Pagina 14415
Foglio 1 / 4

>creative commons>generazioni>progetti

PIU VICINI
ALLA MAPPA
COMPLETA
DEI GENI

Entro la fine del 2011 sono attesi
i risultati per collegare le malattie
a specifiche mutazioni genetiche

DIELISABETTA CURZEL

ovitdall'orizzonte nel mondo dellageno-

mica: passati gli anni del metodo Sanger

e sperimentati gli strumenti next-gene-

ration, cominciano a farsistrada macchi-
nari di terza generazione. Nonostante le apparenze,
Pargomento in questione non € cosa per pochi. 1} se-
quenziamento dei genomi {ovvero il processo che
permette di decodificare I'alfabeto degli esseri vi-
venti) hainfatti, accanto al valore scientifico, profon-
de implicazioni sociali: un esempio per tutti riguar-
da la medicina personalizzata, ovvero adattata al
profilo geretico di ciascune, che quest'operazione
potrebbe far divenire realta.

La storia degh studi in questo settore & piuttosto
recente. Una prima tappa fondamentale venne regi-
strata nel 1977 quando il chimico britannico Frederi-
ck Sanger sequenzio il primo genoma. Tale risultato
pose le basiper concepire lo Human Genome Project
(Hgp), il progetto diricerca che giunse ascoperte ce-

lebricome quellariguardante l'infondatezzadelle te-
orie razziali: il sequenziamento del genoma umano
dimostrd che tutte le razze umane sono uguali al
09.992% (dato che ha portato a ipotizzare la discen-
denza daun'unica madre).

«Dopo il metodo Sanger, ormai obsoleto ~ spiega
Silvio Salvi, ricercatore presso 'Universita di Bolo-
gna - sono comparsi sul mercato i macchinari cosid-
detti next-generation, tuttora in uso. Sono strumenti
prodotti da tre grandi industrie - IHlumina, Applied
Biosystems e Roche, con la subsidiaria 454 - che de-
tengono una sorta di monopolio mondiale». l meto-
do utilizzato & simile a livello teorico - consiste nella
riduzione del genoma in pezzettini, nel sno sequen-
ziamento ¢ infine nella suaricomposizione al compu-
ter -, ma diverso dal punto di vista pratico, perché le
strategie biochimiche utilizzate sono differenti: un
produttore crea frammenti lunghi (a titolo di esem-
pio) 1000 basi, il secondo 300 basi, il terzo 100 basi.
«Allaccademia ¢ affidato il compito di fare il mer-
ging di tutti i dati. Questo sistema richiede grandiri-

Leggere nel future. Stanno arrivando i sequenziatori di
terza generazione che leggono anche molecole a catena
lunga senza bisogno di frammentarle. Risparmiando tempo.

sorseinformatiche, perché produce un’enorme mole
di dati - continua Salvi -. Ma nel prossimo futuro le
cose cambieranno. I metodi next-next generation o
third-generation - non ¢’ ancora un modo univoco
per definirli - non ancora commercialmente diffusi
mainarrivo, affrontano il sequenziamento disingole
molecole molto lunghe senza bisogno di frammenta-
zioni. Questo portaanotevoliriduzionidicostoealla
semplificazione delie richieste bioinformatiche».
Tra le pitt promettenti, le proposte della Pacific bio-
science (http://www pacificbiosciences.com).

Le accresciute capacitd tecnologica rendono pili
vicini gli obiettivi di programmi come "1000 Geno-
me Project”, un altro progetto internazionale che
ha come scopo la catalogazione delle varianti gene-
tiche umane, ovvero delle piccole specificita che
fanno di ognuno di noi un individuo unico, diverso
datutti ghi altri. L’obiettivo in questo caso € la com-
prensione del ruolo delle caratteristiche ereditate
conil Dnanellastoria dell'umanita, nell’evoluzione
¢ in molte malattie.

Lafase pilotadei "1000 genomi", iniziatanel 2008 e
conclusa dapoco, € consistita nel sequenziamento di
179 genomi appartenenti a individui di quattro popo-
lazioni diverse {Africa occidentale, Europa, Cina e
Giappone), nel sequenziamento dei segmenti di Dna
che codifica alcune proteine in altri 697 individui, ¢
nell’analisiaunaltolivello di accuratezza dei genomi
di due famiglie di tre individui ciascuna (genitori e
un figlio). Nell'ultimo caso, lo scopo era la scoperta
delnumero di mutazioni che siverificano nel Dnanel
passaggio tra due generazioni.

Dai primi dati - pubblicati con licenza Creative
commons per usi non commerciali - emerge che
ogni persona & portatrice di circa 250-300 mutazio-
ni che inibiscono la funzione del gene nel quale la
mutazione stessa avviene. L'abiettivo finale dello
studio, icuirisultati sono attesi entroa fine del 2011,
¢ il disegno della prima mappa completa dei geni
collegati alle malattie, rare e meno rare, che afflig-
gono il genere umano.
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Medicina forense

L'identificazione personale & fondamentale in ambito penale poiché
- permette diindividuare l'autore di undelitto a-partice da residui
arganici, anche minimi: Pesame pud essere fatto su qualsiasi materiale
. che-abbia una componente cellolareda cui estrarre it Dna, quindi
‘sangue; sperma, bulbi piliferi, saliva, sudore. Tl materiale genetico
" tende a degradarsi con diversa velocitda seconda delle condizioni
ambientali {umidita, temperatura, inquinamen(o batterico, eccetera).
" Pud durare poche ore o pochi giorni nei casi pili sfavorevoli, ma se ben
conservato pud essere anglizzato anche a distanza di anni: una volta congelato si presewa
indefinitamente; a temperatura ambiefite, un campione asciutto (peresempio unagocciadi
. sangue raccolta su una carta assorbente) si coniserva pifi alungo che in forma liquida. It test
B comungue va sempre inserito e associato alle altre procedure d’indagine.

Rischio di sviluppare malattie

Negli Usa il Government accountability office (Gao) -i braccio investigativo
- delCongresso ~ha pubblicato lo SCOTS0 lugho unrapporta suikit perle.
diagnosi genetiche venduti direftamente al consumatore definendoli
- Mfyorvianti” ¢ di“nessuna utilitd®. In altre parole, fueri dal contesta
- dell’'organismo e del sub ambiente, linformazione genetica & quasi sempre inutile.
‘Ovviamente stiamo parlando dei kit che si acquistang in internet o in farmacia, non dej test
_dilaboratorio per identificare gravialterazioni del Dna, come la sindrome di Down ola
. -famitiarita alla fibrosi cistica; che sone un'altra cosa. L'inchiesta del Gao ha messo in evidenza
“chei risultati cambiavano (nel 58%) da un’aziendaall’altra. La variabilitd dipende, difatto,
- -dalla metodologia:  Snps (polimorfismia singolo nucleotide) sono le mutazioniche sicercano
el Dia peria‘toro assotiazione ad alcune malattie, sufla base dell'analisi diunauimerodi .
+campioni raccolti nella popotazione, Male miitazioni,in quantoiali, nonsonoun campwnano
standard, ogni giorno se ne scoprono dinuovi g diversi, e agniazienda usa un set particolare. -
‘Siamo percio. lontani dalf’essere capacidi mtetpretare correttamente il rischio di malattia.”
" "Senza contarela forteincidenza di ambiente e stile di vita nel determinare lo stato di salute. .,

GUIDAAITEST.
~GENETICI
EALLE LORO

ILLUSIONI

It vaso di Pandora. Il mercato della genomica personale & esplo-
so0. £ non si limita ai kit per conoscere {a predisposizione a certe

4y

malattie, ma comprende anche una serie di offerte “coliaterali®,
nate pil sulla scia del business che non gquetia stientifica. Cume
la vendita.del kit per sapere se il figlio sara un campione... Lo
schema riassume 1 test oggi disponibili sul mercato, suddivisi
nei colori del semaforo. Rosso; per i test the dovrsbbero essere
richiesti e interpretati da uno specialista del settore; Giallo, che
possono-essere richiesti dal consumatore, ma richiederebbero
un supporto per ia lettura; Verde, accesso e lettura liberd,

Maalmomento non esssmno rego!e e chmrzque pué acqmstarh.
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Ritorno alle origini

1t Progetto genografico -
della National geographic
society che usale
genetica per far tuce sull
lontane migrazioni
“dell'uomo & andata oltre
le aspetiative: 250mila
partecipanti, su 100mila

previsti, si sonoiscritti e hanno pagato 100

dollari per avers un’immagine approssimativa
“delia loro ascendanza genatica. Esistonoanche

test per conoscered'origing vichinga o ebrea.

Presuntopadre

Unasentenza deliaCorte
dicassazione (266 del
2006) ha stabilitoche

il risultatodel test di
paternitd basatosulDna
& da solo sufficiente per -
ilriconoscimentoo il
disconoscimento di un-

figlio. I test fattiviainternet perdhanno solo
valore informative: Perché il test sia valido in
tribunale, il preheva dei campioni deve esser e

eseguito in un laboratorio.

Parenti’stretti; |

i test di parentela
{fratelli; nonni, zii,
gemelli) viene usato’
guando sivuole sapere
sé due o pilrpersone
sonoin‘qualche modo -
parenti. Per esempio, sk
" pud usare nei casi di adozione, o se esiste un
- nesso bictogicofra un fighie e i presunti nonni,
Ma anche aifini del ncong1ung1mento famiti iare,
condizione di base per cui un immigrato pud
ottenere il permesso disoggiornoin ltalia,
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It sistema di
alimentazione
realizzatea
Trieste,
nell’Area

. Science Park, -
dall’azienda ¥ i B

G-Life sono due kit: G-profile e G-diet.

“Trisultati delle indagini genetichee
comportamentali servono a creare tn

ment: personalizzato, non solo sutla
base del Dna del consumatore; ma

- anche sul gusto, le preferenze
alimentari e lo stile di vita individuale.

- Servizio offerto ]
dalla svizzera
GenePartner.
Stabilisce il
tivello di
compatibilita . e
geneticae R &
afferma che la possibilita di una
relazione duratura e di successod -
maggiore nelle coppie che' risultano
geneticamente compatibili. Nato per
supportare le agenzie mateimoniati,
non pud prescindere dalla
compatibilitd sociate delle persone. -

- Attitudine sportiva

C'& anche chi
offre il test per
scoprirele
potenzialita
atletiche diun
neonato.
Pamericana . SREE.
Atlas sport genetics dice di
confrontare la mappa genetica con
quella di atleti appartenentia
diverse discipline:sportive. Gia, ma

- come tamettiamo conla

determinazione, 1a vogliaela
passibilita di raggiungere Vobiettivo?

Pazienda di
Phoenix:
_Chromosomal
hatanciato
it servizip -

_ "infedelty
testing”: .
siinvia’ .

- lindumento intimo det partnere -~ 7.

it laboratorio'cercatracce diDng -

- estranee allacoppia. Se poiil sospetto:
&suuna precisa personaesihaa
disposizione il suo Dna conaltri 500 $

7 sipuio avere la conferma o la smentita. -

Meticciodirazza

DnaBox.Trale
offerte c’e
anche quella di
identificare-il
patrimonio
genetico dei
cani;chene:
rileva il
lignaggioe i rischi disalute connessi
3l ceppo diappartenenza, La ricerca
offre una specie di "attestato di
patrimonio genetico” mediante il
confronto con 62 razze schedate nella
banca dati del laboratorio.
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