
le stime, neè colpita una percentuale dipo-
polazione che va dal 4 al 10 per cento, so-
lo in ltalia te milioni dì persone. Molti ma-
lati, ma di patologie diversissime (secondo
l Organizzazione mondialc Jella sanità, ne
sono 5tdte descrit le oltre 5 milal a volte ine-
sorabili ma che, prese singolarmente, col-
piscono un numero così esiguo di persone
che nessuna industria si sobbarcherà icosu
di cercare e sperimentare una terapia. Non
solo. state a sentire cosa è successo a Bea-
trice, che da 28 anni dorme in un leno in-
canato nell'alluminio, sotto una lampada
solarc, nuda, anche quaado fuori ci sono
40 gradì. Lo deve fare per
forza, ogni notte, perché il
suo organismo non metabo-
lizza la bilirubina a causa di
una malattia genetica rarissi-
ma, la sindrome di Crìgler-
Najjar che le ha impedito di
condividere con gli amici Ie
gite scolastiche, le notti fuo-
ri casa, le vacanze, ma non
di laurearsi in biologia e in-
namorarsi di Paolo, da cui
oggi aspetta un bambino.
Fino a qualche anno fa per
lei e per le poche decine di
malati iraliani c'era un far-
maco che funzionava e per-
metteva di saltare per qual-
che notte la lampada, ma è
staro rit irato dal mercato
perché penino i costi della commercializ-
zazione non sono sopportati dall'esiguìtà
della richiesta.
Quindi. anche se runi rnsieme sono tanri.
qLrell iche soffrono di unn malania rara fi-
noa oggiavevanosolo due possibil i tà. spie-
ga Francesca Pasinelli, direnore generale di
Telcthon: -O riuscir.rno a farc marsa crit i-
ca. e diventare così appetibil i  per le azien"
de, oppurc dovcvano affidarsi a chi, come
Telerhon. finanzia sturli su pochissim i c.tsi,
anche quando è presumibile che I'interesse
delle indusrrie non arrir erà mai-. Oggi. in-
vece, proprio grazie al fatto che la ricerca
scienrif ica ha palesaro molti meccanismi
generici che sranno alla base delle malanie,
si è compreso che se è vero che ognuna di
queste malanieè diversa dall'altra, è altret-
tanto indubbio che, almeno in certi casi,
l'approccio può essere simile e puìr risufta-
re utile anche per altre malattie e diventare
appetibile per le aziende,
Un esempio è qr.rello del primo protocollo
di terapia genica approvato nel mondo,
messo a punto da Maria Grazia Roncaro-
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Tl"ovare il difeúfo nel
g?nrrma del malaúo.
E eorreggerlo. Iì*on
è più unrúúopia:
mòlti bambini sono
già staúi eurali

forma fruno di anni di studi",
so t to l inea  Pas ine l l i ;  .E  le
aziende ci dalno una mano
sia per I 'aspetto normativo
(cioè per rendere unprotocol-
lo sperimentale standardizza-
to e praticabile ovunque) sia
per la produzione di cure che
per noi sono troppo onerose,
anche perché I 'aspetto pro-
duttivo è al di fuori della no-
stra mlsstone,.
Non solo, sempre l'imrnensa
mole di dati sciorinati ogni

'giorno dai genetisti apre ai
malati dellc rarc una nuova fi-
nestra. La impersona Andrea
Ballabio, genctista insigne,
uomo Telcthon e direnore del
Tigem di Napoli, che è staro
chiamato a Houston, inTexas,
a dirigere ur laboratorio sulla
malattia di Batten, una rara
patologia generica nella quale
I'organismo si intossica per-
ché non riesce a smaltire irifiu-
ti delle cellule, e dopo circa
vent'anni di vita muore. A
contattare Ballabio è stata
un'associazione fondata dai
genitori di una malata perché
lui è ritenuto il massimo esper-
to mondiale di questo tipo di
patologie, chiamare da accu-
mulo lìsosomiale. Ma di que-
sro tipo sono anche malattic
come la corea di Huntington
(neurodegeoerativa), il morbo

di Parkinson e quello di Alzheimer: big kil-
Ier, insomma. E se Ballabio trova la strada
per i suoi pochi malati di Batten, ne potran-
no beneficiare milioni di personc nel mon-
do. Quanto basta per avere la cenezza che
sul suo lavoro c'è piir di un occhio puntato
nDa un certo punto di vista le malattie ra-
re, causate dalla mutazione di un solo ge-
ne, sono un modello ideale perstudiare che
cosa accadequando ilgene non funziona e
quando si cerca di correg4ere il difeno,,
spiega Pasinelli: nPossiamo dire di essere
sulla buona strada percurarne alcune, e di
aver contribuito a fbrnire informazioni,
protocolli e condizioni sperimentali utili a
rufti-. Per sosrenere Telerhon si può invia-
re un sms al numero 45505 (attivo tra il
primo e i l 21 dicembre). oppure recersi
presso uno sportello Bnl, tradizionale par-
tner di Telerhon e in molti altri luoghi:
www.telethon.it. r

ln basso:
Francesca
Pasinell:,
diretto.e

generale di
lelethon

lo a Milano: quello per i cosiddetti bambi-
ni bolla, colpiti da una gravissima immu-
nodeficienza congenita e desrjnati a vivere
appunto in bolle steri l i . La malania {chia-
mata ADA-SCID) oggi si puo curare sosri-
tuendo il gene difenoso con quello sano, e
i bambini curati nel mondo sono grà una
quindicina. Ma quella sperimentazione,
poi diventata terapia, ha fatto scuola: con
un approccio simile è partito il protocollo
per la cecità di Alessandro e degli altri, e il
virus usato come vettore del gene difettoso
potrebbe essere utile anche per alrre sei ma-
lattie rare. E risultare molto interessante
per Big Pharma, come dimostra I'accordo
appena raggiunro con ClaxoSmithKline,
che ha stanziato 10 milioni di euro per so-
itenere gli srudi di Telerhon. ricevendone in
cambio I'esclusiva sulla commercializza-
zione dei protocolli.
.Noi mettiamo adisposizione una piatta-
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