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il fatto

Esami che a volte
assomigliano al
responso della sfera
di cristallo, ma
anche importanti
diagnosi preventive
per aiutare la cura
di alcuni tumori
Limportante e
affidarsi agli
specialisti e non
illudersi di poter
controllare

la propria salute

MEDICINA
E SOCIETA

DI FRANCESCA Lozito

fera di cristallo, resterd
(( s sano o mi ammalero?».

Sembra la domanda ri-
volta a un mago e invece rischia di
essere 'atteggiamento di fronte ai
test genetici, di cui anche in Italia
cominciala diffusione, gia forte ne-
gli Stati Uniti e nei Paesi anglosas-
soni. Luci e ombre accompagnano
infattila commercializzazione di ta-
li esami, offerti da societa che sem-
brano preoccupate soprattutto di
darerisposte rapide, manonabuon
mercato, a cittadini in cerca di ras-
sicurazioni. Senza dimenticare che
in numerosi casi possono costitui-
re un’utile forma di prevenzione.
Cen’e per tuttii gusti: dall'osteopo-
rosi alll()e rughe, ogni disturbo o sin-
tomo di invecchiamento viene ri-
condotto a una questione genetica.
Chi potrebbe dubitarlo d’altronde,
ma l'errore sta nel metodo: questo
tipo di analisi dal punto di vista me-
dico da solo non basta a fare una
diagnosi completa ed esaustiva. E
notizia di pochi giorni fa che a Mi-
lano ha aperto unlaboratorio in gra-
dodiapprontare un "bancomat ge-
netico". che permettere di trascri-
vere 'Rna (cioe le molecole che tra-
duconol'informazione genetica) di
un paziente su una mini card di si-
licio. Tale tecnica
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oomiper prevedere le imalditie

ma spesso sono inulili e ansiogeni

rare la qualita dei test genetici of-
ferti dai laboratori. Perché i marca-
tori genetici di alcune determinate
malattie sono specifici e possono
variare da un esame all’altro. Le so-
cieta private che limettono in com-
mercio, poi, insistono nel dire che
non si tratta di test di carattere me-
dico, perché forniscono soltanto al-
cune informazioni generali».
Latentazione sarebbe allora di dire
cheitestgeneticinonservono anul-
la. Pero non & cosl. Vi sono quelli,
sia in ambito pre-

Gli esami del Dna

E Analisi del Dna B Responso sulle

predisposizioni genetiche

n Prelievo di sangue

—
N
1

)

4

—+

consente un’analisi S] moltl licano dittivo sia diagno- )

personalizzata—ela o Offertg stico, riconoseiti  LE CIFRE, nel 2002 sono state compiute:

promessa _del pe- ali come efficaci dalls  PETTT RN T
ricolo diincorrere in commerc1a11 comunitamedica. E . — . . . " ,

patologie cardiova- di fil; ali realizzati con se- mdagmol cromosomiche diagnosi molecolari I'aumento della

scolari e ictus, obe- 1 pI'O 1 personall quenziatori molto (+31,5% rispetto al 2000) 0 geniche domanda

sita, diab(zlte, malat-  basati sul Dna precisi quanto co-

tie neurodegenera- stosi. Tanti progres-

o o chedovrebbero  §egiuitimianni  DOVE SI TROVANO | GENI

Imediciesprimono dare indicazioni si devono proprio

il timore che in fu- i rischi all’avanzamento Il genoma (Dna
turo si presentino in Sl.ll I‘I.SC 1 della conoscenza in E il gruppo completo dei geni, L'acido deossiribonucleico
ospedalepersonein  di sviluppare questo ambito. Ba-  20.000 nell'uomo, in cui & § la struttura fisica

possesso del profilo
'commerciale" del
proprio genoma e
che, brandendolo, rivendichino il
diritto a essere curati da malattie
non conclamate o magari sempli-
cemente immaginarie. A cio con-
tribuisce il boom dei test offerti via
Internet con il semplice invio da
parte del paziente di un campione
di saliva, recapitato a fantomatici
laboratori, i quali poi forniscono il
profilo di rischio. Una prova effet-
tuata da un’agenzia governativa sta-
tunitense ha dimostrato I'inaffida-
bilita di tali prove: sono stati infatti
spediti campioni di Dna della stes-
sa persona presentandoli come ap-
partenenti a soggetti molto diversi
(donne, neonati...) e la risposta &
stata diversa e dettagliata per cia-
scun "presunto paziente".

Kenneth Offit, noto ricercatore del
Memorial Sloan-Kettering Cancer
Center di New York, ha svolto re-
centemente una ricerca in cui sot-
tolinea come sia «difficile compa-

CHE COSA SONO

alcune patologie al

stadare un’'occhiata
sito  www.
orpha.net, progetto
diricercaalivello internazionale in
cui e coinvolta ancheI'Italia, per ca-
pire che la genetica e fondamenta-
le per'individuazione e la possibi-
lita di cura di alcune delle piu terri-
bili malattie rare.
Questabranca dellamedicina staa-
vendo un grande ruolo, da una de-
cina di anni, nella diagnosi precoce,
anche attraverso 'individuazione
della familiarita di alcuni tumori
(ovvero dellaloro "ereditarieta"). La
genetica si € inserita infatti a pieno
titolo nel ramo preventivo dell’on-
cologia: attraverso lo studio del ca-
riotipo (la configurazione morfolo-
gica del patrimonio genetico), ad e-
sempio, € possibile rilevare I'altera-
zione genetica che porta allo svi-
luppo di tumori al seno, all’ovaio, al
polmone, alla prostata. «Il test ge-
netico oncologico — spiega Anto-
nella Piga, medico legale e ricerca-
trice presso 1'Universita di Milano

.................

contenuta tutta I'informazione
necessaria agli organismi

viventi per svilupparsi ed =
espletare le funzioni vitali

Cromosoma

Si trova nel nucleo della
cellula ed ¢ costituito da DNA
disteso e altamente compatto

che ¢ presente in tutte
le cellule e contiene
il genoma

\
[Nucleotidi ./ |
Le quattro unita \ Struttura e basi azotate

fondamentali che fosfatoﬁ:) base azotata

compongono il DNA,

in cui sono localizzati i geni formati da una struttura zucchero
fissa, fosfato e zucchero
e una delle 4 basi A Adenina G Guaning
azotate T - e
Timina Citosina

Sequenza di nucleotidi
che costituisce I'unita

di informazione ereditaria e H

fornisce alla cellula lo stampo
Su cui produrre proteine,
i mattoni dell'organismo

Fonte: Istituto Mendel e Societa italiana di genetica umana CeNtiMEIRI.it

.......................

-, se condotto mettendo le oppor-
tune cautele, puo portare all'indivi-
duazione tempestiva di una pato-
logia che puo essere cosi curata nel
modo migliore, senza ricorrere a o-
perazioni chirurgiche invasive».

Le "cautele" hanno un nome, fon-
damentale in questo ambito: con-
sulenza genetica. «Si tratta di un ve-
ro atto medico —spiega Barbara Pa-
sini, genetista dell'Universita di To-
rino —necessario per ricostruire, ad
esempio, il quadro di familiarita di
una certa malattia».
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tifattoriale, la cui comparsa, ciog, €
soggetta a vari elementi, malgrado

la predisposizione genetica.
Marcello Tamburini, psicologo al-
I'Istituto dei tumori di Milano,
scomparso recentemente, aveva de-
finito «malati di rischio» coloro che
scoprono di avere predisposizione
auna particolare malattia: non an-
cora, o forse mai, pazienti, manem-
meno sani, o perlomeno non "u-
ali" alla condizione antecedente
ascopertadell’alterazione: «Lo svi-
luppo negli ultimi

Eppure, come la- A quanto Oggl decennidella gene-
menta il professore ticamolecolare—ha
Bruno Dallapiccola, IlOt.O, Sono POChe scritto in un suo
direttore dell'Istitu-  ]e sindromi manuale—elamap-
ONendelanlll srettamente  batua dellniers
12)(()) poca, tra i(li}S eil determinate da anno _(cslorppplftato
i test gonetici com-  Singole porzioni & onceto di ri
Iéiﬁlﬁ»' Ld del cromosoma schi%, hanno con-
e cosa vuol dire 1 4achig @ poi sentito una sua mi-
fare consulenza ge- f p . gliore formulazione
?etica? P;lima d_isott- que]lo dirisultati e n(lalllo stesso tem-
oporre il paziente . po, hanno aumen-
al prelievo di san- nonaccurati tato la possibilita di
gue, il medico deve fraintendimento

spiegare che cosa andra a studiare
con il campione di Dna estratto. Ha
poiil compito dirassicurarlo in me-
rito alle questioni di privacy e spie-
gargli che verra letta soltanto una
minima sezione del grande libro di
informazioni costituito dal genoma.
Inoltre, sara il medico in persona a
comunicargli i risultati del test, in
modo da non indurlo a paure im-
motivate, che potrebbero portarlo a
vedere la malattia la dove non c’e o
non e detto che sia destinataa com-
parire. «Perché — come precisa Pa-
sini - il vero test genetico lo richie-
de uno specialista e non viene fatto
a casow. E i risultati, in termini di
probabilita di sviluppare la malattia
(o le malattie) in questione vanno
interpretati. Sono pochi, infatti, i di-
sturbi per i quali vi € una causa ge-
netica monofattoriale (che con-
danna con certezza a sviluppare la
patologia), la maggior parte € mul-

nel senso di un automatismo indi-
scutibile» tra geni e patologia.
Cambiano, dunque, le idee di ma-
lattia e salute, ma muta anche il ruo-
lo del medico che si viene a trovare
sul crinale tra la medicina preditti-
va e quella terapeutica: «Si potreb-
be dire - spiega Dallapiccola — che
saremo piu genetisti e meno medi-
ci». Vanno dunque formate ade-
guatamente le nuove generazioni di
camici bianchi e, in particolare, nel-
le scuole di specializzazione va sot-
tolineata I'importanza dei moduli
di etica medica e di consulenza ge-
netica e psicologia. Solo cosi si pud
arginare quella pressione commer-
ciale che, come sottolinea Romano
Tenconi, docente di genetica medi-
ca a Padova, «<non punta a elabora-
re pacchetti mirati per poche per-
sone, ma a rendere popolare e dif-
fuso il test genetico fai da te». Pro-
prio quello che si presta ad abusi.

Nutrigenomica, moda Usa

ANALISI DI DIVERSA «PROFONDITA»

| test genetici sono analisi di parti specifiche del
Dna, che vengono estratte e studiate per evidenziare
particolari mutazioni genetiche o eventuali
predisposizioni allo sviluppo di determinate malattie
in cui e accertato che I'aspetto genetico abbia un
ruolo importante (sempre pero in una
combinazione di fattori con 'ambiente). C’e una
sostanziale differenza tra i test che si trovano in
commercio, anche su Internet, e la genetica medica
che viene esercitata negli ospedali pubblici e nelle
cliniche convenzionate, tenuti a seguire parametri
specifici, come le linee guida predisposte dall’lstituto
superiore di sanita. Quelli in commercio sono test
semplici, in ﬁrado di indagare su polimorfismi e
mutazioni che evidenzierebbero rischi
cardiovascolari o trombofilie. | costi sono elevati e si
aggirano attorno ai mille euro. Invece, i test predittivi
e diagnostici eseguiti nelle strutture pubbliche
vengono coperti dal servizio sanitario, dietro
prescrizione di uno specialista. (F.Loz.)

Consigli individuali

effetti di tali interazioni
sono difficilmente preve-

Insomma, meglio conti-
nuare con le buone abi-
tudini e risparmiare i

per la corretta verte:lacommercializza-  ni legali, etiche e sociali
. . zione in questo ambitoe  della genetica clinica e
alimentazione, stata frettolosa. membro del National As-  dibili».
la dieta scientifica Anche se comincia a sociation of Genetic
N muovere i primi passila  Counselors — non sono
pero rimane ancora medicina personalizzata:  ancora in grado di dare
un chimera la Food and Drug Admi- indicazioni piu specifi-

na dieta persona-
lizzata a partire
dal proprio Dna.

E quello che promette la
nutrigenomica, ultima
frontiera di ricerca in
questo ambito. Risultato:
sul web impazzano siti
che vendono test e inte-
gratori basati sulla gene-
tica nutrizionale. Ma la
comunita scientifica av-

nistration, la scorsa esta-
te, ha approvato il primo
test genetico in grado cal-
colare per ogni specifico
paziente il miglior do-
saggio di un farmaco an-
ticoagulante.

Diverso e pero il discorso
dei test di nutrigenetica
attualmente disponibili,
soprattutto su Internet
che, secondo quanto so-
stiene Laura Hercher —
specialista di implicazio-

che del ben noto consi-
glio di mangiare corret-
tamente e fare molto e-
sercizio fisico. «Nella ge-
nesi di malattie cardiova-
scolari, diabete, tumorie
altre patologie che la nu-
trigenetica aspira ad af-
frontare - scrive sulla ri-
vista Le Scienze — sono
coinvolti molti geni, al-
cuni noti, altri ancora da
scoprire, che interagisco-
no fra loro. Per di piu gli

centinaia di dollari che in

LA CONSULENZA PROFESSIONALE

La consulenza genetica € a pieno titolo un atto
medico. Consiste prima di tutto nell’informare i
pazienti affetti da una malattia geneticamente
determinata, e i loro familiari, delle caratteristiche
dalla malattia, di come si trasmette, del possibile
rischio di ricorrenza all'interno dei consanguinei.
Uno dei passaggi fondamentali € proprio la

Americale persone spen-
dono per la nutrigeno-
mica. Conclude quindi
Hercher: «Che un cam-
biamento di dieta— man-
giare piut broccoli o spi-
naci, ad esempio —modi-
fichi il rischio individua-
le piu del consiglio stan-
dard di consumare mol-
ta frutta e verdura e an-
cora tutto da dimostra-
re».

Francesca Lozito

ricostruzione preliminare dell’albero genealogico,
per contestualizzare |'eventuale successiva analisi
del Dna. Puo essere necessario, dopo I'esame del
campione da cui viene estratto la parte di corredo
genetico d’interesse, un secondo incontro di
spiegazione dei risultati. Naturalmente, la premessa
perché il medico specialista richieda la consulenza
genetica ¢ la diagnosi di una malattia. La consulenza
genetica puo costituire un utile supporto, oltre che
ai test veri e propri, anche ad alcuni esami clinici.
La consulenza genetica viene insegnata in
numerose specializzazioni mediche che si
avvalgono di questo settore. (F.Loz.)



