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Il test genetico prometteva di rivelare le future malattie. Ma un rapporto del governo Usa & impietoso: due su tre danno risultati discordanti

le promesse
mancate

ELENA DUSI

-1 futuro non & ancora nelle no-
stre mani. Maun’aziendaimpe-
gnata a vendere test predittivi
del Dna non lo confessera mai.

. Né proverarimorso a confonde-
rescienza e oracolo, facendosi pagare
trai 300 e i 1000 dollari in cambio di
un’analisi genetica che si concluda
con un responso simile, tanto vago
quanto terrorizzante: “Modelli dime-
tilazione errati possono generare un
rischio superiore alla media di svilup-
pare malattie cardiache, invecchia-
mento cerebrale e cancro”.

Oscuri, ansiogeni, contraddittori: i
test predittivi del Dna venduti da una
ventina di aziende private, soprattut-
to americane, sono finiti nel mirino
del “Government accountability offi-
ce” (Gao), 'organismo governativo

statunitense che ha deciso di mettere
ilnasoinunmercato chesoloperpub-
blicizzare se stesso spende tre miliar-
di di dollaril’anno. Non si tratta degli
esami usati per incastrare i criminali,
accertare la paternita o sancire la dia-
gnosi di una malattia gia presente.
Sotto esame ci sono test svolti da per-
soneperfettamentesanechehannola
curiositadi conoscereil rischio futuro
di contrarre una delle migliaia di pa-
tologie che hanno una componente
genetica allaloro base.

1l rapporto pubblicato la settimana
scorsa dal Gao conclude che il campio-
nediDnadiunastessa persona, inviato
a quattro aziende diverse con la richie-
stadiprevedereilrischio dicontrarre di
15malattie, hadatorisultaticontraddit-
torinel 68 per cento dei casi.

. anonimo “pa-
ziente 3” per
esempio, arruo-
lato dalla Gao per
il suo esperimen-
to haspedltouncamplonedana
alle quattro aziende chiedendo
unavalutazionesulsuorischiofu-
turo di ammalarsi di cancro alla
prostata. In due casiil responso &
stato “rischio medio”, in uno “ri-
schio superiore allamedia” e nel-
'ultimo “rischioinferioreallame-
dia”. Il “paziente 4” invece ha un
pacemakerimpiantatodal3anni
per combattere una pericolosa fi-

brillazione atriale. Ma il risultato
deltestdel Dna cuisiesottoposto
eindue casi “rischio inferiore alla
media” per quanto riguarda que-
sto disturbo, mentre gli altri due
responsi parlano di “rischio me-
dio”. Oltre che nel prevedere il
futuro, le aziende si sono fatte
trovare impreparate anche nel-
|'analizzare il presente.

Pagare fino a mille dollari in
cambio di tanto spavento e nes-
suna certezza medica & ormai
routine per chi decide di affidarsi
ai test del Dna online. Le societa
scientifiche di genetica di tutto il
mondoraccomandanodaannidi
affidarsi solo aistituti seri, evitan-
dolagiungladiinternet. Unaleg-
gechepongadeipalettiaunmer-
catocheprosperasoprattuttoon-
line & invocata da anni negli Stati
Uniti, manessunosiémaipresola
briga di pestare i piedi a un busi-
ness ormai ben maturo. Solo ora
perlaprimavoltalaGoa & andata
atoccare con mano quale livello
di imprecisione e raggiro abbia
raggiunto un settore uscito dai
confini della scienza per tuffarsi
nellaricerca del profitto.

Ogni test genetico — in Italia
come inmolti paesi europei dove
leregolesono certe—deve essere
accompagnato dauna consulen-
zamedica. Unespertodevespie-
gare al paziente qualisonoilimi-
ti dell’analisi e precisargli che il
concettodi“rischio” ebendiver-
so da quello di una diagnosi cer-
ta. Maladistinzione & saltata del
tutto in una delle conversazioni
fra la “cavia” usata dal Gao e il
rappresentante dell’azienda
contattato per un chiarimento
sui risultati. «Quindi se sono ad
altorischio, vuol dire che miam-
malerd di cancro al seno?” chie-
de la paziente. «Sa, in effetti, &
molto reale questa ipotesi» ri-
sponde il consulente al telefono
senza troppi giri di parole.

In un’altra conversazione, il
rappresentante dell’azienda sug-
gerisce (in maniera completa-
mente errata) che un Dna dan-
neggiato possa essere riparato.
«Davvero potete?» chiede il pa-
ziente. «Ma si, certo, si chiama

epigenetica. I geni non sono pii1
visti come la fonte della nostra
biologia, sonounsintomo».Ilpa-
norama non migliora quando si
vaaconsiderarelaprivacy. «Pen-
savo che sarebbe un’idea fanta-
sticaregalareallamiafidanzatail
test del suo Dna, insieme con il
mio» propone uno dei finti pa-
zienti arruolati dal Gao. «Grande
idea» risponde il rappresentante
dell'azienda. «Mibasterebbe —
suggerisce il cliente — procu-
rarmiuncampionedellasuasa-
liva e spedirvelo».

Segnalare la presenza di una
malattia, vera o presunta che sia,
restapoiilmodomiglioreperven-
dere un farmaco. Cosi si svolge
un’altra conversazione telefoni-
ca:dmieigenitorihannoentram-
bi problemi di colesterolo e iper-
tensione» racconta il rappresen-
tante dell'azienda. «Cosi anch'io
cel’ho scritto nei miei geni. Maio
prendo il prodotto. Se non lo
prendessi avrei gli stessi proble-
mi». Semplicivitamineeantiossi-
danti sono gli integratori pit1 ven-
duti dalle aziende che effettuano
testgenetici predittivi, necessaria
conseguenza di un’analisi mi-
nacciosaal punto giusto.

Irisultati contraddittoririscon-
trati dal Gao non stupiscono Giu-
seppe Novelli, genetista e preside
di medicina all'universita roma-
nadiTor Vergata. Che invita perd
a non confondere le distorsioni
operate dal business con una
scienza, quelladellagenetica, che
aipazientihainvecemoltaserieta
daoffrire. «Nonsi trattadi proble-
mi techici nel sequenziamento
dei geni» spiega. «Le contraddi-
zioninascono dacomeidativen-

gono interpretati. Ciascuna va-
riante genetica pud avere unpeso
pilt 0 meno grande nellinfluen-
zare il rischio futuro di malattia.
Ogni azienda decide in maniera
autonoma quanti frammenti del
Dna studiare e quantaimportan-
za dare a ciascuna mutazione».
L’associazione traunavariante
geneticaeilrischiodiammalarsie
poi legata alla geografia. «Le ma-
lattienonsono equamente distri-

buite nel mondo, e ogni etnia ha
vulnerabilita diverse» spiegaNo-
velli. <N¢ inun’analisigeneticasi
puod prescindere dai problemi di
genitori ¢ altri antenati o dallo
stato disaluteattuale del pazien-
te. 11 test del Dna da solo, senza
queste altre informazioni, serve
effettivamente a poco».1506la-
boratori privati che nel nostro
paese effettuano test predittivi,
fa notare Novelli, «<non hanno
mai visto fiorire i loro affari, an-
cheseicostisono paragonabilia
quelli americani».

Paolo Vezzoni, ricercatore del
Consiglio Nazionale delle Ricer-
che, ricorda che la nostra cono-
scenza delle varianti genetiche
associate alle malattie e ancorali-
mitata. «Ogni mese nella lettera-
tura scientifica si legge di nuove
scoperte. Eunsettorechestama-
turando giomo dopo giorno e
ancoradobbiamo capirequanto
la singola variazione di un gene
contribuisca ad aumentare il ri-
schio di ammalarsi». Uno dei di-
lemmi irrisolti, spiega il ricerca-
tore, & se una malattia genetica
nasca da poche variazioni co-
muniatuttiicasidimalattia,oda

un numero alto di variazioni as-
sai diversificate traloro.

«A dieci anni dal sequenzia-
mentodel Dnaumano—sintetiz-
zaVezzoni-—lageneticaein quel-
lafasegrigiain cui devesoprattut-
to avere fiduciain se stessae con-
vincere gli altri della propria soli-
dita. In Ttalia siamo poco abituati
a pagare per ottenere prestazioni
mediche, e il business dei test del
Dna non ci tenta molto. Ma neghi
Stati Unitiil dibattito sullaregola-
mentazione 0 meno di questo
mercato & molto vivor.

MaanchenegliStati Unitidella
geneticaselvaggiale autoritanel-
le scorse settimane si sono viste
costrette a porre un freno al busi-
ness. B accaduto quando Vazien-
da Pathway Genomics ha deciso
di distribuire i kit per 'esame del
Dna direttamente nei supermer-

cati della catena Walgreen. La
Food and Drug Administration,
autorita incaricata di regolamen-
tareilmercatodifarmaciepresidi
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medici negli Usa, & subito inter-
venuta con una lettera durissi-
ma, costringendo la Pathway a
rimandare la distribuzione dei
suoi kit a tempo indeterminato.
Ilrapporto del Gao potrebbe es-
sere un altro segnale forte man-
dato alle aziende: il governo
americano non tollerera che la
giungla dei test si estenda oltre
ogni limite. Prevedere un cam-
biamento del vento, perimana-
ger che stanno cavalcando'on-
da della genetica, questa volta,
dovrebbe essere facile anche in
assenzadiuntestaccurato.
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I test genetici

Un campione di saliva & stato inviato

:"; 4 aziende...'-.. . M
di test
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%, genetici S

gy

Cinque persone si sono sottoposte ai test

300-1.000
dollari
il costo
di ogni test

g-granati@repubblica.it

rischio di cancro

alla prostata
o azienda 1 medic
o deidatierano forida 2 .
discordanti azienca medio
tra un'azienda azienda 3. sottola media
& l'aitra azienda 4 sopra la media

=1y
isultato % Esempio/ risultati of un uomo di 48 anni

Rischie

di ipertensione

azienda 1 - medio
azienda 2 sotto famedia
azienda 3  sopra la media
azienda 4 non testato

Rischio di diabete

ditipo1

azienda 1 soprala media
azienda 2 - soprala media
azienda.3 - sotto la media
azienda 4 non testato

Le malattie per cui esiste
un test in vendita

Sono diverse centinaia
le piu comuni g

# Parkinson

Bt Alzheimer Ipertensione

Schizofrenia

Esempio | risultati di una donna di 41 anni

Rischio di sindrome

< Sclerosi multipia
& Obesita

Le 15 malattie per cui si & effettuato il test:
& Alzheimer
G Fibrillazione atriale

gambe senza riposo
£ Cancro mammella © Cancro della prostata
azienda 1l softo lamedia - Celiachia © Sindrome gambe
azienda 2 sopralamedia = Cancrocolon senza riposo
azienda 3 non testato Z Infarto : O Al.'trite reu'm.atoide
szienda 4 medic Ipertensione © Diabete di tipo 1
< Leucemia & Diabete di tipo 2
In cambio di mille dollari promettono
dirivelarci di cosa ci ammaleremo:
Comesisvelgeiltest diabete, infarto, tumore

Al test si sottopongono
anche persone non ammalate

O Ci si collega @ sito
di un'azienda e si paga online

O |'azienda spedisce per posta
it kit per raccogliere la saliva
G Poi effettua il test

sul materiale genetico
ricevuto, in 2-3 settimane

Come funziona l'analisi
Piccole variazioni nei geni
distinguono le persone

2 Alcune varianti genetiche
compaiono pill spesso
in caso di malattia

2 Chi ha quelle varianti
& piu soggetto ad ammalarsi

© Ma le varianti indicano
unrischio di malattia,
non la certezza

O e varianti sono moltissime
e non tutte note

Ma shagliano in due casi su tre

Il governo Usa smaschera

il business online delle analisi

fai-da-te:pii che oracolisono
inganni. Il futuro della nostra

salute

non é ancora nelle nostre mani

Seil te St genetico

fa
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