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Indagini
genetiche “Next
Generation
Sequencing
ngs” e terapie
personalizzate
per2annia 80
piccoli malati

ue milioni di persone, in Ita-
lia, sono affette da malattie
rare,1su 5 ha meno di 18 anni
e la patologia viene diagno-
sticata - nel70% dei casi - nell'infanzia.
Purtroppo il 25% puo attendere anche
anni prima di avere una diagnosi cor-
retta e cure adeguate che, se iniziate
pertempo, potrebberoridare speranze
efuturoatantibambiniealle loro fami-
glie.
Per questo, & importante ricordare la

dimensione sociale del problemae se-
gnalare le iniziative messe in atto per
superarlo. Come il Progetto “Il domani
neimieisogni”,messoapuntodallaFe-
derazione Malattie Rare Infantili di To-
rino, che sara sviluppato in tutte le fasi
cliniche presso'OspedaleInfantile Re-
gina Margherita del capoluogo pie-
montese. Il Progetto prevede di pren-
derein carico 80 bambini affettidama-
lattie genetiche rare non diagnostica-
te, di sottoporli a indagini innovative
sul Dna {con la tecnica genetica Next
Generation Sequencingngs)edicurarli
per 2 anni presso 'Ospedale Infantile
Regina Margherita.

«Queste particolari ricerche sul Dna -
haricordatoil presidente della Federa-
zione Malattie Rare Infantili, dott. Ro-
berto Lala - sono costose, non sono al
momento coperte dal Servizio Sanita-
rio Nazionale e sono difficilmente ac-
cessibili per la maggior parte delle fa-
miglie. Grazie alla donazione di Fonda-
zione Just [talia, 80 bambini affetti da
patologieraresenza diagnosi,segnala-
ti dalle Associazioni territoriali di tutta
Italia, saranno presi in carico da un
Team multidisciplinare che affrontera
tutti gli aspetti della patologia».
Arendere possibile il Progetto di assi-

stenza sociosanitaria € il supporto di

“Insieme per cominciare a sognare il domani

FondazioneJust Italia. Il Progetto € av-
viato e gia 20 piccoli (12 bambine e 8
maschietti, eta media 4 anni, 14 italiani
e 6 stranieri di varie nazionalita) sono
stati presi in carico dal Team medico -
Quasi tutti presentano problematiche
multiple a livello corporeo e cerebrale,
ritardi neuromotori e sintomi di pato-
logie a vari organi e apparati. In parti-
colare, 9 dei 20 bambini gia sottoposti
altest dell'esoma (sequenza del geno-
maumano)hanno mostratoalterazioni
genetichefinoad oranonsegnalate. Gli
altri sonoinvecerisultati negativi o de-
vono ancora completareilciclodiana-
lisi.

La percentuale di efficacia delle inda-
gini genetiche si colloca tra il 60% e il
70%, valori che il Team medico giudica
molto significativi «Un dato molto po-
sitivo», commenta Daniela Pernigo, vi-
cepresidente di Fondazione Just Italia.
«Questi bambini provengono da per-
corsi complessi prima di accedere a
guesto test diagnostico. Anche laddo-
ve la malattia non riceva una diagnosi
precisa, la possibilita di completare un
processo cosi lungo e incerto & comun-
gue un grande sollievo per i piccoli pa-
zienti e le loro famiglie che si sentono
accolti, ascoltati e assistiti in ospedale
e dopo, dato che saranno seguiti per
ben2anni».

Una nuova molecola candidata contro 'Alzheimer
harallentato del 27% il tasso di declino cognitivo

Riccarpo CasTRO

n lavoro scientifico tratta di un farmaco candidato
perl'Alzheimer che harallentato del 27% il tassodi
declino cognitivo in alcuni pazienti. Regnadunque
l'ottimismo anche se qualche ricercatore resta ti-
tubante. Se i risultati dovessero reggere, il trattamento,
chiamato lecanemab, sarebbe il primo del suo genere a mo-
strare un segnale di beneficio cognitivoin uno studio corpo-
s0.
«E una grossa vittoria, affermano gli studiosi, ma dovremo
vedere cosa suggerisce ['analisi completa del processo».
Sviluppato da una societa farmaceutica e da una societa di
biotecnologie lecanemab & un anticorpo monoclonale pro-

ricerca e di difesa dei pazienti. L'anno scorso, la Fda ha ap-
provatoin modo controversoaducanumab, unaltroanticor-
po monoclonale sviluppato per il trattamento dell'Alzhei-
mer, senza un chiaro segnale di beneficio cognitivo.

Due studi difase Il incompleti hanno dimostrato che il far-
maco potrebbe eliminare ['amiloide dal cervello, masolo un
sottogruppo di partecipanti ha mostrato un rallentamento
deldeclino cognitivo.Al contrario, lostudiodifase Il di leca-
nemab, chiamato Clarity AD, si € svolto per 18 mesi e ha ral-
lentatoil declinoin misura significativa.

| partecipanti hanno ricevuto infusioni endovenose di leca-
nemab o un placebo ogni due settimane per la durata dello
studio. La loro cognizione é stata valutata utilizzando una
scalaa 18 puntichiamata. Non solo il lecanemab ha diminui-

gettato per eliminare i grumi di proteine ——dal cervello che to 'amiloide nel cervello delle persone, ma coloro che han-

molti ritengono essere la causa principale del morbo di Al-
zheimer. Questa teoria, nota come "ipotesi amiloide", so-
stiene che la proteina amiloide-si accumula in deposititos-
sici con il progredire della malattia, causando infine la de-
menza.

«Resta da vedere se il lecanemab confermi l'ipotesi dell'a-
miloide», affermanoiricercatori. Un ricercatore dell'Univer-
sitadelTexasaffermasull'ipotesidell'amiloide: «Se lo modi-
fichi puoi avere qualche piccolo vantaggio». «Questi sono i
risultati piu incoraggianti negli studi clinici che trattano le
causeallabasedell'Alzheimerfino a oggi», ha affermato l'Al-
zheimer's Association, un'organizzazione finanziatrice della

no ricevuto il trattamento hanno ottenuto risultati migliori
rispetto a quelli del gruppo placebo. Tuttavia, il lecanemab
potrebbe essere approvato come farmaco sulla base dei da-
ti. La domanda sara se il beneficio che porta valga i rischi.
Durante lo studio, circa il20% dei partecipanti che hanno ri-
cevuto lecanemab hamostrato anomalie nelle scansioni ce-
rebrali che indicavano gonfiore o sanguinamento. La Fda sta
esaminando lecanemab per l'approvazione acceleratasulla
base dei risultati di fase Il che hanno mostrato una diminu-
zione dell'amiloide. | nuovi risultati della fase Il potrebbero
far pendere la bilancia afavore dell'approvazione. L'agenzia
prevede di annunciare la sua decisione il 6 gennaio.
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Da fondazioneJust Italia progetto di assistenza sociosanitaria per bambini affetti da malattie rare
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