
QUEL GENE FA MIRACoLI
Quattromila malattie
diverse, per lo più
incurabili. Tirtte ins ieme
colpiscono tre milioni
di italiad. Le chiamano
"tare". Ma la eenetica
ha la risposta frusta:
il trapianto diDna
DI AGNESE CODIGNOLA

altri due anni prima di porer operare iì se-
condo occhio, ma i presupposti sono buo-
ni. Forse gli è anclata bene, e c<>me a lui è
andata bene a Tommaso e Josalinda, due
gemelli nr.rlati di 27.rnni, e a un bambino
di Orlando, in Florida, tuni già operari a Fi-
ladelfia.
È con il vofto dei malati che, quesr'lnno,
Telethon si presenra alla sua raccolta fon,

di, con Ia maratona in programrna il 17, l8
e 19 dicembre. Perché in questi anni molte
cose sono cambiate e a forza di strrdiarc c
tàre buona scienza la terapia genica sta co-
minciando a diventare rcaltà. funica real-
ti possibile per i malati dellecosiddette ma-
lartic rare, che poi, tune insieme rare non
sono: colpiscono cinqr.re persone ogni l0
mila ma, nel loro insieme, a seconda de! >

Matati particolari
l ì  mil ioni:  gl i  i tal ianicol l  una maiatt ia rara:
25 mil ioni:  gl ieuropeicon una matatt ia
(a(4.
lì.6OO: le matattie rare censite datla rete
nazionale, che fa caoo all'lstituto suDeriore
di sanità (wwwiss.ivcnmr). Nel database sono
presenti  intormazioni sur laboratoí di diagnosi
molecolare (160) e sui centr i  cl inici  special izzati
(80), noncné qLelle su oltre 160 associazronl
di pazienti .
8O pr:r cr:nto: le malattie rafe di ongrne
genetica.
ó por eonfo: le malat l ie rare per le qual i
esiste una cura.
POO cirea: i farmaci per le malattie rare
approvati  negl i  Stat i  Unit i  dal 1983, anno
dellentrata in vrgore del l 'orphan Drug Act.
l8: i farmaci orfani aDDrovati  nel l 'Unione
Europea dal 1999, aîno del l 'entrata in vigore di
una normativa ad hoc: sgravi f iscal. .  esclusiva per
daeci anni del prodotto, esonero totale o parziale
del pagamento della registrazione.

'è Alessandro, la cui vista ha
iniziato a peggiorare: piange
per nuìla, sopraftuno di sera,
sbace contro porte e spigoli, e
sembra aver paura di essere

abbandonato al buio, Glidicono che soffre
di retinite pigmcnrosa. una m.rhnia dege-
nerariva che porta inesorabilmente alla ce-
cirà, ma lui riesce comunque a tiequentarc'
la scuola, e a diventrre campione regiona-
le di marcia. Poi, nel 2006, quando ha 16
anni, gli fanno una diagnosi più denaglia-
ta: amauroriico[genita di Leber, una nralat-
tia genetica molto rara, e una condanna al'
la cecità. A salvarlo è stata una telefonara
dei suoi medici di Napoli: i l
ragazzo è stato selezionato per
un intervento sperimentale di
terapia genica targaro Tcle-
rhon, da eft-ettuare a Filadel-
fia. Con la microchirurgia gli
inseriscono in unocchio un vi-
rus modificato che traspona il
gene sano capace diconrasra-
re I'anomalia che lo ha farto
ammalare. Funziona. Dieci
giorni dopo, con la benda sul-
l'occhio, mentre sta per pren-
dere I'aereo pertomarea casa,
non resiste, sbircia, e si accor-
ge che riesce a distingucrc bc-
ne il cameriere del bar. E al pri-
mocontrollo capisce che le ler-
tere del tabellone che riesc.e a
leggere sono passate da 3 a 33,
e che anche I'occ'hio non ope-
ratoè migliorato. Ci vorranno
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G.aphic della doppia
elica del Dna. In

alto: laborato.io di
ricerca genetica


