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Scienze

Come starò da grande: così la
lettura del Dna regalerà ai
neonati una vita più sana

Leggere il patrimonio genetico dei neonati per prevenire rischi e
malattie. È il progetto, il primo al mondo, del Centro federale
americano per la ricerca medica. I test “arruoleranno” diecimila bebè,
ma non mancano gli interrogativi e le controversie

di ELENA DUSI

15 luglio 2015

UNA puntura sul tallone è il benvenuto che
oggi i medici danno a un neonato in Italia.
Quella goccia di sangue al momento viene
usata per escludere la presenza di tre
malattie rare. Ma domani potrebbe finire in
un sequenziatore genomico e per poche
migliaia di dollari sfornare l’intera sequenza
del Dna del bambino. Con il neonato in
braccio, i genitori tornerebbero a casa
portando un cd in cui è scritta parte del suo
destino: le malattie di cui è portatore sano,
quelle cui sarà più suscettibile nel corso della
vita e forse perfino quella di cui morirà.

Per le aziende che vendono test genetici i bebè sono già un potenziale business. Quale
regalo più adatto da parte dei nonni che un investimento sulla salute del nipotino, un
“manuale delle istruzioni” per farlo partire con il piede giusto nella vita? I National Institutes
of Health – il centro federale americano che si occupa di ricerca medica – provano a non
farsi scavalcare dal marketing dei privati lanciando il primo programma al mondo di
screening genetico dei neonati. Il piano prevede di sequenziare il Dna di un gruppo di
bambini per poi chiedersi: ma ne vale veramente la pena? La lettura del Dna può essere
utile a prevenire le malattie o è solo una palla di vetro che mostra il futuro in maniera vaga
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e indistinta?

I primi test del progetto Baby- Seq sono stati effettuati all’inizio di luglio su tre bambini di
Boston. Il programma, che costerà 6 milioni di dollari, prevede di arruolare 240 neonati
sani al Brigham and Women’s Hospital e altrettanti ricoverati in terapia intensiva neonatale
al Boston Children’s Hospital (in una seconda tappa si arriverà a 10mila bambini arruolati).
A metà dei neonati scelti a caso verrà letto il Dna, con particolare attenzione a 1.700 geni
responsabili di malattie dell’infanzia. Il primo punto controverso è che solo alcune di
queste malattie sono curabili. Conoscerle in anticipo potrebbe dunque non avere alcuna
utilità. La sequenza genetica verrà poi comunicata al pediatra, che la conserverà per tutto
il tempo in cui avrà in cura il piccolo paziente. Fra cinque anni i ricercatori tireranno le fila
per capire se la lettura della “palla di vetro” ha aiutato il bambino a prevenire malattie
importanti o se, al contrario, ha portato alla prescrizione di test inutili, ha creato ansia nei
genitori e alterato il loro legame con il figlio di fronte a eventuali “difetti” del suo genoma.
«La possibilità di sequenziare il genoma dei neonati è un tema molto controverso - spiega
il coordinatore di BabySeq Robert Green, genetista del Brigham and Women’s Hospital a
Boston e docente dell’università di Harvard. «Ci sono possibili vantaggi ma anche rischi. Il
nostro progetto cercherà di raccogliere i dati su entrambi gli aspetti. Sequenzieremo il Dna
sia di bambini molto malati che di bambini perfettamente normali. Poi seguiremo per alcuni
anni le famiglie per studiare le conseguenze dal punto di vista medico, economico e delle
loro scelte personali». I possibili benefici, sottolinea Pankaj Agrawal, neonatologo e
genetista del gruppo di Harvard, «sono la diagnosi precoce di malattie curabili e la
possibilità di ottimizzare l’uso dei farmaci. La sequenza del Dna può essere conservata
come un “libro della vita” e consultata ogni volta che si verifica un problema di salute.
L’altro lato della medaglia è l’ansia che possiamo creare trovando dati incerti e inattesi sul
rischio di essere colpiti un giorno da una malattia ».

Sull’utilità di questi screening è perplesso Bruno Dallapiccola, genetista e direttore
scientifico dell’ospedale pediatrico Bambin Gesù di Roma. «Dell’ereditarietà delle malattie
causate dall’interazione di molti geni conosciamo ancora poco. Ognuno di noi contiene nel
Dna un centinaio di mutazioni che potrebbero aumentare di una piccola percentuale il
rischio di ammalarsi di diabete, cuore, tumore. Ma potremmo anche avere versioni del
gene che ci proteggono, abbassando questo rischio rispetto alla media. In questo caso
abbasseremmo la guardia seguendo comportamenti scorretti? Eppure sappiamo che il
ruolo dell’ambiente e degli stili di vita può essere decisivo quanto o più del Dna».

Nonostante questi limiti, una ricerca preliminare dei genetisti di BabySeq ha dimostrato
che l’interesse dei genitori per il test del Dna è alto. I medici di Boston hanno chiesto a 514
neo-padri e madri se avrebbero voluto conoscere il profilo genetico del figlio. Il 37%
sarebbe “abbastanza interessato”, il 28% “molto interessato” e il 18% “estremamente
interessato”. L’11% ha mostrato “poco interesse” e il 6% “nessuno”.

Se la speranza dei ricercatori di Boston è arrivare a conoscere in anticipo malattie che
ancora non esistono, il rischio è che si finisca per sapere troppo (e in maniera troppo
vaga) rispetto a quanto ci consente di vivere serenamente. A Boston eviteranno di
osservare i geni che predisporranno i neonati all’Alzheimer quando saranno anziani.
(«Oltre a terrorizzarmi, cosa potrei fare se avessi quel gene? » commenta Dallapiccola).
Ma non si asterranno dal dire a un bimbo di pochi giorni se vari decenni più tardi correrà il
rischio di sviluppare un tumore a colon o prostata. «E se scoprissimo informazioni diverse
da quelle cercate?» prosegue il direttore scientifico del Bambin Gesù. «Oggi per esempio
stiamo ben attenti a non comunicare ai genitori se il figlio ha un padre diverso. Si tratta di
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dati da manipolare con molto, molto tatto».

Una seconda tappa dell’esperimento dei National Institutes of Health coinvolgerà il
Cildren’s Mercy Hospital di Kansas City, dove i ricercatori studieranno solo neonati molto
malati. A voltedi fronte a un problema grave e inspiegabile si nasconde un difetto genetico
raro. La lettura del Dna potrebbe svelare la causa di una malattia e facilitarne la cura.
Attualmente in Italia il test del sangue prelevato dal tallone a 2 o 3 giorni di vita permette di
individuare tre malattie: fenilchetonuria (un disturbo del metabolismo che causa ritardo
mentale ma può essere prevenuto con la dieta), ipotiroidismo e fibrosi cistica. Il
Parlamento sta discutendo in questi mesi se allargare lo screening a circa 40 malattie,
operazione che costerebbe al nostro paese 25 milioni di euro.

Ma per un’iniziativa che negli Stati Uniti la ricerca pubblica cerca di controllare, il
marketing privato ne ha in serbo sempre un’altra nuova. Al 2014 risale il primo caso di
lettura del Dna non di un neonato, ma di un feto di poche settimane perfettamente sano.
Conoscere così in anticipo il profilo genetico di un bambino lascia teoricamente tempo ai
genitori di decidere per un aborto. E anche in questo caso il sequenziamento dei
cromosomi
è stato effettuato da una ditta privata. I ricercatori di Boston si danno da fare per
soppesare i pro e i contro di questa tecnica. Ma una carta di credito oggi è già in grado di
sfornare un responso per chi si ostina a cercar di vedere il futuro in una palla di vetro.
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