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Da unéquipe torinese
una svolta insperata
nella lotta all’atassia

Lo studio dell’'Unita
di Genetica medica
apre scenari

[inora inattesi

- ELISA BARBERIS

L'andatura si fa incerta e tra-
ballante, i movimenti di brac-
cia e gambe si fanno sempre
pit scoordinati impedendo di
afferrare gli oggetti e di cam-
minare, gli spasmi muscolari
diventano frequenti fino a
perdere la capacita di parla-
re, ascoltare, vedere. Le sin-
dromi atassiche sono disturbi
subdoli: esordiscono con po-
chi segni, difficili da collegare
I'uno all’altro, ma degenerano
lentamente e progressiva-
mente. Per chi soffre di que-
sta malattia neurologica, ba-
sta poco tempo perché anche
le operazioni quotidiane piit
semplici diventino un vero
calvario. Lo sabene chida an-
ni studia i motivi che portano
a questa rapida degenerazio-
ne del corpo, spesso eredita-
ria, causata dalla mutazione
di un gene, ELOVLS5, indivi-

duato dall’'Unita di Genetica
medica della Citta della Salu-
te di Torino. A condurre lo
studio, pubblicato sulla pre-
stigiosa rivista internaziona-
le «American Journal of Hu-
man Genetics», la dottoressa
Eleonora Di Gregorio e Alfre-
do Brusco, ricercatore del di-
partimento di Scienze Medi-
che dell’Universita di Torino,
che ha coinvolto numerosi ri-
cercatori di centri nazionali -
Brescia, Milano e Cagliari - e
internazionali.

Laricerca

Si stima che siano piu di
7.000 le malattie trasmissibili
da genitore a figlio causate da
«difetti» in singole istruzioni
del DNA. Oggi é possibile cono-
scerle grazie a tecniche d'inda-
gine all'avanguardia, che ana-
lizzano il genoma umano per
scoprire cosa comporta il mal-
funzionamento delle 25.000
particelle organiche che lo
compongono. L'incidenza del-
l'atassia ¢, in gran parte, anco-
ra tutta da scoprire, ma sem-
bra che ne siano colpititraibo
6 soggetti ogni 100.000 indivi-
dui sani. Nello specifico, la mu-
tazione nellELOVLS5, che ap-
partiene a una nuova classe di
geni responsabili della malat-
tia ed é localizzato sul cromo-

soma 6, € estremamente rara.
Partendo dall’analisi della sto-
ria medica di una famiglia di
origine bresciana con numero-
si pazienti affetti da atassia
progressiva, lo screening di ol-
tre 650 casi ha permesso di in-
dividuare altre tre famiglie
portatrici di questa disfunzio-
ne, confermandone il ruolo nel-
lo sviluppo del disturbo.

«La proteina sintetizzata
dall’ELOVL5 svolge un ruolo
chiave nella produzione degli
acidi grassi a lunga catena,
Omega 3 e 6 - spiega Brusco -.
Quando si accumula, pero, ha
un effetto tossico che uccide
le cellule e non escludiamo
che abbia un effetto sul cer-
velletto, tessuto in cui
ELOVL5 e molto presente,
determinando di conseguen-
za la capacita di muoversi in
modo coordinatoy. Per la ge-
netica, un grande passo avan-
ti che apre nuovi scenari.

Per ora, si & cauti sulla possi-
bilita di trovare una cura in
breve tempo, ma Telethon ha
gia dato la disponibilita a finan-
ziare un nuovo ciclo di studi nei
prossimi tre anni: «Il prossimo
obiettivo? Capire se é possibile
un approccio terapeutico a
questa malattia».
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