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embra incredibile, ma
S forse stiamo aggancian-
do il treno della pii1 pro-
mettente innovazione scienti-
fica e tecnologica in corso. La
legge di Stabilita in via di ap-
provazione dal Parlamento
contiene un emendamento
per varare un «Progetto Ge-
nomi Italiay, su cui il governo,
e quindi il ministero della Sa-
lute, investira attenzione e 15
milioni di euro in tre anni.
Sitratta di un fondo per ini-
ziare e richiamare contributi
anche di privati. I’invito é sta-
to intelligentemente raccolto
da Enpam, ’Ente Nazionale
Previdenza Medici, che si é
impegnato a investire almeno
altri 15 milioni. Probabilmen-
te, cioé auspicabilmente, en-
treranno in gioco altri prota-
gonisti e, se ci saranno le con-
dizioni per iniziare, si potra
decidere quali caratteristiche
dare al progetto. Cioé quali in-
formazioni genomiche si sce-
glieranno di ricavare dai se-
quenziamenti dei genomi di
alcune migliaia di cittadini ar-
ruolati con tutte le garanzie
ritenute necessarie.
La qualita e quindi la novita
e l'utilitd delle informazioni
dovranno attirare capitali, an-
che internazionali, perché con
30 milioni si potra giusto ini-
ziare il lavoro. Per fare qual-
che esempio di progetti inter-
nazionali di sequenziamento
dei genomi individuali in cor-
so, la Gran Bretagna ha inve-
stito 300 milioni di sterline
per «Genomic England», che
in quattro anni sequenziera
100mila genomi di 70mila pa-
zienti e relativi familiari. Gli
Usa hanno destinato oltre
200milioni di dollari solo per
capire come investire nella
«Precision Medicine Initiati-
vey, con lobiettivo del se-
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LItalia ha voglia di futuro
e prepara il Progetto Genomi

Con il mega-archivio dei Dna individuali le cure saranno su misura

quenziamento di un milione di
genomi. Si tratta anche in que-
sto caso di investimenti a fondo
perduto, ma strategici perché
in quei Paesi si e capito che la
ricerca e I'innovazione nel cam-
po della genomica assicura svi-
luppo economico. Come ha ri-
cordato il presidente Obama,
ogni dollaro investito nel costo-
so Progetto Genoma Umano si
moltiplica per 140!

La genomica, intesa come
settore di ricerca e sviluppo
tecnologico, ha le potenzialita
innovative, e quindi di spinta
economica, dell’informatica al-

le origini. Basti pensare che il
costo e il tempo per sequenzia-
re un genoma sono passati da
3-400mila dollari per un mese
di lavoro, a circa 1000 dollari
per circa un giorno di lavoro-
macchina e che un sequenzia-
tore di ultima generazione
scansiona 20mila genomi al-
’anno a un livello elevatissimo
di precisione. A questi costi e
tempi si deve aggiungere ov-
viamente 'analisi bioinforma-
tica per dare significato al te-
sto scritto in un genoma.

Cosa ne verra dai progetti
che finanziano il sequenzia-

mento e l'analisi bioinformati-
ca di migliaia e in prospettiva
milioni di genomi e in parte
prevedibile e in parte no. Non
sono prevedibili gli avanza-
menti conoscitivi, di sicuro
straordinari, e le ricadute ap-
plicative di una comprensione
pil avanzata di come il genoma
governa la biologia umana. Di
certo, perché sta gia accaden-
do, migliorera la sicurezza e
lefficacia e si ridurranno i costi
della medicina. Infatti, essendo
noi il risultato dell’evoluzione
biologica, che a sua volta fun-
ziona come aveva capito

Darwin, le variazioni genetiche
individuali sono la norma. Non
l’eccezione. Ognuno di noi, a
parte i gemelli monocoriali, ha
un genoma unico di partenza,
che risulta dalla ricombinazio-
ne di meta dei genomi dei geni-
tori, pitt mutazioni o alterazioni
incidentali. Queste possono
dar luogo, quando le sequenze
sono tradotte in proteine che
tengono dinamicamente insie-
me il corpo, a un funzionamen-
to grosso modo accettabile (sa-
lute) o invece a qualche anoma-
lia fisiologica e quindi a una
malattia o a una predisposizio-
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ne ad ammalare in un futuro
pill 0o meno indefinito o, ancora,
a una reazione anomala a un
farmaco. Sono gia migliaia i ge-
ni conosciuti e implicati in di-
verse malattie, dai tumori alle
malattie cardiovascolari a
quelle neurodegenerative o
mentali. E sono centinaia i geni
che controllano la capacita in-
dividuale di rispondere o meno
a un farmaco, ovvero di subire
effetti collaterali assumendo il
farmaco, o di ammalare, se ci si
espone a un fattore ambientale.
Grazie all’ampliamento delle
conoscenze sulle variazioni ge-
netiche, e quindi allo sviluppo di
test che diventeranno sempre
pil precisi, si potranno prende-
re decisioni piu efficaci e consa-
pevoli per trattamenti e pre-
venzione e percid «mirare» su
chi & a rischio di ammalare o
puo essere trattato con un far-
maco o0 non deve esporsi a spe-
cifici fattori di rischio. Che si
chiami di precisione o persona-
lizzata, questa sara la medicina
futuro, mirata sul paziente.
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tar

farmaco, un esame diagno-

Icriteri per prescrivere un
stico o una prestazione me-

“Salviamo 1 medici dal labirinto
di dati e studi in eccesso”
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Una nuova pol

dica sono troppo disinvolti,
tali, addirittura, da mettere in
crisi la sostenibilita della Sa-
nita. E Pallarme della Sifact,
la Societa di farmacia clinica
e terapia, riunita a Roma in
occasione del congresso «Si-
stema sanitario nazionale: so-
stenibilitd o sopravvivenza?
Le nuove frontiere dell’assi-
stenza farmaceutica».

D’ora in poi, se una presta-
zione non ripaga il risultato in
termini di miglioramento della
salute e della qualita di vita, la
parola d’ordine - dicono gli
esperti - sara «disinvestirey.
Ma come distinguere i servizi

necessari da quelli superflui?
La Sifact, in linea con il decreto
«Appropriatezza prescrittiva»
del governo, sposa il principio
«choosing wisley», scegliere
con avvedutezza, mutuato dalla
fondazione Usa Abim. Alla base
c¢’é un problema non solo politi-
co-economico, ma che nasce
dall'incertezza stessa nella pra-
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Big Data

La quantita

di ricerche

e pubblicazioni
mediche continua

a crescere

tica clinica quotidiana. «Se le
situazioni in corsia impongono
rapidita - spiegano alla Sifact -,
l'accesso alle fonti in ospedale
non é sempre facile e, anche
quando si trova il tempo di con-
sultare Internet, avere subito
risposte traducibili é difficilex.
Insomma, il «<mare magnumy di
pubblicazioni su casi, tratta-
menti o molecole disorienta
piuttosto che guidare. Del resto
- calcolava «PLoS Medicine»
gia nel 2010 - ogni giorno esco-
no nel mondo 6mila articoli sul-
le 30mila riviste indicizzate.

Si deve percio ripartire da
nuovi principi, garantendo che
il compito dei ricercatori sia,
parallelamente al migliora-
mento delle conoscenze, quel-
lo di riconoscere metodi supe-
rati o nuovi ma accessori, rive-
dendo le prioritd. A fornire
una misura degli squilibri &
I’European Centre for Disease
Prevention: I'Italia & al quinto
posto nell’Ue per abuso di an-
tibiotici. Conseguenza: 1'im-
pennata delle infezioni.




