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Si eff ettua 
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staminali 
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è già stato 
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Le staminali 
ingegnerizzate 

vengono reinfuse 
per via endovenosa
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Attraverso un 
vettore retrovirale

si inserisce una copia 
normale del gene 

ADA
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Il bambino viene 
sottoposto 
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generale
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COME

SI ARRIVA 

ALLA 

GUARIGIONE

Questo passaggio 
(trasduzione)

si esegue in tre cicli 
complessivi

r

2-3 all’anno 
in Italia

15 all’anno 
in Europa

-
I CHIAMAVANO “bambini bolla”, 
perché erano costretti a vivere 
dentro un gigantesco contenito-
re di plastica per evitare di con-
trarre una qualunque banale in-

fezione che avrebbe potuto ucciderli. Nien-
te asilo, niente scuole né feste con i coeta-
nei, né attività sportive. Solo la “bolla”, ap-
punto. Ma oggi – per la prima volta al mon-
do – la loro malattia, per fortuna rarissi-
ma, 2-3 casi all’anno in Italia e 15 in Euro-
pa, ha una terapia. Che non solo si è rivela-
ta efficace, ma sicura. Tanto da essere sta-
ta autorizzata dalla Commissione Euro-
pea per la commercializzazione, con il no-
me di Strimvelis. Con la ratifica di Aifa at-
tesa a breve e il prezzo che l’azienda far-
maceutica Gsk - che da cinque anni ha ac-
quisito la licenza - definirà entro il mese 
prossimo.

È il risultato di vent’anni di lavoro di 
squadra dell’istituto  San Raffaele  Tele-
thon per la terapia genica (SR-Tiget). Fati-
ca a non far trasparire il suo entusiasmo 
Alessandro Aiuti, coordinatore dell’area 
clinica  del  SR-Tiget.  «È  un  momento  
straordinario – premette – ed è la prima 
volta che un paese approva una terapia 
salvavita con cellule staminali del sangue. 
La terapia, descritta su #MPPE, è stata uti-
lizzata in 18 bambini, dai cinque mesi ai 
sei anni, 11 maschi e sette femmine, arri-
vati al San Raffaele da Stati Uniti, Europa, 
Medio Oriente e anche ovviamente dal no-
stro paese. Inviati dai ricercatori che, nel 
mondo, seguono da anni i progressi dell’o-
spedale su questa rarissima malattia ge-
netica. «Il primo bambino è stato trattato 
nel 2000 – racconta Aiuti – poi abbiamo 
continuato con gli altri dello studio. La pro-
cedura è quella tipica della terapia genica: 
prelievo del midollo osseo in anestesia ge-
nerale, poi purificazione e ingegnerizza-
zione delle staminali, ovvero correzione 
genetica del difetto, e poi reinfusione in 
un’unica somministrazione per via endo-
venosa, dopo una chemioterapia a basso 

dosaggio. Il risultato è stato straordinario: 
le staminali modificate hanno cominciato 
a generare i linfociti T, che difendono il no-
stro organismo dagli attacchi esterni. E i 
linfociti poi sono aumentati di numero. 
Con il risultato di una diminuzione drasti-
ca delle infezioni e la ricostituzione del si-
stema immunitario dei pazienti con cellu-
le contenenti la versione sana del gene 
ADA entro i sei mesi dall’intervento. Oggi 
– dopo un follow up molto lungo, in media 
7 anni, in alcuni casi più di 13 – possiamo 
dire che la risposta è immutata e persiste 
nel tempo. I bambini sono tutti vivi e sono 
tornati a scuola e a una vita normale».

E se la parola guarigione è di quelle che 
nessun medico è pronto a pronunciare se 

non sotto tortura, quel «considero la ma-
lattia curati alla radice, perché abbiamo 
curato le staminali dei bambini» ci si avvi-
cina moltissimo. Oggi i piccoli hanno un si-
stema immunitario che funziona e lo pro-
va il fatto che – dopo aver fatto i vaccini 
dell’età pediatrica – abbiano avuto una ri-
sposta anticorpale completa. Ci sono stati 
anche effetti avversi, legati alla chemiote-
rapia,  quindi  infezioni  pediatriche,  ga-
stroenterite, rinite.

Un prezzo da pagare per una ma-
lattia  gravissima.  I  bambini  non  
trattati infatti muoiono – o adesso è 
meglio dire morivano – entro il pri-
mo anno di vita. E anche i trattamenti 
non erano certo risolutivi, e anzi erano ri-
schiosi. «La prima scelta era il trapianto 
da donatore familiare, fratello o sorella – 
continua Aiuti – in alternativa il trapianto 
da banca o da genitori. Ma con un rischio 
di mortalità importante, fino al 50 per cen-
to, legato alla tipologia del donatore: circa 
il 30 per cento se si utilizza il donatore dal 
registro, che ha una compatibilità quasi 
completa, il 50 se si ricorre a genitore per-
ché è compatibile solo a metà. I rischi di 
mortalità sono legati al dosaggio elevato 
di chemioterapia e alla reazione del tra-
pianto contro l’ospite. Reazione che con 
Strivelis non c’è perché utilizziamo stami-
nali dello stesso malato».
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