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Le Mucopolisaccaridosi sono malattie genetiche del metabolismo dei glicosamminoglicani
con una incidenza di circa 1:25000 nati ogni anno. Esse si manifestano durante il secondo
anno di vita e degenerano nel corso dello sviluppo postnatale con un fenotipo neurologico,
cardiaco e osseo sino alla morte dei pazienti nella seconda decade di vita. Tali patologie
sono classificate come malattie di accumulo lisosomiale in cui i prodotti non metabolizzati
si accumulano nei lisosomi causando morte cellulare. Ad oggi non sono presenti terapie
efficaci per tali patologie e pertanto risulta molto attuale lindividuazione di nuovi
meccanismi patogenetici per identificare nuovi target terapeutici. In questo ambito il nostro
gruppo di ricerca e da tempo impegnato nella scoperta di nuovi meccanismi molecolari alla
base delle mucopolisaccaridosi mediante I'uso di differenti modelli cellulari della malattia e
del modello murino della MPS 1lIB. Inoltre, sviluppiamo nuovi approcci terapeutici e
farmaci per il trattamento delle mucopolisaccaridosi.
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