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Meglio sapere o non sapere?
Il dilemma delle diagnosi del Dna: una rivoluzione per i pazienti e per i medici
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SEGUE DA PAGINA I

n La privazione dal sonno «accende» specifi
che aree del cervello collegate all’ansia: lo rivela
uno studio condotto dall’università di Berkeley e
pubblicato dal «Journal of Neuroscience», secon
do il quale chi soffre di disturbi psicologici po
trebbe sperimentare notevoli benefici se comin
ciasse subito a curare con maggiore attenzione il
sonno.Applicando la risonanza, infatti, si èosser
vato che è sufficiente una notte insonne perché
l’attività nell’amigdala e nella corteccia insulare 
leareedelcervelloconnesseproprioconidisturbi
ansiosi  cresca in modo anomalo. «Questo dimo
stra  scrive il team statunitense  quanto sia pro
fondo il legame tra il riposo e lo stato di stress».

Basta una notte insonne
a scatenare l’ansia

nArrivaunanuovaclassedi farmaci sperimen
tali, che risulta promettente nel prevenire la per
dita precoce di memoria nei topi affetti dall’Al
zheimer: secondo uno studio della Northwestern
University, le molecole testate  le Mw108  ridu
cono l’attivitàdiunenzimacheapparesovraatti
vato in presenza del morbo ed è considerato un
elementochiave nei processi di infiammazione
cerebrale e alterazione della funzionalità dei neu
roni. «E’ un buon punto di partenza per lo svilup
po di trattamenti innovativi», ha spiegato Martin
Watterson: «E’ probabile che in futuro questo ti
po di farmaco possa essere somministrato per
bloccare alcuni sintomi iniziali dell’Alzheimer».

Farmaci antiAlzheimer
alla prova di laboratorio
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C
on o senza la ma-
lattia, il portato-
re da subito deve
affrontare serie
conseguenze nel-

la sfera relazionale e sociale:
si sentirà e verrà percepito
come «diverso» e sarà espo-
sto a una potenziale discri-
minazione sul lavoro, nelle
polizze sanitarie, nell’acces-
so all’educazione superiore
e persino nei procedimenti
di adozione, dove si preferi-
scono candidati sani e con
una lunga aspettativa di vi-
ta, come se un genitore ma-
lato o a rischio fosse «figlio
di un Dio minore».
Decidere, dunque, di fare

un test genetico oppure l’op-

posto sono sempre scelte co-
raggiose, chemeritano uguale
rispetto. Quando negli Usa
iniziarono le prime ricerche
cliniche sul Brca nel 1995, una
giovane paziente mi disse:
«Faccio il test per aiutare la
ricerca, ma non voglio il risul-
tato: se avessi mai saputo di
essere a rischio di tumore pri-
ma di ammalarmi, avrei fatto
delle scelte sbagliate nella
mia vita». Poco prima della
diagnosi, infatti, aveva divor-
ziato da unmarito che le face-
va del male. Non lo avrebbe
fatto, perché, divorziando,
aveva perso l’assicurazione
medica e le cure oncologiche -
si sa - sono costosissime.
Molte pazienti, invece, era-

no convinte che, se fosse stata
identificata una mutazione, i
famigliari avrebbero potuto
evitare, almeno in parte, il loro
stesso destino. Una di loro, pe-
rò, aggiunse: «Faccio il test
per lemie figlie,mami spaven-

ta il fatto che potrei aver tra-
smesso loro non solo il rischio
del tumore,ma anche quello di
non essere scelte comemogli e
madri ideali». Nessuno può
pontificare su quale sia la scel-
ta migliore in simili circostan-
ze. Chi sceglie di non fare il
test non sta mettendo la testa
nella sabbia. Chi sceglie la chi-
rurgia profilattica per ridurre,
se pur non del tutto, il rischio
di ammalarsi, non ha reazioni
idiosincrasiche. Rimuovere un
organo «ancora sano» non è
una scelta primordiale: tutti

decidiamo in base alla razio-
nalità, ma anche ai nostri
istinti più forti, di sopravvi-
venza e di genitorialità, che
vengono rafforzati o attenuati
dalle esperienze personali.
I medici, quindi, devono ac-

quisire le competenze neces-
sarie per informare pazienti e
familiari in modo accurato e
comprensibile e accompa-
gnarli nella difficile gestione
dell’informazione genetica,
fornendo loro tutti i dati og-
gettivi, anche se questi non sa-
rannomai gli unici elementi di
scelta. Crescere in una fami-
glia «decimata» dai tumori
trasforma profondamente il
rapporto con il proprio corpo
e la chirurgiaplastica cambia -
eccome - l’immagine di sé,
quando questa viene scelta
per ridurre il rischio di amma-
larsi, in giovane età, di cancro.
Angelina Jolie è una donna

che, come tutte le altre nate in
famiglie ad alto rischio di tu-

more, ha deciso di fare un test
genetico a carattere preditti-
vo e probabilistico. Ne ha af-
frontato i risultati con una
procedura chirurgica ad esito
non garantito. Avrebbe potu-
to fare anche altre scelte, ma
ha raccontato che nella sua
decisione non è stata lasciata
sola. Questo l’ha sicuramente
aiutata in un percorso per
nulla facile o indolore. Quante
donne, invece, sono state ab-
bandonate dai loro compagni
dopo una diagnosi di tumore
al seno, anche con ilmiglior ri-
sultato estetico? Oppure lui
non riusciva più a guardarle o
a sfiorarle, perché il valore
simbolico e metaforico di cer-
ti eventi va ben oltre fatti e ri-
sultati. Eppure non è necessa-
rio fuggire, se la propria com-
pagna perde il seno per un tu-
more o per il rischio di svilup-
parlo, e tanti uomini non lo
fanno. Restano e lottano.
Purtroppo i più privilegiati
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Dai test del nostro patrimonio genetico emergono straordinarie opportunità, ma anche nuovi interrogativi etici
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Il de� brillatore può salvare una vita.
Ogni anno in Italia circa 50.000 persone muoiono per 
arresto cardiaco.
Ogni minuto che passa in attesa dei mezzi di soccorso 
riduce del 10% la possibilità di sopravvivenza.
Il de� brillatore e il tempo sono i due elementi 
fondamentali per combattere l’arresto cardiaco.

RESCUE SAM è prodotto e sviluppato in Italia da PROGETTI.
Può essere utilizzato da personale non sanitario, secondo quanto 
stabilito dal decreto del Ministero della Salute del 18 Marzo 2011*.

Rescue SAM - De� brillatore DAE
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nTrasformare le vette del mondo in labora
tori per lo studio dei meccanismi di regolazio
ne del sistema cardiocircolatorio, in vista di più
efficaci trattamenti dell’ipertensione. È uno
degli obiettivi delle spedizioni medicoscienti
fiche in alta quota del progetto «HighCare»
(High altitude cardiovascular research), coor
dinato da Gianfranco Parati, dell’Università di
MilanoBicocca e direttore di cardiologia del
l’Istituto Auxologico italiano.
L’ipertensione arteriosa è una condizione che
causa la metà dei decessi legati a ictus e malat

tie cardiache. In Italia gli ipertesi sono 15 milio
ni, il 30% della popolazione in età adulta e solo
uno su quattro si cura in modo adeguato. E al
lora perché andare in alta quota? «Per studiare
i meccanismi di regolazione della pressione
senza l’effetto confondente della malattia»
spiega a «Tuttoscienze» Parati. A beneficiare di
queste ricerche non sono solo i pazienti iperte
si di pianura: sono 100 milioni i turisti che ogni
anno si spingono oltre i 2500 metri nelle Alpi e
nelle altre zone vanno dai 30 ai 40 milioni. Ci
sono poi le decine di milioni di abitanti in alta
quota, i cui organismi sono andati incontro a
modificazioni che potrebbero fornire preziose
informazioni sul background genetico.
Scopo dell’ultima missione, «HighCare An
des», a Huancayo sulle Ande peruviane, è stata
l’analisi delle modificazioni nella regolazione

cardiovascolare legate all’ipossia ipobarica,
«cheattiva il sistemanervososimpaticocon in
cremento della frequenza cardiaca e della
pressione. Abbiamo analizzato l’efficacia in
quotadella terapiaassociativadipiù farmaci, il
telmisartan e la nifedipina, su 100 residenti di
Lima già lievemente ipertesi, sottoponendoli
ad esami sulla situazione cardiovascolare sia a
valle sia all’arrivo in quota e dopo due settima
ne. Li abbiamo monitorati nelle 24 ore e fatto
loro eseguire test da sforzo».
I dati sull’aumento progressivo della pressione
nell’iperteso al crescere dell’altitudine sono in
linea con le aspettative: «La copertura farma
cologica funziona almeno fino a 3500 metri». Il
professore, però, ammonisce sani e ipertesi: «Il
monitoraggio della pressione è fondamentale,
così come un test da sforzo prima dell’ascesa».

Sulle vette delle Ande
per prevenire infarti e ictus

E’un dolore, a volte
sordo, che colpisce
soprattutto le arti-

colazioni di mani, polsi, pie-
di e caviglie. E’ come se le
arrugginisse, rendendo pe-
santi, nei giorni neri, anche
semplici azioni, come fare le
scale o impugnare una penna.
Si tratta dell’artrite reuma-
toide, la prima causa di disa-
bilità nel mondo occidentale.

E’ una malattia infiam-
matoria, cronica, multifat-
toriale autoimmune che
colpisce le articolazioni. Il
sistema immunitario, che
normalmente difende l’or-
ganismo dalle aggressioni
esterne, attacca le struttu-
re dell’organismo stesso,
confondendole con un ag-
gressore esterno, causan-
done l’infiammazione e il
danno articolare. Per la sua
natura sistemica può coin-
volgere, in alcuni casi, altri
organi e apparati come il si-
stema cardiovascolare,
l’apparato respiratorio, gli
occhi, il sistema nervoso e i
reni. Secondo le stime pre-
sentate di recente in un
convegno a Padova, questa

(la European league against
rheumatism). Una ricerca
dalla quale emerge come, no-
nostante a parole la malattia
sia piuttosto conosciuta da
chi ne soffre, spesso da anni,
troppi buchi neri rischiano di
comprometterne la gestione.
Se il 70% degli intervistati
giudica la propria malattia
«controllata», il 57% lamenta
un’influenza negativa nelle
capacità di svolgere semplici
attività quotidiane, il 51% un
peggioramento dell’umore ge-

nerale e il 41% difficoltà sul la-
voro e ostacoli per la carriera.

Non solo: per il 40% dei pa-
zienti l’artrite reumatoide ha
ostacolato persino la capacità
di dedicarsi agli hobby e per il
37% ha impattato sui rapporti
con partner, famiglia e amici.
C’è poi la questione dell’isola-
mento: l’88% è convinto che
chi non ne soffra o non abbia
un familiare colpito non rie-
sca a capire che cosa compor-
ti questa malattia.

Ma la situazione dei malati
si aggrava
quando la pa-
tologia non
viene diagno-
sticata tem-
pestivamen-
te, come pur-
troppo suc-
cede ancora
di frequente.
«Pur essen-
do una delle
malattie autoimmuni più dif-
fuse (8 volte più frequente
della sclerosi multipla, ad
esempio) - spiega Roberta
Ramonda dell’Unità operati-
va complessa di reumatologia
al Dipartimento di medicina
DiMed dell’Università-Azien-
da Ospedaliera di Padova -
l’artrite reumatoide è spesso
confusa con patologie meno
gravi, come l’artrosi. Pertan-
to, non si deve sottovalutare il

dolore, soprattutto alle arti-
colazioni di mani, polsi, piedi,
caviglie che è, infatti, il primo
segno della manifestazione
della patologia. Tra i cosid-
detti “sintomi sentinella” ri-
scontriamo tumefazione a ca-
rico di tre o più articolazioni
da più di sei settimane, dolo-
re a livello dei polsi e delle
piccole articolazioni di mani
e piedi e rigidità mattutina
superiore ai 30 minuti».

Una diagnosi tempestiva
permette di iniziare le terapie
precocemente. Ora la ricerca
è concentrata sull’individua-
zione di trattamenti sempre
più efficaci, ma anche sullo
sviluppo di sistemi in grado di
facilitare la gestione della ma-
lattia stessa. Ad esempio, è da
qualche mese disponibile una
nuova applicazione dell’Ap-
mar (l’Associazione persone
con malattie reumatiche
Onlus) per Android, Windows
e iTunes, scaricabile gratuita-
mente su cellulare e tablet,

che funge da
a s s i s t e n t e
esterno, pun-
tuale, effica-
ce, ricordan-
do gli appun-
tamenti quo-
tidiani e pe-
riodici con la
malattia.

Un segna-
le sonoro e

una notifica ricordano infatti
gli orari dei farmaci, le sca-
denze e gli appuntamenti.
Inoltre, la app dispone anche
di una funzione che permette
l’aggiornamento in tempo re-
ale con le ultime novità sulla
malattia presenti nel Web,
mentre la sincronizzazione
con Apmar consente di repe-
rire il centro di reumatologia,
più vicino o lontano da casa,
presente sul territorio.

VALENTINA ARCOVIO

Roberta
Ramonda

Reumatologa
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Il dramma
L’artrite

reumatoide
affligge

300 mila
italiani:

il 10%
di chi

ne è colpito
sviluppa

entro i primi
due anni

un’invalidità
grave

Il costo
sociale

complessivo
della

patologia
è superiore

a un miliardo
e 700 milioni

lP REUMATOLOGIA

Dall’app l’assistente virtuale
per chi soffre di artrite reumatoide

Previsto anche l’aggiornamento con le ultime novità sulla malattia nel Web

patologia affligge circa
300mila italiani. Entro i pri-
mi due anni il 10% sviluppa
un’invalidità grave e meno
del 50% mantiene un’attività
lavorativa o svolge le normali
attività a 10 anni dall’esordio.
Secondo le stime, il costo so-
ciale complessivo della pato-
logia è superiore a un miliar-
do e 700 milioni di euro an-
nui, di cui oltre un miliardo
per la perdita di produttività
e 600 milioni per la perdita di
capacità lavorativa.

hanno accesso alle cure mi-
gliori, non solo chirurgiche,
ma anche di supporto, analge-
siche, riabilitative. Ma guari-
gione, sopravvivenza e qualità
di vita dopo un tumore non so-
no solo legate allo status so-
cio-economico, ma al fatto che
molti medici danno maggiori
e migliori informazioni ai pa-
zienti più abbienti, più educa-
ti, più giovani e li aiutano a ca-
pire, fornendo loro anche il
«counseling» più adeguato.

Al contrario, l’informazio-
ne genetica, pur incerta e do-
lorosa, appartiene a tutti. An-
che quando riguarderà sem-
pre di più malattie per le qua-
li, per ora, non ci sono misure
preventive o terapeutiche e
l’unico beneficio di sapersi
portatori sarebbe quello di
farsi seguire da centri di ri-
cerca specializzati, sperando
in scoperte future. Infine, an-
che quello della diversità ge-
netica, comunque, è un mito
da sfatare, perché tutti por-
tiamo chissà quante mutazio-
ni genetiche non ancora note.

Recita il Coro a conclusione
dell’«Antigone» di Sofocle:
«Cose future, non di nostro
dominio. Ma ora dobbiamo af-
frontare l’oggi che ci sta di
fronte». La predestinazione

era al centro del pensiero gre-
co antico ed è all’origine del
nostro. Eppure proprio i greci
non cessarono mai di cercare
soluzioni attive, politiche e in-
dividuali, al loro oggi: sebbene
lo credessero segnato dal fato,
ritenevano degno del loro co-
raggio scegliere di agire oppu-
re di non agire, e come farlo.

In molti, forse, non affron-
teremo mai un test genetico,
ma per i nostri figli sarà una
pratica medica sempre più
comune. Avremo quindi biso-
gno di professionisti esperti e
di grande integrità, che ci gui-
dino nel labirinto della dia-
gnostica genetica, scevri da
interessi economici o di pote-
re. Ma dovremo anche chie-
derci come reagiremmo per
noi stessi e i nostri cari, come
vorremo essere sostenuti nel-
le nostre scelte e come sor-
reggeremmo altri, rispettan-
doli, consci che - ancora con
Antigone - «il silenzio di un
grido di dolore non è meno
grave». E soprattutto consa-
pevoli che possiamo sempre
essere «un balsamo per molte
ferite», come scriveva Etty
Hillesum il 12 ottobre del 1942
nell’ultima pagina del suo dia-
rio da Auschwitz, dove poi
morì. Basta soltanto volerlo.

NICLA PANCIERA

Ma a essere più colpita è la
qualità della vita dei malati:
lavoro e carriera, ma anche
normali attività quotidiane,
umore, hobby e persino i rap-
porti con gli altri sono minati
dall’artrite reumatoide. A fo-
tografare il vissuto e le cono-
scenze dei pazienti è la più
grande indagine mai realizza-
ta finora, condotta su 10.171
malati in 42 nazioni, Italia in-
clusa, e presentata poche set-
timana fa da AbbVie a Ma-
drid, alla vigilia di Eular 2013
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