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CONOSCERE, COMPRENDERE,
VIVERE OGNI GIORNO.

by



Benvenuti nella nostra comunita

Cari genitori,

& probabile che la Sindrome ReNU sia entrata

da poco nella vostra vita. Forse state vivendo giorni
pieni di domande, di emozioni contrastanti e di
incertezze. Una diagnosi di una malattia rara puo

far sentire soli, spaesati e sopraffatti. E una
sensazione che conosciamo bene, perché molti di noi
hanno iniziato il proprio cammino esattamente come voi.

Per questo desideriamo dirvi, prima di ogni altra cosa,
una frase semplice ma importante:
Da oggi non siete piu soli.

Questo percorso nasce dall'esperienza delle famiglie
dell'Associazione Sindrome ReNU ltalia APS. E stato
scritto con il cuore, con il desiderio di condividere cio
che abbiamo imparato lungo il nostro cammino: le
difficolta, le conquiste e, soprattutto, la speranza che
ci accompagna ogni giorno.

Ogni persona con Sindrome ReNU & unica.

Ogni storia & diversa. Non esiste un percorso uguale
a un altro, ma esiste una certezza: dietro ogni piccolo
traguardo ci sono forza, amore, pazienza e una
straordinaria capacita di andare avanti, un passo
dopo l'altro.

Troverete le storie di altre famiglie che, come voi,
hanno affrontato il momento della diagnosi e hanno
deciso di condividere il proprio cammino. Attraverso le
loro esperienze potrete ritrovare emozioni, difficolta,
speranze e piccoli grandi traguardi che dimostrano
come, anche nei momenti piu complessi,

sia possibile guardare avanti con fiducia.

La ricerca continua a fare passi importanti. Ogni
nuova famiglia che entra a far parte della nostra
comunita contribuisce a rendere la Sindrome ReNU
piu conosciuta, a sostenere gli studi scientifici e a
costruire una rete sempre piu forte di solidarieta e
collaborazione.

Ricordate che non siete definiti da una diagnosi.
Siete una famiglia con sogni, progetti e speranze.

E vostro figlio o vostra figlia non & la sua sindrome:

€ una persona unica, con il proprio sorriso, il proprio
carattere, i propri tempi € un enorme potenziale da

scoprire e valorizzare.

Ci auguriamo che questo incontro possa accompagnarvi
lungo il vostro cammino e ricordarvi, ogni volta che

ne avrete bisogno, che c'€ una comunita pronta ad
ascoltarvi, a sostenervi e a camminare al vostro fianco.



Cosa e la Sindrome di ReNU

La Sindrome ReNU & una malattia genetica rara del
neurosviluppo, identificata nel 2024 grazie ai progressi
della ricerca genomica.

E causata da una variante del gene RNU4-2, che
svolge un ruolo fondamentale nel corretto sviluppo
del sistema nervoso.

Si stima che possa essere responsabile di circa lo 0,5%
dei disturbi del neurosviluppo.
Ad oggi sono stati identificati circa 250 casi nel mondo.

Caratteristiche cliniche
Il quadro clinico e variabile. | segni e sintomi piu frequenti:

« disabilita intellettiva di grado variabile

e grave ritardo o assenza del linguaggio

e ipotonia e ritardo motorio

« difficolta alimentari e nella deglutizione

e epilessia, spesso nei primi anni di vita

e difficolta di coordinazione e motricita fine
e disturbi del sonno

e problemi gastrointestinali (reflusso, stipsi)
e strabismo o altri disturbi visivi

« difficolta di crescita e alterazioni ossee

Alcuni bambini possono presentare caratteristiche
dello spettro autistico; altri mostrano una forte
predisposizione alla relazione sociale.

Diagnosi

La diagnosi viene effettuata con test genetici di nuova
generazione (NGS), come esoma clinico o genoma
intero, che individuano la variante nel gene RNU4-2.
Una diagnosi precoce permette di attivare interventi
tempestivi e di offrire adeguato supporto alle famiglie.

Trattamento

Non esiste una cura definitiva. |l trattamento &
multidisciplinare e personalizzato per migliorare
la qualita di vita.

Include:

» fisioterapia

e logopedia e Comunicazione Aumentativa Alternativa (CAA)
e terapia occupazionale e psicomotricita

e supporto neuropsichiatrico

e controllo dell’epilessia quando presente

e supporto nutrizionale e gastroenterologico

Ricerca e speranza

La sindrome & stata scoperta di recente e la ricerca &

in continua evoluzione.

Ogni nuova diagnosi aiuta a conoscere meglio la malattia
e a sviluppare, in futuro, possibili terapie mirate.

E fondamentale promuovere la ricerca, diffondere la
conoscenza e costruire una rete di supporto tra famiglie,
medici e ricercatori.

Conoscere significa comprendere.

Comprendere significa includere.

Insieme possiamo costruire un futuro migliore per
tutte le persone con Sindrome ReNU.



Ciao, mi chiamo Meilda, ho 16 anni. Sono nata a Monza nel 2009, appena nata ero una
bambina paffutella, ma poi ho iniziato a perdere peso, a mangiare sempre meno e dormire
sempre di piu. A pochi mesi ho iniziato a nutrirmi con un sondino nasogastrico ma a me non
piaceva particolarmente. Anche se ero ipotonica e facevo fatica a muovermi, riuscivo sempre
a togliere il sondino, finché un giorno, dopo essere stata in due ospedali diversi e aver
cambiato diversi sondini, i miei genitori hanno deciso di togliermi definitivamente questo
tubicino fastidioso dal naso. Da quel momento ho iniziato a mangiare da sola, un cucchiaino
alla volta, una piccola vittoria ogni giorno, finché sono riuscita a prendere un pochino di peso.
Gli anni passavano e io continuavo a lottare con la mia ipotonia e la difficolta nel linguaggio,
con tanta fisioterapia a 3 anni sono riuscita a camminare. Dopo una biopsia renale mi ¢ stata
diagnosticata una malattia genetica chiamata Glomerulo sclerosi focale che comporta la
perdita delle proteine attraverso le urine, questa & la mia malattia principale. Il mio dottore
preferito, il dott. Morello, mi cura con tanta attenzione ed empatia, ogni 6 mesi vado da lui per
controllare i miei reni. Ad oggi cammino da sola, ho ancora qualche difficolta nella
comunicazione ma riesco comunque a farmi capire. Mi piace tanto ridere e scherzare con la
mia famiglia, spesso prendo in giro le mie sorelle facendole ridere tanto. Mi piace andare a
scuola e al centro diurno dove faccio tante attivita con i miei amici, amo la musica e i giri in
macchina la sera. Nel corso della giornata quando sono stanca o mi annoio, inizio ad essere
molto nervosa e tendo a mordermi le dita, quando questo capita mi serve un po’ di tempo per
tranquillizzarmi. A settembre del 2024 mi & stata diagnosticata la sindrome RNU4-2, continuo
con le mie terapie e con l'aiuto della mia famiglia sto cercando di diventare un pochino piu
autonoma nelle attivita quotidiane.



Mi chiamo Francesco, ma per tanti sono semplicemente Franci. Sono nato a Milano il 6 luglio
2012, con un parto cesareo d’urgenza alla trentottesima settimana. Ho anche un fratello
maggiore, Leonardo, nato il 14 novembre 2009, con cui condivido il cammino della mia
famiglia. Nei miei primi giorni di vita i medici hanno voluto tenermi sotto osservazione, perché
avevano gia notato che il mio cuore aveva bisogno di qualche attenzione in piu. Fin da subito,
quindi, il mio cammino ¢ iniziato in modo un po’ speciale.

Crescendo, la mia famiglia ha capito che i miei tempi erano diversi, ma non per questo meno
importanti. Ho imparato a stare seduto a 9 mesi, ho iniziato a gattonare intorno all’anno e ho
mosso i miei primi passi a 18 mesi. Ogni conquista € arrivata con il suo ritmo, passo dopo
passo, e ognuna di queste tappe ¢ stata accolta come un piccolo grande traguardo.

Nel mio percorso ci sono state anche alcune difficolta: il tono muscolare un po’ debole, la
fatica nell’attenzione, nell’organizzazione e in alcuni apprendimenti. Per tanti anni la mia
famiglia ha cercato risposte, affrontando visite, controlli e momenti di incertezza. Poi, nel



dicembre 2024, ¢ arrivata finalmente una diagnosi che ha dato un nome a tante cose: la
Sindrome ReNU. Avere una risposta non ha cambiato chi sono, ma ha aiutato chi mi sta
accanto a capirmi meglio e ad accompagnarmi nel modo giusto.

Per crescere ho fatto tanti percorsi diversi. Ho lavorato sul linguaggio, sulla motricita,
sull’attenzione e sulle mie capacita cognitive con laiuto di tanti specialisti. Nel tempo ho
seguito diverse terapie e metodi che mi hanno sostenuto nelle varie fasi della crescita, e
ancora oggi continuo a imparare. Anche nelle autonomie ho fatto passi importanti: con
costanza e pazienza sono arrivati risultati belli, come diventare piu autonomo nella vita di tutti
i giorni e sentirmi sempre piu capace.

Frequento la scuola con il supporto giusto per me, e questo mi aiuta a partecipare alla vita
della classe e a crescere insieme agli altri. Sono un ragazzo attivo, pieno di energia, e amo
muovermi. Mi piace fare sport: scio, vado in bicicletta, gioco a basket e mi diverto anche con
Uarrampicata. Attraverso il movimento sento di poter esprimere tanto di me, della mia forza e
della mia voglia di superare gli ostacoli.

La mia strada non € sempre semplice, ma € la mia, ed & fatta anche di tanta determinazione.
Ogni traguardo raggiunto racconta quanto impegno ci sia stato dietro, mio e di chi mi e stato
accanto ogni giorno. Sono Franci, e la mia storia parla di fatica, si, ma anche di coraggio,
crescita e conquiste. E forse € proprio questo il messaggio piu bello da condividere con chi
arriva adesso: non si & soli, e ogni piccolo passo puo diventare una grande vittoria.



Mi chiamo Aaron sono nato a Borgomanero in provincia di Novara il 29/06/2018
Sono nato con un parto cesareo alla 38° settimana perché avevo fretta di scoprire il mondo.

Nei primi giorni di vita dormivo sempre e non mangiavo volentieri, avevo un torcicollo nella
parte destra ed ero strabico, il problema dello strabismo & stato risolto con un intervento
prima di cominciare la prima elementare e il torcicollo con tanta fisioterapia.

Dopo 13 giorni dalla nascita sono stato ricoverato perché continuavo a far fatica ad
alimentarmi e hanno scoperto che avevo il Dotto di Botallo del cuore aperto, fortunatamente
si e risolto spontaneamente con l'aiuto dei diuretici e cosi sono riuscito a evitare U'intervento
al cuore.

Adesso sul mangiare sono molto selettivo, mi piacciono tanto le minestre, le zuppe, la pasta
alcune verdure e la frutta frullata, i budini pizzette e tortine, la carne proprio non la voglio.

Verso i 4 mesi mi hanno scoperto l'ipotonia muscolare, ho fatto tanta fisioterapia e adesso sto
molto meglio e stato faticoso, all'inizio per spostarmi mi facevo forza con le braccia e



trascinavo tutto il corpo (una faticaccia) ma verso 'anno e mezzo ho cominciato a gattonare,
e stato il mio modo di esplorare il mondo per almeno altri 2 anni. Ero una scheggia, nessuno
mi fermava.

Quando sono riuscito ad alzarmi i miei piedini non collaboravano avevo un piede cavo-valgo

bilaterale e non riuscivo a mantenere la stabilita per poter camminare, ho usato tutori sovra
malleolari e da li non mi ha fermato piu nessuno, dal 2023 non li uso piu ed & bellissimo
sentirsi liberi.

Cammino e corro senza problemi ma se devo fare lunga distanza uso la carrozzina perché
anche se la mia ipotonia € migliorata faccio ancora un po’ fatica.

Non parlo ma mi faccio capire benissimo con gesti e il mio quadernino CAA adesso ho
imparato le vocali e saluto, sto cominciando a fare dei piccoli vocalizzi per chiedere le cose,
se ho bisogno di aiuto ti chiamo sul braccio e dico Al, c’€ ancora tanta strada da fare ma sono
un bimbo determinato e con una grande memoria fotografica.

Negli anni ho fatto psicomotricita, logopedia e adesso sto facendo terapia ABA e lavoro di
gruppo per la socializzazione e poter riuscire a giocare con gli altri senza problemi.

Sono un bambino solare sempre sorridente, a volte capita che vado in frustrazione ma adesso
la gestisco molto meglio.

Adora 'acqua ¢ il mio ambiente naturale quando vado in piscina non esco piu mi rilassa.
Sono molto abitudinario, faccio fatica a cambiare e questo mi porta in frustrazione.
Adesso porto gli occhiali perché sono astigmatico ma per me non € un problema.

A ottobre 2024 ho ricevuto la diagnosi ReNu ma la mia variante € diversa dagli altri ed &
guesta:

RNU4-2:n.30A>T stiamo aspettando i risultati della biopsia cutanea e dello scrub boccale
perché la variante e stata trovata anche nella mia mamma e nella mia nonna materna e
quindi vogliono capire se € ereditaria.

La mia vita € in salita ma io sono determinato ed ho una forza d’animo che non mi fa mai
mollare e questo mi ha fatto raggiungere dei risultati fantastici.



Mi chiamo Maya Sofia, ho dodici anni e sono nata a Milano. La mia nascita € avvenuta in
modo naturale e senza particolari complicazioni. Nei primi giorni, pero, € emerso che avevo
difficolta ad alimentarmi ed ero spesso molto addormentata. Poco dopo abbiamo scoperto
che ero ipotonica e ogni piccolo progresso richiedeva grande impegno. (Ora pero ho iniziato a
masticare e mangio molto, dopo tanta terapia.)

Ho iniziato a gattonare a due anni, e per quasi due anni quello € stato il mio modo di esplorare
ilmondo: ero diventata velocissima. A quasi quattro anni, dopo tanta fisioterapia, ho mosso i
miei primi passi. Faccio un po' di fatica ad esprimere come mi sento, ad esprimere le mie
emozioni e quando sono molto arrabbiata o molto felice mi mordo e mi do un colpetto alla
testa, smetto immediatamente appena la mamma mi riprende. Ho una leggera scialorrea che
e migliorata moltissimo dopo Uintervento che ho fatto.

Non parlo ancora, ma comunico attraverso gesti, espressioni e qualche piccola parola. Mi
faccio capire molto bene: quando apprendo un concetto, lo faccio mio e non lo dimentico.
Sono testarda, allegra e sorridente. Ho seguito percorsi di fisioterapia, logopedia,
psicomotricita e ho partecipato con entusiasmo a teatro e piscina. Amo profondamente
'acqua. Sto lavorando sul linguaggio verbale, imparando vocali e prime parole. Mi sto
esercitando con la scrittura e la lettura, ma la mia concentrazione € breve, potrei fare di piu,
se riuscissi a mantenerla piu a lungo. La mia determinazione & forte.

Sono una bambina abitudinaria, mi piace stare a casa, ma quando esco sono felice. Amo
molto gli animali, che mi trasmettono tenerezza.

A febbraio 2025 ho ricevuto la diagnosi di Sindrome di ReNU .



Sono Gabriele ed ho 12 anni, sono siciliano di Barcellona in pv di Messina. Sono nato
prematuro di otto mesi dopo alcuni mesi di gravidanza un po’ sofferenti per poco liquido
amniotico.

Alla nascita anche se piccolo, era tutto a posto, almeno apparentemente, perché nei mesi a
seguire i ritardi nelle acquisizioni delle tappe fondamentali tardavano ad arrivare. Non ho mai
gattonato ma ho cominciato a camminare a quasi 5 anni.

Eta in cui ho cominciato ad avere le mie prime crisi epilettiche, che nei primi anni riuscivo a
gestire e contenere ma da qualche anno sono aumentate diventando in abitudine periodica.
Ho fatto lunghi ricoveri periodici in centri riabilitativi per migliorare la mia qualita di vita.

Vado a scuola, dove sono seguito da un insegnante di sostegno e una alla comunicazione,
sono socievole, mi piace la compagnia cosi come fare passeggiate. Adoro la musica e le
filastrocche, mi rendono felice e sereno.

Ma la cosa che piu mirende gioioso € il mare, starei in acqua ore, cosi come fare il bagno a
casa, per me momento di vero relax e piacere. Sono molto abitudinario, se prendo in
abitudine la mantengo e difficilmente la cambio cosi come abbracciarmi ogni sera a letto con
mio padre prima di dormire mentre mi canta canzoncine. Cammino anche se il mio passo non



e spigliato e dopo un po’ mi stanco cosi che usufruisco di un passeggino speciale per
continuare le mie passeggiate, perché, avendo tra l’altro un piedino storto porto un tutore che
mi affatica nel passo.

Tra i miei passatempi preferiti guardare cartoni animati su tablet o in tv, ma quando posso li
guardo volentieri sul cellulare di mamma e papa dove sto imparando a cambiarli da solo
utilizzando le mie mani.

A parte la scuola e la terapia (logopedia, psicomotricita, fisioterapia) che faccio giornalmente
in centri e privatamente, trascorro il mio tempo con mia mamma che mi porta in giro con lei,
spesso a casa dei nonni che adoro e voglio molto bene perché mi coccolano tanto, o dai
cugini e zii.

HO RICEVUTO LA DIAGNOSI DI RENU DOPO 11 ANNI GRAZIE ATELETHON



Ciao a tutti amici!!!!

Mi chiamo Vittoria, ho 14 anni e vivo in Italia a Milano. Sono una ragazzina Renu. Finalmente il
mio papa e mia mamma lo sanno. Hanno scoperto la mia malattia nel 2024.Sono una ragazza
molto brava, dolce, ed estremamente socievole (abbraccio e bacio volentieri), ma sono
anche molto testarda. Adoro l'acqua, giocare a palla, l'altalena. Mi piacciono tanto i libri (la
mamma me ne legge diversi), i treni, gli autobus e, le macchine (mi piace tanto infatti
viaggiare con mamma e papal!!), ascoltare la musica di cantanti che amo e, rido da matti
quando gli animali fanno i loro versi!!! Sono molto curiosa ed entusiasta ad ogni iniziativa, la
mamma e il papa mi portano a vedere mostre, luoghi e paesaggi da scoprire insieme e
osservare. Comunico con la CAA perché non sono verbale, ma mi faccio capire bene da tutti,
sia con i gesti che con le mie espressioni facciali. Non so se riuscird mai a dire qualche
parola, ma € come se quando mi parlano, le parole fossero li da qualche parte nascoste, la
mia comprensione supera di gran lunga il fatto che io non parli.

Sono stati anni faticosi ma felici per ogni mia conquista...sono certa di diventare sempre piu
brava, ma soprattutto adesso ho tanto amici come me e, questo non puo che essere una gioia
perché so di far parte di una grande famiglia insieme a tutti voi!!!

Tanti baci



Mi chiamo Mia Stigliano e ho 12 anni.

Sono nata a Savona. La mia nascita € avvenuta a termine dopo gravidanza normo decorsa,
con peso e altezza nella norma, ma alla nascita si riscontra ritardo psicomotorio e ipotonia e
schisi del palato molle, risolta totalmente dopo un intervento fatto a 8 mesi che mi ha
permesso di alimentarmi in autonomia, masticando ogni tipo di cibo e consistenza. All’eta di
3 mesi € sorto il nistagmo orizzontale con il quale convivo e ho imparato a gestire con occhiali
€ a compensare con la posizione del capo. Le mie tappe motorie sono avvenute un po'in
ritardo, ma tramite tanta fisioterapia e psicomotricita sono riuscita a raggiungere;

- tenendo il controllo del capo a 3 mesi
- seduta a 9 mesi
- gattonare all'anno

e finalmente il cammino autonoma a 2 anni. La mia comunicazione € non verbale, sono molto
espressiva, interagisco a gesti, con la mimica facciale e con vocalizzi. Utilizzo da tempo la
Comunicazione Aumentativa Alternativa (CAA) con le pecs,

prima su un quaderno e ora tramite l'uso di un tablet con software comunicativo che mi
permette di comporre semplici frasi.



Abbiamo aggiunto da poco anche la tastiera abbinata che mi stanno insegnando ad usare per
migliorare ancora la mia comunicazione. Sono una ragazza sensibile e solare tranquilla,
socievole un po' testarda ma rispettosa delle regole. Devo migliorare la fiducia in me stessa e
per questo sto lavorando tanto sull'iniziativa personale. Amo molto l'acqua, la musica,
ballare, cantare ...anche se solo con vocalizzi.... i delfini, 'altalena, giocare con le carte e i
film d'azione o dei supereroi. Ho seguito percorsi riabilitativi di fisioterapia psicomotricita,
logopedia, musicoterapia, arte terapia e visivi, che continuo a mantenere tuttora. Gli sport
che ho frequentato sono nuoto e danza, ho mantenuto solo il huoto per questioni di tempo.
Sto lavorando molto sulle Autonomie personali come vestizione e igiene personale. Il
17gennaio 2025 ho ricevuto finalmente la mia diagnosi di Sindrome Renu 4-2.



Le nostre Famiglie

Parisotto Aaron 29/06/2018 Borgomanero (NO) variante 30A>T diagnosi novernbre 2024

mamma Claudia Rossi, papa Alberto Parisotto, fratelle Loris 07/01/2012
residente Fascia Rossa, Borgomanero, Novara fel. 349-3664776
Claudiaé582@gmail.com

de Giorgis Maya Sofia 09/06/2014 Milano variante 64/65 insT diagnosi febbraio 2025

mamma Imma Audino, papa Pietro de Giorgis, Fratello Marco 11/04/2008
residente Via trenno,41 Milano tel.327-76348%94

immaaudine1975@gmail.com

Coppolino Gabriele 09/11/2013 Patti (ME) variante 64/65 insT diagnosi Gennaio 2025

mamma Mariatindara Mirabile, papa Walter Coppolino.
Residente Via T. Tasso,62 Barcellona (ME) tel. 392-3337567
wally@hotmail.it

Bertolino Francesco 06/07/2012 Milano variante 64/65 insT diagnosi dicembre 2024
mamma Rocca Stefania, papa Massimiliano Bertolino fratello Leonardo

14-11-2009.

Residente C.so Garibaldi ,34 20121 Milanc tel.335-7301206

Stefania.rocca@yahoo.it

Pintacuda Vittoria 04/10/2011 Segrate Milano variante64/65 insT diagnosi agosto 2024
mamma Gisella Terrani, papa Antonino Pintacuda.

Residente Via lazio,? Pieve Emanuele MI tel.347-9701533

Gisy049@gmail.com

Stigliano Mia 07/04/2014 Genova variante64/65 in T diagnosi gennaio 2025
mamma Chiara Anna Gaggero, papa Dario Stigliano,

sorella Nicola 30/09/2012, Sara 18/07/2025

residente Via Serra Ricco Genova tel. 346-0265343

chagagero@gmail.com

Dedej Meilda 10/12/2009 Monza Lodi variante 64/65 insT diagnosi settembre 2024
mamma Entela Dedej papa Dedej Ylli, due sorelle

ada. 10/06/1995 Magi 13/12/2002.

residente Via Gerolamo Cavezzali,9 Lodi tel.348-46335%96

ylli.dedej@gmail.com

Leonardo Sozzi 31/03/2006 Cesena (FC) variante 64/65 insT diagnosi luglio 2025
mamma Roberta Zavatta, papa Lorenzo Sozzi.
Residente Via Bovi, 463 Cesena {f@) tel. 347-8436626

robizavatta@gmail.com

Diego Sisto 2/12/2024 Brescia variante 64/65 insT diagnosi ottobre 2025
mamma Alessandra Tossighini, papa Maurizio Sisto.

Residente Via San Zeno Naviglio Brescia (BS) tel.338-1603872
lallina@1985hotmail.it

Manuel De Angeli 27/08/2014 Vicenza variante 64/65 insT Diagnosi gennaio 2025
Mamma Francesca Ghioto, papa Andrea De Angeli,

fratello Mattia 02/01/2011

Residente Montebello Vicentine (VI)

Area74@libero.it
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