
1.  Collec(ng	and	pooling	exis(ng	clinical	datasets	on	pa(ents		
with	PMS	across	Europe	

Collezionare	e	assemblare	tu>	i	da(	clinici	dei	pazien(	PMS	europei	
	

2.	Producing	novel	high	resolu(on	gene(c	and	clinical	profiles		
of	pa(ents	with	PMS	

Produrre	un	nuovo	profilo	gene(co	ad	alta	risoluzione	e	clinico	
dei	pazien(	PMS	europei	

	
3.	Providing	a	resource	for	researchers	to	address	informa(ve		

ques(ons	on	a	larger	scale	
Creare	una	banca	da(	estesa	che	possa	fornire	informazioni		

su	una	larga	scala	di	pazien(	
	

4.	Developing	a	European	‘Trial-ready’	network	for	PMS	
Sviluppare	un	network	subito	disponibile	per	possibili	trial	clinici	

Phelan	McDermid	Syndrome:	from	mechanisms	to	treatments	
Sindrome	di	Phelan	McDermid:	dai	meccanismi	patogene8ci	al	tra9amento	

MAIN	OBJECTIVES	
OBBIETTIVI	PRINCIPALI,		

proge9o	proposto	da	Thomas	Bougeron	Is8tuto	Pasteur,	Parigi	



Phelan	McDermid	Syndrome:	from	mechanisms	to	treatments	
Sindrome	di	Phelan	McDermid:	dai	meccanismi	patogene8ci	al	tra9amento	

La	strategia	del	proge9o	
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La	diversità	gene8ca	e	feno8pica	dei	pazien8	con	PMS	in	Europa	
	

Al	fine	di	iden(ficare	i	faNori	che	possono	modulare	la	gravità	della	sindrome,	ci	proponiamo	di	analizzare	la	
relazione	geno(po-feno(po	in	tu>	i	pazien(	con	la	sindrome	PMS	in	Europa.	Invece	di	concentrarsi	sulla	

dimensione	del	22q13	delezione,	vogliamo	analizzare	l'intero	genoma	di	tu>	i	pazien(	con	PMS.	
	

Modelli	cellulari	e	murini	di	PMS	
	

Al	fine	di	iden(ficare	i	meccanismi	causali	coinvol(	nella	PMS,	s(amo	aNualmente	studiando	i	neuroni	deriva(	
da	cellule	staminali	pluripoten(	indoNe	(iPSC)	dei	pazien(	con	sindrome	o	con	mutazioni	de	novo	nel	gene	

SHANK3	e	modelli	murini	privi	del	gene	SHANK3.	

Sindrome	di	Phelan	McDermid:	dai	meccanismi	patogene8ci	al	tra9amento	



Founda8ons	and	collabora8ve	groups	
	
The	Phelan-McDermid	syndrome	founda(on	in	USA	:	hNp://www.pmsf.org	
				
The	Phelan-McDermid	syndrome	founda(on	in	France:	hNp://22q13.fr	
	
The	Phelan-McDermid	syndrome	founda(on	in	Denmark	:	
pmsf-danmark@youseeme.dk	
	
The	Phelan-McDermid	syndrome	founda(on	in	UK:	hNp://www.pmsf.org.uk	
	
The	Phelan-McDermid	syndrome	founda(ons	in	Italy:	hNp://www.aisphem.it/;	
hNp://www.labbracciodiuma.it	
	
The	EU-AIMS:	hNp://www.eu-aims.eu/	
	



Clinicians/Gene8cists	
	
USA:	Prof.	Katy	Phelan:	hNps://tulane.edu/som/hayward-gene(cs/faculty/katy-phelan.cfm		
	
France	(Paris):	Prof.	Richard	Delorme:	hNps://research.pasteur.fr/en/member/richard-delorme/;	
hNp://robertdebre.aphp.fr/equipes-cliniques/pole-pediatrie/psychopathologie-enfant-adolescent/	
	
France	(Paris):	Dr.	Anne	Claude	Tabet:	hNp://robertdebre.aphp.fr/consulta(on/247/	
France	(Nimes):	Prof.	Serge	Lumbroso:	hNp://www.chu-nimes.fr/pole-biologies/laboratoire-de-biochimie.html		
France	(Angers):	Prof.	Dominique	Bonneau	:	
hNps://www.chu-angers.fr/offre-de-soins/pr-dominique-bonneau-52344.kjsp	
	
Belgique	(Leuven):	Prof.	Hilde	Van	Esch:	hNp://www.kuleuven.be/wieiswie/nl/person/00010621	
	
Denmark	(Odense)	:	Dr.	Chris(na	Fagerberg:	hNp://www.ouh.dk	
	
Netherland	(Groningen):	Prof.	Conny	van	Ravenswaaij-Arts:	22q13@umcg.nl;	
hNp://www.rug.nl/research/gene(cs/research/phelan-mcdermid-syndrome/	
	
Germany	(Ulm):	:	sarah.jesse@uni-ulm.de;	michael.schoen@uni-ulm.de	
	
United	Kingdom	(London):	Eva	Loth:	eva.loth@kcl.ac.uk	
	
Italy	(Milano):	Is(tuto	Neurologico	Besta,	Stefano	D’Arrigo:	Arrigo@is(tuto-besta.it	
Italy	(Pisa):	Is(tuto	Stella	Maris,	Filippo	Muratori,	Filippo	Santorelli:	filippo.muratori@fsm.unipi.it,	
filippo.santorelli@fsm.unipi.it	
Italy	(Roma):Università	CaNolica	Sacro	Cuore,	Zollino	Marcella:	marcella.zollino@unicaN.it	
Italy	(Sicilia):	Ospedale	Oasi	di	Troina,	Maurizio	Elia:	melia@oasi.en.it	













Iden(fica(	quaNro	centri	clinici	italiani	in	grado	di:		
	
-	raccogliere	campioni	di	sangue	dei	pazien(,	genitori	e	fratelli/sorelle	sani	
	
-	separare	il	DNA	dai	campioni	di	sangue	
	
-	raccogliere	i	da(	clinici	
	
-	so9oporre	il	protocollo	ai	comita8	e8ci	

Cosa	fa9o	e	cosa	potremmo	fare		


