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R2/LASCIENZA
L'archivio
del Dna

che ciaiutera
aguarire

[ primo si del Parlamento
perdisegnare la mappa
dei nostri genomi

BLENA CATTANED

provandolalegge di Stabi-

1ita 2016, ha votato anche
un comma, il numero 331, che,
se passera anche alla Camera,
dotera I'Italia di un fondo chia-
mato “Progetto Genomi Italia”.
Istituito presso il Ministero del-
1a Salute, sara messo a bando
con linee guida definite da una
Commissione di esperti per stu-
diare e realizzare il sequenzia-
mento di migliaia di genomi di
parte della popolazione italia-
na. Si tratta di un'importante
opportunita per il Paese, per il
futuro del nostro sistema sanita-
rio e per la ricerca italiana, che
permettera di contribuire all’a-
vanzamentoedi godere dei frut-
ti della genomica, per quel che
riguardale applicazioni alla me-

P OocHIgiorni fail Senato, ap-

dicina. E in corso una rivoluzio-
ne. La genomica si basa sul se-
quenziamento del genoma di
un individuo, vale a dire sulla
lettura di tutte le oltre tre mi-
liardi di lettere (A, T, C, G com-
binate fraloro) delsuoDna. L'a-
nalisi di questa lettura permet-
te di identificare la presenza di
varianti, cioe di singole lettere
diverse tra gli individui — sono
“solo” 3 milioni le lettere diver-
se che ci distinguono l'une
dall'altro— e di lavorare non so-
lo per leggerle ma, ancora di
piti, per interrogarne i dati e
“collegarle” a parametri clinici
o di efficacia farmacologica. Si
vuole arrivare a identificare le
varianti {lettere) rare che sono
neutre da quelle associate o cau-
sadi determinate malattie.
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“L’archivio del Dna anche in Italia”
Cosli il genoma cl alutera a guarire

ELENA CATTANEO

ochi giorni fa il Sena-
to, approvandolaleg-
ge di Stabilita 2016,
ha votato anche un
= comma, il numero
331, che, se passera anche alla
Camera, doteral'Ttalia di un fon-
do chiamato “Progetto Genomi
talia”. Istituito presso il Ministe-
rodella Salute, sara messo aban-
do con linee guida definite da
una Commissione di esperti per
studiare e realizzare il sequen-
ziamento di migliaia di genomi
di parte della popolazione italia-
na. Sitratta di un'importante op-
portunita peril Paese, peril futu-
ro del nostro sistema sanitario e
per la ricerca italiana, che per-
mettera di contribuire all’avan-
zamento e di godere dei frutti
della genomica, per quel che ri-
guarda le applicazioni alla medi-
cina.

E in corso una rivoluzione. La
genomica si basa sul sequenzia-
mento del genoma di un indivi-
duo, vale a dire sulla lettura di
tutte le oltre tre miliardi di lette-
re (A, T, C, Gcombinate fraloro)
del suo Dna. L'analisi di questa
lettura permette di identificare
la presenza di varianti, cioé di
singole lettere diverse tra gli in-
dividui— sono “solo” 3 milioni le
lettere diverse che ci distinguo-
no 'uno dall’altro — e di lavora-

Eaon

re non solo perleggerle ma, anco-
ra di pit, per interrogarne i dati
e “collegarle” a parametri clinici
o di efficacia farmacologica. Si
vuole arrivare a identificare le
varianti (lettere) rare che sono
neutre da quelle associate o cau-
sa di determinate malattie, o
che rendono una malattia pit o
meno penetrante, oresponsabili
della nostra differente risposta
ai farmaci, o per meglio dise-
gnarne la sperimentazione di
Nuovi 0, ancora, per conoscere al-
cune predisposizioni a patologie
eprevenirle. C'é tantissimo anco-
ra da capire su come il genoma
influenza la nostra salute. Dob-
biamo far palestra. Gia oggi, una
letteraT al postodella Ainun ge-
ne coinvolto nella degradazione
diunnoto anti<oagulante rende
Yindividuo un “lento metaboliz-
zatore” di quel farmaco, con la
conseguenza che l'assunzione
della dose “normale” lo espone
al rischio di un’emorragia. Si
pensi quale vantaggio comporte-
rebbe per l'individuo e per il si-
stema sanitario nazionale avere
questa informazione, cioé lega-
relevariantiindividuali a specifi-
che manifestazioni cliniche.

I fondo potra contare su uno
stanziamento di cinque milioni
di euro all'anno per i prossimi
tre anni destinati ad un piano na-
zionale finalizzato aincrementa-
re conoscenze e tecnologie perlo
studio di migliaia di genomi ita-

liani. I1 piano sara predisposto
dalla Commissione che dovra
stabilirne condizioni e obiettivi,
demandando ad un bando pub-
blico e ad esperti, terzi e indipen-
denti, la selezione dei migliori
progetti di ricerca negli ambiti
individuati. La Commissione
avrd anche l'incarico di indivi-
duareisoggetti, pubblici o priva-
ti, necessari a cofinanziare il pro-
getto. La delicatezza di questo
aspetto, di cui vado particolar-
mente orgogliosa, & che non solo
non ci si affida alle sole, spesso
esauste, risorse pubbliche ma,
anzi, si prevede — fino a condi-
zionarne la fattibilita — un cofi-
nanziamento da altri soggetti in
misura almeno pari alle risorse
pubbliche impegnate. Se questi
non dovessero manifestarsi,
non un euro delle risorse pubbli-
che sara investito nel progetto.
L’'approvazione in Senato del
comma 331 sul Progetto Geno-
mi Italia si deve al fattivo appor-
to e sostegno dei membri del
Gruppo Autonomie, cui faccio
parte, e del suo capogruppo, se-
natore Karl Zeller, che ne ha
compreso limportanza, oltre
che dei gruppi di maggioranza e
del Governo. Durante I'incontro
organizzato a Washington dal
National Human Genome Re-
search Institute a gennaio 2014
non c¢’'era nessun piano italiano
di genomica applicata alla sani-
ta pubblica. Ma, se confermato

nellalegge di Stabilita, il pianoci
sard, collocandoci traiprimi Pae-
siin Europa. Nel Regno Unito, la
company pubblica-privata Geno-
mics England, creata dal gover-
no inglese, ha previsto un inve-
stimento di 300 milioni di sterli-
ne per sequenziare 100 mila ge-
nomi in quattro anni. Negli Stati
Unitiil presidente Obamahalan-
ciatola Precision Medicine Initia-
tive per sequenziare un milione
di genomi. Il nostro Paese ora ha
la possibilita di lanciare un pro-
prio progetto nazionale che per-
mettera di conoscere e curare
meglioi suoi cittadini. Il sistema
sanitario nazionale eisuoi medi-
ci dovranno essere pronti ad as-
sorbire “l'onda d'urto” che in 5
anni, con indagini genomiche a
costi popolari, potrebbe portarci
ad avere il sequenziamento del
Dna nella cartella clinica di cia-
scuno, con il dovere di saper cu-
stodire, analizzare, interpretare
quelle lettere correttamente
nell'interesse dei pazienti. Per
farlo dobbiamo anche formare
nelle nostre Universita nuovi ge-
netisti medici capaci di incorpo-
rare quelle informazioni nella lo-
ro pratica clinica. Dobbiamo po-
ter partecipare a livello interna-
zionale allo scambio di informa-
zioni tra i progetti in corso. C'é
un obbligo anche morale di lavo-
rare con \'obiettivo di consegna-
re al cittadino una medicina di
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precisione.
Inizia (spero) una nuova av-
ventura per la medicina italia-
na, gia famosa all’estero per tan-
te sue eccellenze, la cul buona
riuscita dipende anche dalla per-
cezione della responsabilita da
parte di tutti gli specialisti che si
cimenteranno peril Paese in que-
sta impresa. Loro saranno il no-

Il business
del genoma umano

|2

1 4,5 miliardi
la spesa degli Usa per sequenziare
il Dna umano tra il 1990 e il 2001

o
- 966 miliardi

: le ricadute economiche
lrail2001eoggi

[

3 59 miliardi

‘ guanto denara & rientrato
“.nelle casse Usa attraverso le tasse

1 OOO dollari

+ quanto costa sequenziare
~.un intero Dna umano oggi

9 —
: ] giorno

. iltempo
* necessario

£ 5 miliardi
il mercato
- dei test genetici oggi

4
(B3
25 miliardi

- il mercato
. dei test genetici fra 10 anni )

ER
40 mila
¢ i brevetti relativi a geni

“, concessi negli Usa dal 1984

FONTE: rapporto United for Medical Research
12 giugno 2013

stro avamposto. Non di meno, la
riuscita e condizionata al coinvol-
gimento di altri soggetti ambi-
ziosi e coraggiosi, pronti a inve-
stire sul futuro della salute del
nostro Paese. Manifestare que-
sto interesse oggi, da subito, pri-
ma ancora che si completi l'iter
legislativo della legge di Stabili-
ta sarebbe un segnale tangibile

chele competenze ci sono, che s
ha a cuore la salute dei cittadini,
che sivuole costruireriafferman-
do la professionalita dei medici,
chec’eéchiein gradodiaccettare
sfide impegnative non a parole
ma investendo intelligenze e ri-
sorse.

Il Progetto Genomi Italia e
una grande scommessa per il

Se passera alla Camera,
il fondo sara una vera
rivoluzione perla

medicina del nostro Paese

Previsti cinque milioni

dieuroall’anno peri

prossimi tre anni destinati
ad un piano nazionale

Primovialibera
del Parlamento
al progetto
cheservira

amappare
I'attivita

dei nostri geni
Perindividuare
cause di malattie
e patologie

Paese che il Parlamento ha rite-
nuto meritevole di attenzione,
tanto da essere pronto a puntare
qualche fiche. Spetta ora alla so-
cieta accettare la puntata e dare
inizio al gioco.
Elena Cattaneo e senatrice
avita e docente
all’'Universita di Milano

DRIPRODUZIONE RISERVATA

BT

a, giomo di guenigliaa Parigi
Accordo Ue-Turchiasui migranti
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