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Un “filtro” dara la caccia alle malattie rare

, Trieste &onacalm

Equipe dell’ospedale infantile in grado di “Ieggere" ogni alterazione genetica: € la prima volta in Italia

di Pierpaolo Pitich

Un approccio innovativo nel
campo della diagnosi e della cu-
ra delle malattie rare. Una sfida
partita dalla nostra citta negli ul-
timi mesi che ha gia raccolto ri-
sultati importanti e che & desti-
nata arivoluzio-
nare il settore
delle patologie
su base geneti-
ca. Si chiama

PROGETTO
“ESOMA”
Al lavoro

mazioni, siriescono a individua-
re e interpretare, tra le migliaia
di alterazioni, quelle che sono ri-
conducibili a una specifica ma-
lattia rara. «Finora si andavano
ad analizzare soltanto i singoli
geni, oppure l'intera sequenza,
ma senza avere la possibilita di
comprendere e
interpretare le
diverse altera-
zioni del patri-
monio geneti-

“Esoma” ed & il s tadrt co», spiega Al-
progetto porta- il grl‘!ppo dl. pedl.atrl, berto ”IPorgmasi-
toavantidauna genetisti e biologi ni, medico im-
équipe medica munologo della
multidisciplina- Clinica pediatri-
re del Burlo Ga- ca del Burlo e coordinatore del

rofolo: un gruppo eterogeneo di
una dozzina di persone, che col-
labora a stretto contatto e che
comprende pediatri, genetisti,
biologi e tutta unaserie di figure
intermedie. .
L’elemento di novita consiste
nella lettura della quasi totalita
delle sequenze del patrimonio
genetico del paziente dove, at-
traverso l'incrocio di dati e infor-

progetto, che ha in Alessandro
Ventura e Paolo Gasparini i re-
sponsabili rispettivamente del-
la Clinica pediatrica e dell'Istitu-
to di genetica. «Con questo ap-
proccio nuovo invece, grazie
all'utilizzo di una serie di filtri
clinici, biologici e statistici, an-
diamo a individuare e seleziona-
re le alterazioni genetiche real-
mente pertinenti alla malattia

a5

rara in questione». Una metodo-
logia di lavoro gia attiva negli
Stati Uniti e che per la prima vol-

‘ta ha preso avvio nel nostro Pae-

se.
Un’analisi specifica che viene
effettuata nei pazienti (anche
adulti) che presentano delle ca-
ratteristiche precise in termini
di gravita e originalita della ma-
lattia. Studi che hanno permes-
so al progetto “Esoma” diidenti-

un ricercatoré al lavoro in un laboratorio (foto d’archivio)

ficare due malattie le cui cause
genetiche fino ad oggi non era-
no ancora conosciute: vale a di-
re una particolare forma di im-
munodeficienza, che nel mo-

mento in cui & stata individuata

contavasolo 4 casi diagnosticati
al mondo, e una forma di
“Lupus eritematoso sistemico”,
caso unico almondo.
«Comprendere le cause gene-
tiche delle malattie rare pud in

alcuni casi fornire gli strumenti
utili per identificare nuovi ber-
sagli terapeutici e avviare speri-
mentazioni cliniche», afferma
Tommasini. «In sostanza si trat-
ta di progettare la relativa tera-
pianon pitisolo sul sintomo ma
sul meccanismo che ne ¢ alla ba-
se: il lavoro di
rete che ci vede
collaborare con
la Clinica pedia-
trica di Brescia
ha permesso di
identificare in
seguito altri 4
casi della stessa

IL NUOVO
‘ ‘ APPROCCIO
Identificate

due patologie le cui cause
erano sconosciute

che fanno capo ai reparti di pe-
diatria dei maggiori ospedali
dellaregione, il cui fine & quello
di ottimizzare le risorse disponi-
bili e favorire la transizione del-
le cure del bambino fino all’eta
adulta. Il futuro ¢, ciog, quellodi *
allargare le sperimentazioni a li-
vello internazionale, attraverso
il confronto e la condivisione
delle conoscenze, dei dati rac-
colti e dei risultati ottenuti, con i
principali centri specialistici al
mondo.

«lricorso a tecnologie avan-
zate per la dia-
gnostica  sara
sempre pil va-
sto, ma le infor-
mazioni che ne
deriveranno sa-
ranno sempre
piut complesse»
conclude Tom-

malattia - rara,

con sperimentazione di un far-
maco che potrebbe rivelarsi par-
ticolarmente utile in questa ma-
lattia». L’'avvio del progetto
“Esoma” & stato sostenuto
dall’associazione Azzurra malat-
tie rare e dalla Consulta dei geni-
tori di Latisana e Ronchis, men-
tre per garantire al meglio I'ac-
cesso dei pazienti a queste nuo-
ve tecnologie diagnostiche & sta-
ta sviluppata una rete di medici

masini. «Que-
sto significa che avremo a che
fare con un’enormita di infor-
mazionirelative alla salute e alla
genetica e ci sara bisogno di
qualcuno che sia in grado di fil-
trare i dati e di stabilire delle
priorita: il medico del futuro in-
somma dovra necessariamente
far parte di un lavoro di équipe e
confrontarsi con dei centri di ri-
ferimento specializzati».
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