Dove i nostri medici
trovano il nome
alle malattie ignote

Manila Alfano
allepagine 16-17

di Manila Alfano
nostro invinto a Pozzuoll (spell)

1 passo dopo e quello che scivola
nel buio piti assoluto. Non ci so-
no coordinate perché questo & il
campo dove sinaviga a vista. Nessu-
nostudioasostegnodiunatesi, zero
precedenti. Peggiodellemalattiera-
re ci sono quelle senza nome, che
aspettano ancora che qualcunofac-
ciaunadiagnosiepoitroviunacura.
Pazienti lasciati nel limbo con una
sola certezza: quella di esser malati.
Deveessere spaventoso.Illaborato-
rio del professor Vincenzo Nigro &
pronto. Siamo al Tigem di Pozzuoli,
centrod’eccellenzadiricercafinan-
ziatodaTelethon.Unanavicellanel-
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L TIGEM DI POZZUOU
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Viaggio nella fabbrica

dei cervelli
dove si studiano
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italiane, cercher

lospaziodellamedicinaprontaasal-
paretrasintomiancorasenzaunper-
ché. Sara lui a coordinare il nuovo
progetto deisenza diagnosi. Abreve
siriunirauna commissione interna-
zionale. «Da Telethon hanno scelto
meperl’incarico.Potevano chiama-
reun altromahanno chiamato me».
Si racconta cosi, senza spocchia, il
professor Nigro, classe 1960. Vace
gentile e occhi cerulei che si illumi-
nano. Leggi il curriculum e capisci
perchélasceltasiaricadutasudilui,
perchélasfidapiuinnovativa,identi-
ficaremalattie genetichesconosciu-
te, siastata affidataal suoteam chesi
occupera del sequenziamento del
Dna per l'individuazione di nuove
malattie.
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;:;:f@miﬁ imz delle eccellenze
a di dar loro una speranza

LAMAPPATURA DELDNA

Genetista napoletano, professore di
Genetica medica presso la facolta di
medicina della seconda universita di
Napolidove coordinaungruppodiri-
cerca dedicato allo studio di malattie
genetiche dei muscoli, al Tigem dal
2000. Sara lui a fare quello che non &
mai stato fatto primainItalia: unalet-
tura del Dna, aprire una strada, fissa-
re coordinate, punti di riferimento 1i
dove nessuno si era mai addentrato
prima. «Siapriranno tanti fronti diri-
cerca, si conosceranno decine di ma-
lattienuove». Tre annidilavoroalme-
no, 350 famiglie da analizzare, 1.200
persone, tutte con familiarita verso
unamalattiagenetica. Saranno tantis-
simi i candidati, ma bisognera fare
una scelta. Verranno da tre centri, da

le malattie senza nome
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Monza, dall'ospedale pediatrico derein carico questo grosso proget- il dottor Alberto Auricchio sonosta-

Bambin Gesu di Roma e dalla pedia-
tria dell'universita Federico II di Na-
poli.«Sarannosceltiicasisecondotre
criteri: i piu gravi, quelli cioe con una
evoluzionepeggiore, e quellipiticom-
pletidalpuntodivistadiagnostico,an-
che se verranno privilegiatii casi che
colpiscono i piu piccoli». Una sfida
chehaprecedentisolonegliStatiUni-
ti e in Canada e sara con questi dati
che verranno incrociate le informa-
zionidel Tigem.Ecco.Saraquestal’ul-
tima stelletta dellafabbricadicervelli
piuprestigiosad'Italia. Echenascain
mezzoallemilledifficoltadel Sudlefa
ancorapitionore. Daun paiod’anniil
centro si e trasferito a Pozzuoli, nel-
I'ex fabbrica della Olivetti. Archeolo-
gia industriale 'hanno catalogata, e
qui, dove unavolta gli operaiin cami-
ce bianco assemblavano calcolatori,
oggi altri camici bianchi studiano le
malattie: medici, ingegneri, biologi,
genetisti, fisici, matematici, decine
di studenti universitari. Sono qui i
miglioriscienziati, italianie stranie-
ri. L’edificio costruito e pensato per
la qualita della vita deglioperai, per
farentrarelalucedalle grandifine-
stre, che sfrutta i principi di biodi-
namica, il calore, riadattato oggi
con il parquet per terra, la pale-
stra al piano superiore, la gran-

de aula dei convegni, le stanze
conmacchinarida800milaeu-

ro tra i piti avanzati e invidiati

dai centri di ricerca di tutto il
mondo.«Eancheperglistru-
menticheabbiamo adisposi-

zione che io ad esempio ho
rinunciato agli Stati Unitie
hosceltoil Tigem», raccon-

ta Roman Polishchuk ri-
cercatorerussodiritorno

dagli Usa.

Chicilavora & un esem-

pio raro di cervello «di

ritorno». Molti di loro

sono stati prima al-

I'estero, lavorando

neimigliori centri di

ricerca, Texas, Phila-

delphia, poisonotornati. Attratti dal
nuovo mondo di Andrea Ballabio,
professore di genetica medica all
auniversita Federico II. Dal sogno.
Lui per primo & un ex cervello in fu-
ga. Sette anniin Texas, a coordinare
uncentrodiricerca. Eragia almassi-
mo. Poiuna telefonata ha cambiato
il corso della sua vita. «Era Susanna
Agnelli, 'allora presidente di Te-
lethon. Una sorpresa sentire la sua
voce.Michiedevaditornare, dipren-

to: creare quello che in Italia ancora
mancava.Nonsonorientrato perno-
stalgia. Io negli Stati Uniti stavo be-
ne, lamia carriera, il mio lavoro co-
mericercatore. Ho accettato perché

quisidovevacreareunmodello.Eog-
gi,dopovent’'annipossodirlo: cisia-
mo. Lei lo vede? Si respira que-
st’aria?». Si sente entrando nella
strutturachesembrauncampusuni-
versitario,I'entusiasmoéingiro. Tra
i corridoi, sugli schermi piatti dove
viene mandato in onda lo studio fir-
mato Ballabio e Medina (unricerca-
tore di origine spagnola) appena
pubblicato dalla prestigiosa rivista
medica Nature. La visione di
un’ideachehapresoforma,lastrada
che Ballabio ha indicato é tracciata.
Il modello importato & come quello
americano. «Quituttoeopen space. 1
ricercatoridevono parlarsi, confron-
tarsi. Legerarchiesidevonoabbatte-
re».

RICPIADISTATO
Daquiesconolemaggiori pubblica-
zioni di ricerca medica,

con una media pit alta di Har-
vard, Yale e Stanford, 780 pubblica-
zioni su riviste scientifiche interna-
zionali, 25 geni responsabili di ma-
lattiegenetiche rareidentificati. Ma
piudituttoilresto,ladimostrazione
scientifica cheil Tigemviaggiaconil
vento a favore sono i finanziamenti,
punto imprescindibile per andare
avantinellaricerca,perchél’innova-
zione costa e anche cara. C'é Te-
lethon, e vero,il120%, unabasefonda-
mentale, 3,5 milioni all’'anno, ma &
proprio da li, da quel materassino
cheiricercatori tentanoillancio per
rilanciare la posta. E le scommesse
sonosemprepiuspessovinte.Cento
milioni ottenuti a partire dal 1999
con i bandi dell'Unione europea,
ventidue milioni di dollari dagli ac-
cordi con le case farmaceutiche, il 5
per cento appena dallo Stato italia-
noche, aparteun significativo aiuto
perlaristrutturazione del centrodal-
la regione Campania, pare invece
cieco davanti all’eccellenza. Ibandi
ad esempio: sei mesi per conoscere
'esito di quelli dell’'Unione euro-
pea, due anni per gli italiani. Tempi
daburocraziaelefantiaca,checonla
ricercahanno poco a che fare. Dallo
studio dellamalattia alla cura -nella
miglioredelleipotesi- passanoalme-
no dieci anni.

Peri dodici pazienti del trial inter-
nazionale a cui ha partecipato

ti spesi otto milioni di euro.
Sonotraiprimialmondo, 5italianitra
loro, malatidiAmaurosidiLeber,una
malattia genetica rara che colpisce
la retina, provocando cecita o grave
danneggiamentodellavista, chehan-
nopotuto provaresullaloropelleuna
terapia. «<Abbiamoridatoattivita elet-
tricaladovenonc’erainiettandounvi-
rus che ha reintrodotto il gene nella
cellula».Raccontacongrande sempli-
citaquello che da fuori sembra fanta-
scienza. «Laricerca é stata lunga. Per
sviluppareil virus che trasportala co-
pia sana del gene, ad esempio, e che
deve essere poi iniettato direttamen-
tealivellodellaretinax».Irisultatisono
pilt comprensibili per tutti. Dipende
dal grado della malattia.

Quattro settimane dopo la terapia
qualcunovedevagiadelleombre. Og-
gialcunidiloroleggonofinoa5linee
dellatabella ottica. Alcunihannouna
vita normale. Prendono 1'autobus,
vanno al lavoro. Una vita aggiustata.

350

Le famiglie da analizzare,

per un totale di 1.200
persone, che hanno tutte
familiarita con una malattia
genetica

600.000

E, in euro, il costo dei
macchinari utilizzati al Tigem
di Pozzuoli, fra i piu avanzati e
invidiati dai centri di ricerca
del mondo
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LA STORIA

In guerra da 17 anni
per curare mio figlio
Ora ¢’¢ chi mi aiuta»

nostro invisto o Pozziol Mapelll

uest’anno Stefano ha compiu-
017 anni. E da quando € nato
cheAnnamariacombattecon-
trolamalattia del suo bambino. Sin-
dromie diLowe, diagnosticata poche
settimanedopolanascita.«<Haunfra-
tello sanissimo, noi non avevamo
avutonessunaavvisaglia. Unagravi-
danza bellissima, nessun problema.
Poiladocciafredda». Per Annamaria
labattagliainiziall. Nonsaancoraco-
saleportera tutto questo e probabil-

mente non immagina nemmeno la
forzachedaquestaesperienzapuoti-
rare fuori. [ medici capiscono quasi
subito di cosa si tratta, aspettano co-
munqueilrisultatodeltestmolecola-
respeditoin Texasperdareilrespon-
s0.
«Edopotisentisprofondarenelbu-
io. Néio némio marito avevamo mai
sentitoquelnome, Lowe, unasindro-
mecheprovocaanomalieall’ occhio,
alsistemanervosoeaireni.Seidispe-
rato e solo. Non soloniostrofiglio era
malatoma aveva una malattia raras.

E a quel punto che la storia di Anna-
maria diventa qualcosa di unico e
commovente.Ilcoraggiocheprende
ilpostodella paura, ladeterminazio-
ne chesoppiantalosconforto. «L uni-
cacosacheho capito e chemiofiglio
aveva bisogno di me. Ho lasciato il
miolavorodiparrucchieraemisono
rimboccata le maniche. Ho fatto ri-
cerche,sintomi, storie, richieste diin-
formazioni ai principali ospedali».
Poiillampodueannidopo. «Hovisto
unapubblicita dellamaratonadiTe-
lethon, “perle malattie rare” diceva.

Ecco.Come miofiglio, ho pensato. E
ho scritto a loro chiedendo aiuto.
Non conoscevo nessun’altra fami-
glia,nonsapevopiticosafare,misen-
tivo persa».

Laletteraarrivaal centrodiricerca,
qualcunolalegge ela gira alla dotto-

ressa Antonella De Matteis; medico
diTelethon che da anni si occupa di
malattiegeneticherareesuquelladi
Stefano aveva gia fatto una ricerca.
«Mi ha chiamato la dottoressa, non
riuscivoacrederci.Mivenivadapian-
gere. Qualcuno si era accorto della

malattia dimio figlio».

Ed é proprio la dottoressa De Mat-
teis amostrarciunafoto esposta sul-
la libreria del suo ufficio affacciato
sul laghetto del Tigem di Pozzuoli.
Genitoriconbambiniin gruppo,sor-
ridenti su un prato. «Vede questo
bambino? Sembra di tre anni vero?
Dice conocchilucidila dottoressa. E
inveceinquestafotoavevadiciott’an-
ni». E1'effetto dellamalattia. «Quan-
docisonodellefaccedietroallepato-
logie, alloralo studio di cellule e Dna
cambia aspetto». La dottoressa De

Matteis si commuove quando parla
di queste famiglie. Di queste madri.
«HoincontratolamammadiStefano
emiha cambiatotuttos raccontacon
gliocchidiunamadre. Daalloraciso-
no stati tanti incontri, anche con al-
tre famiglie con un figlio affetto dalla
sindromediLowe. Stefanonon € piu
solo. Grazie ad Annamaria oggi c'e
un’associazioneacuisonoiscritte25
famiglie e grazie aloro & stato apetto
uncentrodirticercadidiagnosiepre-
natalea Cagliari.

MAIf

Un calcio
di solidarieta

La ricerca costa. Fi-
nanziare nuovi studie
aprire strade fino ad
orainesplorate, richie-
de capitali ingenti. E
cosi, anche quest'an-
no la Nazionale can-
tantisfidera il team di
campioni per la ricer-
ca: il denaro ricavato
andra a Telethon (che
finanzieraicentridiri-
cercadiNapolieMila-
no) e alla Fondazione
piemonteseperlaricer-
ca sul cancro. La data
fissata per la partita &
il 2 giugno allo Juven-
tus stadium di Torino
e trasmessa in diretta
suRaiuno. Nel2013i-
scosse un grande suc-
cesso: furono racconti
1.758.205 euro, grazie
allavenditadeibigliet-
tieagli sms solidali.

Gli italiani che hanno potuto
provare sulla propria pelle la cu-
ra di una malattia genetica ra-
ra, che prima d’ora non aveva
vie d'uscita
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La carta d’identita

Di cosa si occupa

Il Tigem ¢ un punto diriferimento internazionale perlaricerca
sui meccanismi alla base delle malattie genetiche. I ricercatori
hanno ottenuto 780 pubblicazioni suriviste scientifiche interna-
zionalj, individuando 25 geniresponsabili di malattie genetiche
rare, prima sconosciuti.

Da chi e composta I'équipe

Esuddivisain 15gruppidiricercaindipendenti. Cisono180per-
sone: 20faculty, 60 studentididottorato, 40 borsistipost-dottora-
to e 10 studenti tesisti. Grazie a un accordo di collaborazione, la
multinazionale del farmaco Shire plc si ¢ impegnata a sostenere
laricerca con un finanziamento dioltre 17 milioni di enro

Dove si trova

Tigem The Telethon Institute of Genetics and Medicine & stato
creato nel 1994 dalla Fondazione Telethon presso l'istituto San
RaffaelediMilano. SiétrasferitoaNapolinel 2000 e poiaPozzno-
linel 2014
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Viaggio

dove si studiano
le malattie senza
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