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UDINE. «Anche a Udine e in Friuli, nelle strutture pubbliche,
sono in deciso aumento i test genetici, ma senza dare la corretta
informazione al paziente. Manca, cioè, la consulenza genetica (chi
interpreta i risultati), indispensabile per aiutare a comprendere e
interpretare correttamente i risultati. Un esempio? La mutazione
diLaiden,abbastanzadiffusa,quandoèpresenteaumentailrischio
ditrombosivenosa.Ebbenelepersonechevengonodame,dopoaver
eseguito il test, mi dicono: dottore ho la malattia di Laiden».

«Che malattie avrò?». Il friulano si affida al test genetico
In aumento le richieste

ma manca chi le interpreta

«Perché accade questo? E’
presto detto: l’esecuzione di un
test rende, all’azienda che lo ef-
fettua,100o200euro,laconsulen-
zagenetica13».L’esempio,citato
dal professor Giuseppe Daman-
te, responsabile dell’Istituto di
Genetica del Policlinico Univer-
sitariodiUdine,èlarappresenta-
zione concreta di uno dei tanti
aspetti legati alla genomica per-
sonalizzata,dicuisi èparlato nel
torneo dei paradigmi dedicato
daInnovActionaquestotema.In-
terrogativi, timori, speculazioni,
falsesperanze epossibilità reali,
si mescolano fra loro come in un
frullatore quando si parla delle
nuovefrontierechequestascien-
zaapre.Orien-
tarsinonèfaci-
le,mairicerca-
tori che hanno
partecipatoal-
l’appuntamen-
toudinese,mo-
derati da Sil-
vie Coyaud,
giornal is ta
scientificadal-
l’invidiabile
verve,ecoordi-
nati da Miche-
leMorgantedi-
rettorescienti-
fico dell’istitu-
todigenomica
applicata a
Udine, hanno
offertounqua-
dro chiaro e
per molti versi rassicurante di
questosettore.Lediversesfaccet-
taturesonostateanalizzate,oltre
chedaDamante,daGilbertoCor-
bellini, docente di bioetica alla
Sapienza, Paolo Gasparini, pro-
fessore di genetica medica al-
l’Università di Trieste e da Mi-
chaelMorgan,ChiefScientificOf-
ficer di Genome Canada.

Il sequenziamento del geno-
ma umano, la conoscenza della
quantità dei geni che lo compon-
gono,lalorofunzioneeillorofun-
zionamentosonopassaggicheso-
nopotutiessereeffettuatirapida-
mentegrazieatecnologieavanza-
tissime, la cui rapidità crescente
ne ha fatto anche scendere i co-
sti.E’ recente lanotizia chein un

futuro vicino il sequenziamento
sarà routine e non costerà più di
mille dollari. Come utilizzare
questa conoscenza evitandone
strumentalizzazioni prettamen-
te commerciali, come formare i
medici che dovranno “leggere” i
risultati, come organizzare la ri-
cerca, quali aspetti privilegiare,
sono i quesiti che animano il di-
battito in tutto il mondo, perché
le recenti scoperte in questo am-
bito, cambieranno drasticamen-
te l’approccio della medicina al-
la malattia e miglioreranno la
prevenzione. Un percorso anco-
ra tutto aperto però, le cui tappe
passerannoattraversolaverifica
della validità analitica (è corret-

ta la lettura?),
la validità cli-
nica(èattendi-
bile il rischio
della malattia
a cui una per-
sona risulta
predisposta?),
l’utilitàclinica
(cosa possia-
mo fare quan-
do disponia-
mo di una de-
terminata co-
noscenza?).
«Le ricerche
genetiche non
sono qualitati-
vamentediver-
se da quelle
svolte in altri
ambiti–hapre-

cisato Corbellini – si tratta di sfi-
decometantealtre,eforseanche
menopericolose».Parallelamen-
te al cammino della scienza, pe-
rò, è necessario che il legislatore
predisponga una serie di cornici
eticheepoliticheingradoditute-
lare la persona dai possibili ri-
schi, a cominciare dal consenso
informato che troppo spesso
manca.Chipartecipaaunproget-
to che prevede lo scansionamen-
to del genoma, deve essere infor-
mata nei dettagli prima, durante
e dopo. Non soltanto. Va sancito
il diritto a ritirare il consenso in
qualunquemomento, e i risultati
devono essere presentati soltan-
to dopo la loro validazione.
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