analoghi.

Biogen ha investito nel CRESLA
programmando altri due trial innovativi di
faselell
200.000 euro 1
FINANZIAMENTI NUOVO CENTRO
DIRETTI E FEDERATO DI
INDIRETTI ONCOLOGIAE
PER IL NEUROLOGIA PER LE
DIPARTIMENTO  SPERIMENTAZIONI DI
FASE |

Il primo studio al mondo con potenziale
effetto di blocco della progressione della
SLA in un contesto innovativo di approcci
terapeutici nel mondo delle
neuroscienze. Molte patologie genetiche
sono o saranno oggetto di studi analoghi.
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CRESLA UNICO PAZIENTI 30 CENTRI
CENTRO ITALIANO RECLUTATI COINVOLTIE
PARTNER
NELLO STUDIO PARI AL 10%
VALOR, TRIAL N INTERNAZIONALI
MULTICENTRICO IN USA, CANADA.,
INTERNAZIONALE BELGIO, UK,
FRANCIA,
GERMANIA,

SVEZIA,
GIAPPONE,
AUSTRALIA

Sheila Essey Award 2015
50.000 euro per laricerca


https://www.tricals.org/

TESTIMONIANZE

FM - 53 anni

L'accesso al trial rappresenta la migliore
opportunita che ho avuto per combattere
la SLA.

ILCRESLA rappresenta il punto di
riferimento per trovare le risposte ai miei
quesiti sulla malattia e per me l'accesso
al trattamento sperimentale.

MT - 54 anni

IL trial rappresenta per me una possibilita che
prima non c'era, per me e per tutti i pazienti
affetti dalla mia stessa malattia.

ILCRESLA rappresenta per me il punto focale
della terapia sperimentale che sto facendo.

66 99

Bryan J. Traynor,
Senior Investigator Chief, Neuromuscular Diseases
Research Section Laboratory of Neurogenetics

Adriano Chio's clinical and research activity is
recognized internationally for several fundamental
reasons that justify its impact. The constant dedication
for more than thirty years to the patients and their
families; the commitment to offer each patient a
chance to participate in research; the guarantee of
respect for patients’ personal choices; his scientific
discoveries have allowed, together with the
identification of several previously poorly understood
aspects of the disease, to improve the knowledge and
clinical management of ALS patients..
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Boughton
House
meeting 2019

Incontro dei
principali
ricercatori a livello
internazionale, tra
i quali Adriano
Chio, per definire
una ‘pipeline’ della
ricerca sulla
genetica della
SLA nel mondo
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Press Release ﬁ‘i“i?“&%“&% Press Release *NE@Q%OGY

WWW. aan.com patients.
FOR IMMEDIATE RELEASE 'l‘hc .-\mcric.m Academy of Neurology, an iation of more than 28,000 ncurologists and neuroscience
Media Contacts: Is. is dedicated to p ing the hlghcsl quahl\ patient-centered ncurulugu. care. A
Rachel Seroka, pseroka@aan.com, (612) 928-6129 m.nmlognl is a doctor with ialized training in diags Ircaung and ders of the
Michelle Uher, muher@aan.com. (612) 928-6120 brain and nervous system such as Alzhcimer’s discase, ‘l!oh. migraine, mnhcplu ulcmsw brain injury,

Parkinson’s discase and cpilepsy.

For more inf¢ ion about the American Academy of Neurology, visit hitp:/www.aan.com or find us on
Faccbook. Twitter. Google* and YouTube.

Two ALS Researchers Win Sheila Essey Award

Washington, DC — The American Academy of Neurology and the Amytrophic Lateral Sclerosis (ALS)
Association are awarding the 2015 Sheila Essey Awardto Robert P. Bowser, PhD, from Barrow
Neurological Institute i in Phoenix, AZ, and Adriano Chio, MD, FAAN, from the Ut niversity of Turin,
Italy. The award 2 ificant rescarch ibutions in the search for the cause, prevention of \ : -
and cure for ALS, also known as Lou Gehrig's discase. Bowser and Chio will receive the award at the She lla E SSey
American Academy of Neurology's 67" Annual Mecting in Washington, DC, April 18 to 25, 2015. The ~
Annual Meeting is the world’s largest gathering of neurologists with more than 12,000 attendees and
more than 2,500 scientific presentations on the latest rescarch advances in brain discase.

Award, 2015

The $50,000 prize is given to continue ALS research. ALS is a motor neuron discase which is
characterized by the gradual degencration and death of motor neurons in the brain and spinal cord leading
to muscle weakness. People with ALS eventually become paralyzed and die from respiratory failure an
average of three years after symptoms first appear.

Il professor Adriano Chio
vincitore del premio e di un
finanziamento di 50.000
euro per la ricerca.

For his award-winning work, (‘luo established the Piemonte registry to document and track many aspects
of ALS, including genetic and env 1 risks, progression, and survival rates. In particular, Chio
was among the first to desu.nhc the increased risk ol ALS among Italian soccer players, and the po(cnlul
risk that physical activity and traumas may play in a person’s risk of the discase. “The Picdmont registry
has shown us that ALS is not simply one discase, but rather is a collection of discases lh:n look the same.
which is a major step forward in our cfforts to develop p lized and effe di

to slow down the discase,” Chio said. “T am greatly honored and thankful to receive the Sheila Esscy
Award. The award is a strong motivation to proceed with even more dedication toward the goal of a
world without ALS,” he added.

Bowser is receiving the award for his n.sunh on )dcnhl'\mg ALS biomarkers in the blood and

cerebrospinal fluid of ALS patients. | rkers are g that can be d and used to ds

achange in a porson as a n.xull ofa dmxc They can also hclp measure a discasc’s progression. “We

have di d a protein b 4 21 that disti guishes ALS patients from non-ALS patients,™

said Bowser. “The findings are helping us discover new ways by which ALS may initiate, and new targets

to develop drugs to treat ALS patients,™ *‘ ACADEMY OF
Bower’s work has also established new p dures for collecting and storing samples from patients. NE l ] l\( l ( )b\

These procedures are now being used by other investigators across the country, and across the globe.
“We've created a large bank of samples from which investigators can share samples that have been
collected in the same way. This standardized way in which clinical rescarch studies are performed have a
direct impact on finding more effective treatments for ALS everywhere,” he added.

0002015

Annucl Meeting Annual Meeting
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Una rete di oltre
30 Centriin
Europa per la
registrazione e
lidentificazione dei
pazienti interessati
alle
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‘Chio e la sua
squadra vincono un
round nella battaglia
alla Sla", da La
Repubblica Torino,
23/09/2015

‘Allarme Sla, casi in aumento. Le
donne sono le piu colpite”, da La

Stampa, 12/08/2015

LA STAMPA

owa  12-08-2016
Pagra 15
Fogo  1/2

laRepubblica "Tox-ino

o 23-09-2015
Pagna 144
Fogo 1/2

ILPERSONAGGIO
Ehi e i suoi
vincono un round
nella batt

contro laj

con lul hvm unhlm
squadra, molti giovani bor
sistl,

SEGUEA PAGINA V>

tra nel progetto Neurinox) che

nazioni coinvolte: «Abbiamo

Chid e la sua squadra
vincono un round
nella battaglia alla Sla

Grazie al lavoro dell'equipe della FGift dellaSalie
scoperto meccanismo destinato a rivoluzionare le cure

parentl del pazienti, perchd

saranno presentatiqeustamat  scoperto che se varia I'sttivith  nion & cosi facile trovare perso-
suof pazienti malat! ¢i §I1  tina presso il centrodi blotecno-  di questo enzima, che produce mmmm.nmmmm

Iwmno di lavoro. logle molecolari di via Nizza - ossigeno ossidante, cambia an-  dale per un prelievo a scopo di
Gli SRl invece ll porta n.ca- 12 milion! In totale, 1 che il livello di gravita deflama-  ricercas, dice R Il quale sa

quando be ore non si conta-  team della lattio. Nella sclerosi laterale mmummﬁm
mpm. ummnun-a- sona ritenuti molto sel'at  coralunga,
ﬂchlamu Adriano@iprofes- nella lotta a quattro paloloq'w tivith dell’enzi) ilpa L ri
nmmhgn

S8anni © sclerosi mulu ropatie Invece, Imista, perché da po-

tera squadra.Salo uno & d(pm pla. Si & infates attivi- -

dontode! «iimiobruc- 1a proteina Nox2 - o8 lhumo Un mecca-

clo destro ¢ anche sinistro A1 suttl, malati e sani ¢ ha la fun- - nismM00pposio dunques. ?

dreaCalvos. Gl P 4. Al Je dedls -

sionisti del team che ha lavora- e f-nmmgradodxmﬂcnm ‘mm(wlm

10 allultimo studi cin- s abbassar  zienti ammalati di S

que anni lnnnllen dai medici delle .‘u

ra 500 due ologl, Foderken

sona. «Modificando l'attivita di

vgnl voltachie slnmolnw\au
Inunaricerca:

sore al primo piano della palaz
zina di vin Cherasco - si modif}
ca anche il malat

sisti o assegnisti, frn milic ¢ |
1500 euro di stipendio al mese,
Nessuno annota le ore e nessu-

tow, Sl rafforza duncue il princ-
plo che il futuro della medicina
sart sampro i phi rivolto ad un

tivamente I decorso della ma-
Tastin SRR chiarisce che si stan-

i 400 arvivano da fuort Plo-
monte: «Siamo Il riferimento
malati che arri-

ottenere GUESLo SCOpo, ma an-
cora non sono in

per
vano anche da Reglonl dove il si-

«Ma non esisterh una piliola
per la guarigione, semmai un

SOF  |a medicina di precisione” cita-

qli spazis,
ride il profisssore, che la guerra
alla terribile sclerosi laterale
amiotrofica la conduce dal suo
wveochio laboratorio al primo
planodella palazzinadivia Che-

rasco.
1 risultati dello studio (rien

ta di recente anche dal presi-
dente amesicano Obazmo.

dasati sul peofilo specifico del
pazientes.

ANGHES sono stati colnvolti
130 pazient affett| daSii| 70 af-
i confron

niers ecosllentes., Purtroppo, le
CUNe NOM SONO ANCOTA Tiuscite
ad abbattere il muro della mor-
talitk un paziente affetto da
sclerosi laterale amiotrofica vi-
ve fraf tre e i cinque anni dalla

1) progetto Neurinox term

degenerative ma sono otto e

tati con 130 persone sane. «
partecipanti sani spesso sono i

endo UNo NUAVD.

Allarme SI&; casi in aumento
Le donne sono le piti colpite

Un nuovo studio: sport e fumo [ra le cause se ¢@ predisposizione genetica

il caso

NOEMS PENNA

~

conoscluta come la
4 m.h«hdm-kmon
wosi late-
rale nrnlotmﬂa. ormal ha
cambisto bersaglio. A identi-
ficare § nuovi «pazienti tipos,

COS) COME U SUMETLO PEoc-
mp-nmdumnl.onmqm
italo-americano sulla fre-
quenza o prevalenza nel
mondo. La ricerca ¢ frutto

le ded 32%, che colpirh sem-
pre plis donne. L'Europa fark

strare un +20%, da 28 mi-
I 2 35 mila casi, di cui 16 mila
donne. Noghi Stati Uniti i ma-
latl aumenteranno del 35%,
in Cina i del 50% (da 20 mi-
Ia a 32 mila) ¢ in Africa addi-
rittura del 100%, Si pud defl-
nire un'epidemia? «La Sl ri-
mane una malattia rara che

defla o i AN O i pasto e
fessor Adrinno U8 fyrione il professor

o ¥ Adriano -. Sappiamo

del dottor Bryan Trayno el qecas andamenno pon & do.
National Institutes of Health yuta g un mutamento dei ge-
di Bethesda, nol Maryland: & i coinvolti nella malattia
suu.ppempubbhumﬂ- penhasiuwohvrxbuw
«Natu- cause 50-

re loﬂununklihn» © rivela
Informazion] preziose sul fu-
turo di questa rara malattia
neurodegencrativa per cui
non esisto ancora una cura.

Cambiano gli stili di vita
1 m-mvi hanno previsto

1o quindi da Individuare nel
fattori amblentali ¢ nell'inte-
razione con Il Do, Oggl sap-
plamo che umattivith sportl-
va intensa, cost come il fumo
© i troumi ortopedici, sono
bill all'insorge: ol

dlinel mondo passerd dal
200 mila del 2015 a oltre 370
mila, Un incremento mondia-

02

denza
che raggiungorh una media
del 40% - ¢ dovuto proprio al

Witagiioc staspa ad uso esclusivo 4el destinataric.

Universid Torino

camblamento degli still di vi-
ta. Le donne si sono adattate
alla vita al maschile: fanno
magglori sforzl ¢ attivith fisi-
ca rispetto al passato, cosl
come sono aumentate le ta-
bagiste. Questo fa s che il
rapporto fra maschi ¢ femmi-
ne malati di 4 su 3 ora sl stia
parcggiandor.

Il futuro della ricerca
1 dl\l italiani fanno parte del

po, fornisce quindi informa-
zlnnl prvzlosu- per In pro-

dtwh
ll mnluﬂ el nllmnxbne delle
risorse a favore del pazent]
con questa malattia. Non bi-
sogna infatt] dimenticarc -
concludeH - che 1 SIH ba
un forte impatto sociale, con
un costo annuale medio pe:
paceiente di circa 70 mila dolla-
i negli Stati Uniti, pari a 400
milionl I'anino, che aumenterd

sulla i paraliclamente ol numero di

Registro regianale
del Plemonte ¢ Valle d!\osta,
operativo dal 1995, di cul & re-

do- sponsabile proprio i profes
sor]

«E universalmente
riconosciuto fra | piix riechi e
completl. 1 nostri pazienti ¢f

donano il loro Dna ¢ gruzie

questo 10 proseguire
negli In Piemonte il
numero di casé & aumentato
dai 126 del decennio 1995-
2014 al 145 del 2005-2015,
Vent casi in piii che =u scala
| mala-

nazional
. ti italiani a essere 2300 nel

2040. contro | 1800 dello
«Questo studio,
prlmn al mondo di questo ti-

potranto eambiare il desting
di molti malatis. Una delio te-
rapie potenzialmente efficaci &
il trapianto di celiule staminali,
per cui sono stati registrati ri-
sultati incorngyi

ragarianti nella spe-
rimentazione cliniea sull'vo-
mo. Altri passi importanti so-
1o stati fatti nella diagnosi pre-
«z«" un altro studio taliano

dindividuare la
mnlnlan dalle alterazioni vel
cervello, ¢ non solo da quelle
del midollo spinale, con un
margine di sccuraterza supe-
Fore a quello degli csami trad-

lonali,

Bon _ripreducibile.
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3. “Malattie neurologiche,
speranza in vista" da
Avvenire, 12/01/2017

“Sla, Torino e Milano
scoprono la proteina che
predice l'aggressivita
della malattia’, da La
Stampa Torino,
04/04/2017

5. “Molinette, speranza
per i malati di Sla", La
Repubblica Torino,
04/4/2017

@venire

e

Sectimanale
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Pogiea 1
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LA STAMPA
TORINO

vws  04-04-2017
Pogea 42
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«Malattie neurologiche, speranze in vista»

. Loz

12017 si apee con buone speranze

successo nellambito

ca per le malattie n(\m-nuxohll
forte degli S0

prospettive che hanno aperto. Nei

questo tipo & malatties.
Come agisce questa generazione d
nuovi hrmul i cul fa pane .-le
*Alla hase ¢ un ofs
deotide antsenso, beeve In-nmun
i Dna che blocca F'Rna msalato, re-
sponsabile della docodsficazione ge-

tions (Fda), il primo pin oo Spin.

el hambing, la Sma (Atrofia musco-
L i base dd-

malattia
Loligonucleotide Impedisce dunque
L formarione delly proteina malatas
Sono molti | fattort i saccew di que
o ecnicadicu Mm-ld»lﬂ-
i

a
I mobecola Nusinenen, che si ea di-
mostrata g promettente in fae di spe-

uzlu-.l farmac innocul, che non han-
10 effeni collaterali specifici. Agisco-

uite indezione nel fluido che circonda
il midolio spinale. 1l nsultato pit im-
poctante & i miglioramento nei movi-
menti € un aumento della sopravei-
venza, 1 la peima volta che La Fda si oc-
cupa di una malattia orfana, causa di

(M\ POVA tefapia
plicabile per malattie similit «f. possi-
hile - dice
10 alla sperimentazione. Si tratta di &
na strada semplice ¢ sicuea per curare
i pazienti. Ma non & la sola. Stanno

mone nfantle andando avanti infattl alcune ‘Fm
Per Adriano (NI ordinario di mentazioni che & avalgono dell uso
rologia peesso il DipartimentodiNew- i vetsosi virall virus resi innocui e mo-
oscsenzel T i cat per arrvare ll chiettivo i
ma di fronte 3 una evoly mapida  tare il messagg)
nella ricerca per le mabattie neurome:-  ne malkato. Superati in modo poamv“
scolari ¢ del motoneurone: «Grazieal- gl aspetti sulla sicuresza, ora questa
o !mlulvpo delle nuove icnalogie - tecnica ?u‘.nu molto posente, & in
b ottenere far-  fase peechinica di ssudio.
maci mf.vpsmtm wl danno genetico. — Sul Fronte dclls S (\dnnﬂ Taterale
* il danno. &in cono tra IPuropa ¢
-.x grne che s by malatis, Grazie g.wuunmupmmuuammo
2 questo tipo di innovazione si sta ar. che coi ancora gh olignnucleo-
rivando a formubare ipotesi terapenti-  icli:«S trata di una ficerea che riguarda

che di 0o, nonostante non sl ¢o-
hoscano ancoea le cause che generano

03

una feta piccols ¢l pazienti con que-
sta malattia, [1% - riprende lo stu-

Adriano

dioso \onuquu malati I“dﬂ“‘“
sata riscontrata I
Sodl, g noso da empo, ma suxno
ancora alla peima fase di sperimenta
riones dice Non procedono fi-
o alle (s iniziall, vece, o s
r‘uk cellule staminal sempee ne
Tambito della SH ¢ molto loro di
Lbaraorio ancora da fare - riprende
il neurologo -, sono ipotesi di cuea ri-
sultate sicure ma s a lvello
vn\lumu < woviamo di
boond pameri & sta-
dku mqwﬂollmhn Invece
ivumen sono piccoli, La ken-
teza negl SR con I sta-
asinali € dovta sopractuio
al cono devato di queso b
po di cellule. che non pos-
o000 exsere prodode in la-
boratorio, a differenza di
quanco si pud fare con gi o«
ligatucleotidi antisenso, 3
tutti gli effersi dei farmaci
biologici
Sequesta & la situazione del-
o ":_'::‘:a'“mu"&,‘““
per quant malaitic
oerative comne I'Alheimer |
& complesso, A differenza di =
non 3 wata di una malattia gone-
nu « il fatio che colpisca principal-
ente gh anziami ¢ un chemento di dif-
ﬁmu nelle sperimentazioni. Imont ¢
naspetiae NOZE ATvano perd dal
-lmlm del fartori di rischio, come l|
contesto ambientale ¢ la condizione
dei pazienti che si ammalano: +fl dazo
nuovo degll ultimi anni - nprende A-
driano| = & chie nonostanie si sia
sempre sostenuzo che [Alzbeimer sa-
rebbe cresciuso, | dati a niostra dispo-
sizione parlano di un calo del nume-
10 dei casin. Peschiél «Munanzitutio
Ia cosiddetta *riserva cognitiva“: il li-
wello d istruzione pit alto o ha fa-
yorito Ia ridazione dei casi Cé pai da
dire che (| Iraamento per liperten-
S0ne (13 3000 OUOPIsH Molti ania
nl tavorisce i lmru\odk persone che

< ammalano. 1 THNO &1 Mtesta
wil el vw.. Ci W w1 Gareoe
i rischio sono stati condotti in Paesi

come MAustzafia e TOtanda dove.a Aok
serdam, o s000 vere ¢ progric com-
nith nelle quali vivono persone aflectte
da demenza

Crandi passi avanti negll ultimi due
decenni st sono registrati infine nella
urs della Scheron e ‘multipla, malatia
pi diffusa rispetto a Sma o Sl «Lap.
proccio con § famac iologic .Ilu

munmvnual Io«o I.- m-ll.mup

In Italia sono colpite oltre 6 mila persone
SI&: T6FRG e Milano scoprono la proteina
che predice I'aggressivita della malattia

04

Nella pa- vello di proteina C-reatthva ned
e il Wiagon procid S o el
Un passo svanti, tra TS o storia clinica gruppi dif-
Miano, cho apee la strada a to- " del-  normalk, i h'—‘- i e
e cfficaci, e mirnte, nella ¢y alattin 0 una ridotta soprav-  giare concentrazione ned sangue.  Lombardia e Plemonte ¢ sl & os-
;M--hhi-hw vivenza. Non soko: in futusro que- - In generale Tnmento di quosta  servato che ad alt fivelldi prote-
A Kol ina un
#000lire 6 mila porsona, risorsa per selezionare pazienti  situszioni in cui Fonganismo & Guadro clinico pi grave. Da whi-
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Presentazione del CRESLA https:/ www.aisla.it/aou-citta-della-salute-e-della-scienza-di-torino/

[Racconto]l CRESLA: Centro dedicato allassistenza e allo studio

della Sclerosi Laterale Amiotrofica
https:/frida.unito.it/wn_pages/percorso.php/681_neuroscienze-e-malattie-neuroloqiche/3161

[Podcastl Lottare, cercare, non arrendersi mai.. insieme ai pazienti di SLA
https./frida.unito.it/wn_pages/contenuti.php/681_neuroscienze-e-malattie-neurologiche/303

Sito web ufficiale dello Studio Valor https./www.alsvalorstudy.com/

Informazioni tecnhiche sui trial
https:./www.neals.org/als-trials/5590?_0a=2.174500578.1084062992.1600421102-479432810.1600421102

= hitps.Zclinicaltrials.gov/ct2/show/NCT02623699
= https./www.smartpatients.com/trials/NCT02623699
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