]
[]D

Quotidiano Milano

Diffusione: 291.405

Lettori: 1.122.000

n Sole ®mm

Direttore: Gianni Riotta

11-MAG-2010
da pag. 22

data
stampa

Genetica. Pool sardo per la ricerca

Sfida tutta italiana
alla sclerosi multipla

Francesca Cerati
MILANO

wm «Illavoro € un importante
contributo alla conoscenza
della sclerosi multipla, una
malattia che colpisce 3 milioni
di persone nel mondo, e di cui
ancora non si conoscono le
cause determinanti».

Esordisce cosi Francesco
Cucca, direttore dell'InnCnr e
professore di genetica medica
all'Universita di Sassari, spie-
gando il risultato dello studio
da lui coordinato che ha per-
messo diidentificare inunava-
riante del gene Cblb I'aumen-
to del rischio di sviluppare la
malattia. «Questo gene produ-
ce una proteina dotata di mol-
teplicifunzioni-spiega Cucca
- che regola l'attivazione del
recettore dei linfociti, cellule
chiave nel regolare le risposte
immunitarie. Risultati coeren-
ti con studi genetici sumodelli
animali: nel topo, I'assenza del
gene causa infatti I'encefalo-
mielite, malattia simile alla
sclerosi multipla».

Laricercaéappenastatapub-
blicata su «Nature Genetics» e
rientra nello studio di associa-
zione dell'intero genoma Gwa-
sGenome, condotto su 883 pa-
zienti e 872 volontari sani, tutti
sardi. Ed & proprio nell'ambito
di questo tipo di studio che si
inseriscel'indagine, resa possi-
bile anche dall’'uso di supercal-
colatori come quello del Cen-
tro di ricerca Crs4, situato ncl
Polo tecnologico diPula.

«Gli elementi di originalita
di questo studio - continua
Cucca - risiedono nel tipo di
analisi che abbiamo effettuato.
In pratica, siamo riusciti ad au-
mentare il numero di varianti
da guasiun milione fino a circa
7 milioni per individuo in ma-
nieraindiretta, mamolto preci-
sa. Se prendiamo le varianti
predette e le confrontiamo con
quelle osscrvate lasovrapposi-
zione supera infatti il 99 per
cento. Il che significa che a dif-
ferenza di quanto accade in

questotipo diindagini, & chiara
la funzionc della variante nel
contesto della malattia. Altro
fattore diatipia positivadi que-
sto studio & che gli effetti sul ri-
schio della malattia sono risul-
tati particolarmente alti».
Conclusioni importanti, che

‘hanno gia aperto le porte allo

step successivo della ricerca,
cio¢ quelli sulla funzionalita
dellamolecola. «Sitrattadistu-
dicomplessicherichiedonoin-
nanzitutto alleanze e altatecno-
logia. Laricercaéinfattiil risul-
tato di un consorzio sardo che
riunisceiprincipali centriclini-
ci e di ricerca nel campo della
genetica avanzata (Istituto di
neurogenetica ¢ neurofarma-
cologia (Inn) del Cnr, Universi-
ta di Cagliari e Sassari, aziende
ospedaliere di Cagliari, Sassari
¢ Ozieri, e il Crs4, ndr), oltre
all’Associazione sclerosi multi-
pla», precisa Cucca.

E dal prossimo ottobre il
Crsgdisporradisistemi dinuo-
va generazione che permette-

. ranno di decuplicare la capaci-

ta di scquenziamento, e quindi
di cspandere lo studio di se-
quenziamento del genoma su
almeno zmila volontari sani e
2mila pazienti.

«Senza i 47 teraflops (mi-
gliaia di miliardi di operazioni
al secondo) del supercompu-
teresenzails petabyes (1peta-
byte equivale auna colonnadi
Cdrom alta 20km) non sareb-
be stato possibile affrontare la
sfida che il professor Cuccaha
intrapreso» chiude Chris Jo-
nes, alla guida dei bioinforma-
tici associati all’esperimento.
Un eccellente esempio di
e-science italiana.
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