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| test genetici,
una corsa sfrenata

La domanda di analisi awmenta del 30 per cento all’anno e pullulano
i laboratori che promettono risultati eclatants, ma cosa c'é di vero?

ella pratica medica i test ge-
N netici sono per la maggior

parte utilizzati con finalita
diagnostiche. «I test diagnostici si ef-
fettuano sulle persone che hanno, o si
sospetta che abbiano, una particolare
malattia. Il quesito che tentano di ri-
solvere & se il paziente abbia o non
abbia una determinata malattia, e non
se la sviluppera in un certo momento
della sua vita», spiega il genetista
Bruno Dalla Piccola, direttore scien-
tifico dell’Ospedale pediatrico Bam-
bin Gesit di Roma. «I test genetici
sono classificati invece come presin-
tomatici, quando identificano il ri-
schio di sviluppare una malattia in
futuro in una persona sana al mo-
mento dell’analisi e che appar-
tiene a una famiglia nella
quale s’¢ verificato un -~
esordio tardivo. Unri-
sultato patologico del-
I'analisi indica che
quella persona & desti-
nata a sviluppare la
malattia ad un certo mo-
mento della sua vita. Que-
st'informazione & importan-
te, in quanto consente di attivare
interventi preventivi, che possono
incidere sulla morbilita e mortalita»,
precisa Dalla Piccola.

«] familiari che invece non hanno la

mutazione evitano stati d’ansia ed
indagini inutili. I test genetici rivolti

in ltalia
i laboratori
registrati che
effettuano test
genetici sono
. \all'incirca 500

all'identificazione dei portatori, indi-
viduano le persone che presentano
un rischio riproduttivo aumentato
per alcune malattie recessive comuni,
sia attraverso gli screening di popo-
lazione (ad esempio talassemia nel-
l'area del Mediterraneo), sia con gli
screening a cascata, sui familiari dei
pazienti affetti da malattie comuni in
certe popolazioni (ad esempio fibrosi
cistica nei caucasici). Infine, i test ge-
netici predittivi riguardano numerose
affezioni comuni, nelle quali il rischio
di malattia & aumentato o ridotto».

LA CAUTELA E NECESSARIA

Nell'ultimo decennio la domanda
di test genetici € aumentata in Italia
in media di circa il 30 per cento all’an-
no. Inoltre sul nostro territorio fun-
ziona un numero di laboratori per le
diagnosi molecolari che & quasi pari
aquello calcolato in tutti gli altri Pae-
si dell’Europa. Il numero di strutture
& in continuo e ingiustificato aumen-
to, un corrispettivo che non si trova
in nessun altro Paese analogo al no-
stro: in Francia sono 2-4 volte meno.

Questo, per I'ltalia, vuol dire un pul-
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QUANTO COSTANO?

> 1 test biochimici pili semplici costano circa 60 euro (alcuni si possono acquista-
re in farmacia), quelli genetici piti complessi possono costare molto di pit (circa
1000 euro), ma si fanno una sola volta nella vita. Anche il web offre
i test genetici. Si chiama genetica direct to consumer, perché porta i
test dai laboratori direttamente all’utente finale, utilizzando la rete.

Con un costo che va da 1000 a 3000 dollari si pud conoscere la
propria predisposizione genetica a una ventina di malattie diverse,
dal morbo di Alzheimer ad alcuni tipi di cancro, si pud identificare
anche la propria provenienza genealogica e geografica. Ma le truf-

fe sono sempre in agguato.

=
lulare di centri piccoli, con qualita
inferiore e costi superiori. Inoltre solo
i1 40% circa delle strutture certificate
partecipa a programmi per il control-
lo esterno della qualita. «Nei Paesi
anglosassoni e nel Nord Europa si
interviene per prevenire i rischi di
abuso dei test genetici, monitorando
in modo costante il loro uso e la com-
mercializzazione», dice Gilberto Cor-
bellini, docente di Storia della Medi-
cina Bioetica alla Sapienza di Roma.
«In Italia, invece, mancano i con-
trolli sulla qualita dei servizi e non
ci sono procedure trasparenti. Inoltre
nelle facolta mediche italiane si inse-
gna pochissima genetica, a fronte
dell’espansione impressionante av-
venuta altrove. Ancora diversa é la
realta asiatica dove gli stati interfe-
riscono pesantemente nelle scelte
riproduttive. In India e in Cina c’¢
una forte domanda per test che con-
sentono di selezionare il sesso».

NON BISOGNA ESAGERARE

Molti considerano i test ge-
netici una moda, che spesso
non aiuta, ma confonde.
«Sono affidabili i test che mi-
surano singole malattie do-

vute a mutazione di
un solo gene», avverte
Dalla Piccola, «ma i
test spesso pubblicizzati in rete per
patologie complesse come diabete,
ipertensione, safesmenss sono inaf-
fidabili. Per molte malattie ¢’¢ una
grossa componente ambientale e la
predisposizione genetica non vuol
dire che il soggetto si ammalera sicu-
ramente. Pensare che un test predit-
tivo possa scongiurare malattie gravi
¢ un’illusione. C’¢ un grande aumen-
to di donne che si sottopongono a
test genetici in gravidanza.

In Italia sono ormai troppi i labo-
ratori diagnostici per analisi del ge-
nere, e soprattutto & molto limitato il
ricorso dei cittadini alla consulenza
genetica presso specialisti prima e
dopo gli esami. ] test genetici dovreb-
bero essere preceduti da una fase di
preparazione, informazione e sotto-
scrizione del consenso e la consegna

del referto dovrebbe essere se-

guita dalla discussione e
dall'interpretazione del
risultato. Per questo &
necessario monitorare,
riorganizzare e coordi-
nare i servizi e informare
sulla necessita di sotto-
porsi a test del genere:

| INDIRIZZI UTILI :

i
Sigu, Socleta ltalla}na
di Genetica Umana
Tel. 02.61.911.2009: 619.112.464.

wwwisigu.net !

Centro di riferimento oncologico -
Dipartimento di Ricerca preclinica
ed epldemio'oglca' - Aviano (Pn)

Tel. 0434.659.435. |

Istituti ortopedicl Rizzoll - Modulo
di familiarita e genetica - Bologna
Tel. 051.636.6519.

)
Istituto Europeo dl: Oncologia - Divisione
di Farmacoprevenzione - Milano
Tel. 02.574.898.70. |

Ospedale San Raffaele - Lab. di Blologla
molecolare clinica ¢ Citogenetica - Milano
Tel. 02.264.323.12,

istituto Nazionale d:el Tumori - Unita di
Medicina preventiva e predittiva - Milano
Tel. 02.239.028.09. |

Universita degli studi di Napoli
Federico 1l - Dip. di Biochimica
e Blotecnologle mediche - Napoli
Tel. 081.746.3532. |

Ceinge BIotecnologie avanzate
Numero Verde 800.1166.70.

Istituto Gregorio Mendel - Servizio
di Genetica medica - Roma

Bruno Dalla Piccola, o si eviterebberocosi | Tel 06.441.605.03. :
direttore scientifico . N drammatici | universita di Roma Tor Vergata -
dell’ Ospedale pediatrico errori». Sezione di Genetica/medica - Roma
Bambin Gesu di Roma. ' \ MM. | Tel06.725.960.80.
|
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