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GENOMICA E MEDICINA RIGEVERATIVA
IL FUTURO DELLA SCIENZA PASSA DA QUI

uali saranno le
frontiere della ri-
cerca, quali le
conquiste della
scienza nei pros-
simi decenni e da

dove arriveranno? Per prova-
re a immaginare nuovi oriz-
zonti è necessario guardare
agli ultimi vent'anni.

Nell'ambito delle scienze
della vita, era il 2003 quando,
dopo più di un decennio, si
chiudeva lo Human Genome
Project, a cui si deve il primo
sequenziamento del genoma
umano, cioè la lettura del no-
stro Dna. Quell'impresa scien-
tifica ha aperto la strada a un
nuovo modo di fare ricerca e
medicina. Oggi sappiamo, ad
esempio, che sono pochi mi-
lioni le lettere del Dna che dif-
ferenziano tra loro i genomi
degli esseri umani, sui 3 mi-
liardi e 200 milioni di ciascun
genoma. Queste differenze
sono dette «varianti»: alcune
influiscono su un tratto fisiolo-
gico, altre si associano al ri-
schio di contrarre una malat-
tia o addirittura definiscono
la risposta dell'individuo ai
farmaci, altre ancora sono
neutre. L'analisi di un ampio
numero di genomi umani (af-
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finché gli studi siano significa-
tivi si parla sempre di decine o
centinaia di migliaia) ha pro-
prio l'obiettivo di identificare
quelle varianti a cui è associa-
to un significato biologico e
clinico rilevante. Su questi stu-
di, una competenza radicata
da armi e diffusa in tutto il Pae-
se, sono impegnati anche nu-
merosi e autorevoli ricercato-
ri italiani.
La genomica sta giocando

un ruolo fondamentale an-
che nella ricerca su
SARS-CoV2: la conoscenza
delle sequenze del genoma
del nuovo Coronavirus per-
mette di aprire un vero e pro-
prio «forziere di informazio-
ni». Studiandole si può riusci-
re a ricostruire lungo quali tra-
iettorie si è diffuso, a com-
prenderne la permanenza in
un luogo nel tempo, a monito-
rare le varianti che lo rendo-
no più o meno aggressivo e a
mappare come si sviluppano
e si distribuiscono i focolai di
infezione su scala mondiale.
Informazioni che possono aiu-
tare le istituzioni a valutare
l'efficacia di misure di conteni-
mento, vaccini e cure e a svi-
luppare test per le varianti ge-
nomiche più frequenti in spe-
cifiche latitudini. A gennaio
2021, la stessa Commissione

europea ha indicato agli Stati
membri l'aumento del se-
quenziamento del genoma
tra le azioni necessarie a inten-
sificare la lotta contro la pan-
demia; l'OMS suggerisce di se-
quenziare almeno il 5% dei ca-
si riscontrati per avere una fo-
tografia della circolazione del-
le varianti. L'Italia è in grande
ritardo su questo fronte, con
poco più dell'1% di casi se-
quenziati.
Nell'immaginare il futuro

della ricerca in ambito biome-
dico, una parte importante è
rappresentata dalle due «sco-
perte per caso» (entrambe No-
bel) del «CRISPR/CAS9» e
dell' «interferenza ad Rna». La
prima è la tecnica che permet-
te di intervenire sul Dna per
«aggiustare» una sola lettera
oltre a rappresentare uno stru-
mento per interrogare la fun-
zione di zone del Dna. La se-
conda, nota anche come silen-
ziamento genico, permette la
riproduzione in laboratorio di
«pezzetti» di Dna complemen-
tari ai geni da colpire che, le-
gandosi ad essi, li «silenzia-
no». Si tratta di un approccio
già diventato terapia per alcu-
ne malattie rare.
Un ambito che ha fatto sal-

ti quantici in questi ultimi 20
anni è quello della medicina

rigenerativa che prevede la
possibilità di ottenere in vi-
tro, in laboratorio, a partire
da cellule staininali, i derivati
cellulari specializzati da tra-
piantare affinché si sostitui-
scano agli elementi degenera-
ti in una determinata malat-
tia. I trattamenti con stamina-
li in malattie come la degene-
razione della macula, il Par-
kinson, il diabete, l'epidermo-
lisi bollosa e le lesioni della
cornea sono oggetto di impor-
tanti studi clinici o già diven-
tati terapie - come negli ulti-
mi due casi, tra l'altro made
in Italy. Casi che hanno fatto
scuola a livello mondiale sui
requisiti cui ottemperare e le
strade da evitare.

Il futuro della ricerca - que-
sto anno e mezzo di emergen-
za sanitaria l'ha reso evidente -
è poi legato anche al suo ruolo
pubblico, alla trasparenza e
qualità delle erogazioni finan-
ziarie, alla sua capacità di ren-
dere comprensibile sia al legi-
slatore che ai cittadini il meto-
do scientifico. Questo insieme
di regole e di accorgimenti
non serve solo ai nostri labora-
tori e a chi in essi opera ogni
giorno, ma è essenziale per tut-
ti noi, per costruire (o ricostrui-
re) il rapporto di reciproca fi-
ducia alla base di ogni società
sana, dinamica e coesa. —
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