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Coi fondi della “Baschirotto”. Una ricercatrice sostenuta dall’associazione spiega i risultati ottenuti in laboratorio e da il via libera alla sperimentazione finale

Annuncio storico, spunta una cura

Leucodlstroﬁa Metacromatica: dalla condanna certa ai primi passi di una svolta

La scoperta é grande. De-
stinata ad avere ripercus-
sioni impensabilifinoa ie-
rie adare speranza a tan-
te famiglie costrette a vi-
vere ildramma di una ma-
lattia rarafino a ieriincu-
rabile. Ad annunciarla
pubblicamente, non sen-
zaun po’ diemozione, nel-
la sede dell’Associazione
Malattie Rare Mauro Ba-
schirotto a Costozza di
Longare, é stata Antonel-
la Consiglio, borsista del-
I’Associazione stessa e ri-
cercatrice del gruppo di
studio di Claug’ io Bordi-
gnon al S. Raffaele di Mila-
no.

La sperimentazione di
laboratorio della terapia

enica per la Leucodistro-

ia Metacromatica, finan-
ziata  dall’Associazione
Baschirotto, ha dato otti-
mi risultati. Tanto che
quanto prima verra avvia-
ta la fase di sperimenta-
zione tossicologica sui pri-
mati (alcune scimmie)
per poi essere applicata al-
I'uomo. Questione di qual-
che mese, ma non certo di
anni.

La Leucodistrofia Meta-
cromatica ¢ una malattia
rara che distrugge le cellu-
le del sistema nervoso cen-
trale, portando in breve
tempo, nei casi piu gravi
in due anni, a una degene-
razione cerebrale e quin-
dialla morte dei bambini,
che sono i soggetti colpiti
da questa gravissima pa-
tologia.

Per moltidilorosiapro-
no le porte della speranza,
unasperanzaa quanto pa-
re concreta, dopo anni di
buio e rassegnazione.

Basterebbe questo a da-
re alla scoperta assoluta
rilevanza in campo scien-
tifico. Tanto piu che si
tratta della fprima\ di que-
sto genere fatta nel mon-
do assieme ad altre due,
in Francia e negli Stati
Uniti, eseguite perd con
un approccio terapeutico
diverso.

Ma c'é dell’altro. Le im-

Giuseppe Baschirotto: momento straordinario, ora dobbiamo correre

[ San Raffacle e altri istituti
ringraziano la societa berica
«Senza di loro era tutto fermoy

Accanto al nome di istituti come il S. Raffaele di Milano, che con
Claudio Bordignon é stato1’iniziatore della terapia genica, il Can-
diolodi Torino che con il contributo del professor Naldini diretto-
re dell'Istituto di ricerca sul cancro ha collaborato a mettere a
punto il vettore lentivirus del gene terapeutico, e I'Istituto di Pi-
scobiologia e Psicofarmacologia di Roma che ha studiato il com-
portamento degh animali da laboratorio sui quali é stata effettua-
tala terapia, c¢’e¢ anche la Birdfoundation.

L’Associazione Malattie Rare Mauro Baschirotto ¢ stata ispira-
trice e sostenitrice, in tutti questi anni, della ricerca che ha porta-
to alla scoperta di una terapia in grado, almeno sugli animali da
laboratorio, di combattere la Leucodistrofia Metacromatica.

Giuseppe Baschirotto aspettava daanni questo momento. Dopo
aver ?erso a causa di unamalattia rarail figlio Mauro, lasua vita,
e quella di sua moglie Anna, ha cambiato improvvisamente dire-
zione. Riuscire a dare ai genitori colpiti da un simile destino quel-
la risposta che a lui a suo tempo era mancata e diventato lo scopo
prmc1§alez «Nella terapia genica io e mia moglie - racconta Giu-
seppe Baschirotto- abbiamo sempre creduto. Questo € un momen-
to straordinario per noi, anche se dev’essere solo il punto di par-
tenza. Adesso dobbiamo cercare di correre sempre piu veloci per
salvare pitt bambini possibile».

L’'Associazione Malattie Rare di Costozza é stata ringraziata
pubblicamente, da tutti gli scienziati coinvolti in questa scoper-
ta, sulle pagine della rivista Nature Medicine. Un atto dovuto, ma

. soprattutto da molti, come la dottoressa Consiglio, sentito.

Ma quanto importante é stato il ruolo dell’ Associazione Baschi-
rotto ? «Pii che importante direi fondamentale - sottolinea Anto-
nella Consiglio - senza il finanziamento che I’Associazione ha as-
sicurato, credendo per prima nella possibilita di arrivare a un
risultato, non sarebbe stato possibile nemmeno partire con la ri-
cerca. Grazie all’Associazione Baschirotto I'equipe del S. Raffae-
le diretto da Bordignon, I'iniziatore della terapia genica, quella
del Candiolodi Torino diretta da Naldini che ha studiato i vettori,
e I'Istituto di Psicobiologia di Roma del Cnr che ha studiato con
Vincenzo Cestari e Alberto Oliverio il comportamento degli ani-
mali sottoposti alla terapia, hanno potuto mbleme arrivarea que-
stogrande risultato. Il mondo scientifico non potra mai ringrazia-
re abbastanza queste persone».

an. si.

==

plicazioni della scoperta
sono numerose e tutte
estremamente interessan-
ti come spiega Antonella
Consiglio: «Partendo da
unapprocciodi terapia ge-
nica che é consistito nel
trattare direttamente il

e

cervello dell'animale (to-
po) malato, precisamente
la sostanza bianca situata
nella zona dell'ippocam-
po, abbiamo visto che una
singola iniezione di gene
terapeutico era capace di
prevenire la malattia nei

soggetti ancora sani e di
curarla in quelli dov'era
gia insorta. Non solo. ab-
biamo visto anche che I'ef-
fetto dell’iniezione del ge-
ne terapeutico durava nel
tempo, anche per alcuni
mesi, che in animali che

vivono due anni é un peri-
odo di tempo lunghissi-
mo. L'attivita enzimatica
che prima era assente nel
gene malato, ora funziona-
va con grande meraviglia
di tutti.

«La scoperta - prosegue

- € stata davvero sensazio-
nale, la prima ottenuta
sul Sistema Nervoso Cen-
trale. La nostra bravura
era stata quella, di essere
riusciti a individuare il
virus vettore, il lentivi-
rus, capace di trasportare

ﬁene terapeutico nelle
cel ule. L altra grande sco-
perta ¢ stata quella di
aver osservato un benefi-
cio non soltanto nella zo-
na inoculata, ma anche in
tutto il resto del cervello.
La riparazione neuronale
€ cioe avvenuta in siti di-
stanti da quello trattato,
il che ciautorizza a pensa-
re di aver intrapreso la
strada giusta verso sco-
perte ancor piu rivoluzio-
narie»,

Il che equivale a dire
che non solo per la Leuco-
distrofia Metacromatica,
di cui si e finalmente tro-
vata la terapia in grado di
prevenire la malattia in
soggetti ancora presinto-
matici (cioé ancora appa-
rentemente sani) e di far-
la regredire in quelli gia
in fase pitt o meno avanza-
ta, ma anche per molte al-
tre patologie ci potrebbe
essere quanto prima una
svolta.

«Questi incredibili ri-
sultati hanno suggerito
una open question come
ladefiniscono gliamerica-
ni, cioé una domanda
aperta: come mai c’e stato
questoriparo delle cellule
nervose anche a distanza
? Di sicuro c'é stata una
correzione del danno neu-
ronale e non sappiamo
perché. Ma ora, avendo
scoperto l'efficacia del vi-
rus vettore, il passo per ar-
rivare ad altre importanti
scoperte prevedo sara bre-
ve. Negli Stati Uniti, dove
un gruppo di ricercatori
della Salt University di S.
Diego guidato da Fred Ga-
gesistaoccupando dirige-
nerazione delle cellule
nervose, come ad esem-
pio nel campo delle lesio-
ni del midollo spinale,
queste scoperte faranno
s1che si vada avanti nella
ricerca con concrete pos-
sibilita di arrivare a im-
portanti risultati. Dalla
conoscenza dei principi
di base si potra davvero
pensare di chiarire miste-
ri fino ad oggi impenetra-
bili».

Antonio Simeone



