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In questi anni sono nate diverse iniziati-
ve per affrontare il tema delle malattie
rare. Reti che vedono la collaborazione di
organizzazioni che esistono per risponde-
re al bisogno dei pazienti.

Dal 1990 la Fondazione Telethon lavo-
ra per mantenere la rotta della ricerca sele-
zionata sulla base del merito, senza mai
perdere lo sguardo sul paziente e realizzan-
do terapie efficaci e ricerche che avanza-
no verso la cura.

Eppure sarebbe riduttivo pensare alla
ricerca solo in termini di terapie risolutive.

Un patrimonio di conoscenza costruito
nel tempo ci fornisce oggi diverse possibi-
lita di avere un impatto sulla vita delle
persone: dalle nuove frontiere della dia-
gnostica alla relazione tra ricerca e qualita
della vita.

In base alla nostra esperienza, che evol-
ve con la scienza, riteniamo che sia dove-
roso cogliere ogni opportunita di procede-
re con efficacia dalla ricerca in laboratorio
alla vita delle persone.

La Fondazione Telethon investe attual-
mente circa la meta dei suoi fondi in pro-
getti di ricerca pre-clinica e clinica. La
prima terapia portata con successo fino
alla conclusione del trial sui pazienti - la
terapia genica per I'immunodeficienza
congenita Ada-Scid, realizzata all’istituto
San Raffaele-Telethon di Milano - & ora
prossima alla registrazione grazie a un’al-
leanza con un partner industriale stretta
nel 2010. La possibilita di fomire questa
opzione terapeutica a ttti i bambini Ada-
Scid nel mondo sara il primo esempio di
pieno compimento della strategia attuata
dalla Fondazione negli ultimi anni: coin-
volgere tutti gli attori necessari per far si
che i risultati della ricerca accademica pos-
sano diventare terapie accessibili ai pazien-
ti e mettere in sicurezza le sperimentazio-
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DAL LABORATORIO ALLA CLINICA

Telethon accelera la ricerca
sulla «diagnosi molecolare»

ni cliniche senza sacrificare la ricerca di
base da cui possano emergere nuove pro-
spettive di sviluppo.

Figli della stessa visione sono 1 promet-
tenti risultati degli studi clinici su altre due
gravi malattie pediatriche: leucodistrofia
metacromatica e sindrome di Wiskott-Al-
drich. Lo stesso approccio rivoluzionario
applicato a queste terapie, i vettori lentivi-
rali derivanti dal virus Hiv, & ora vicino
all’applicazione per malattic quali la beta-
talassemia e I'emofilia.

Le ricerche svolte presso gli istituti Te-
lethon di Milano e di Pozzuoli sono inseri-
te in una pipeline di sviluppo che ha all’at-
tivo venti strategie di cura.

Oltre a sviluppare la ricerca intra-mura-
le, la Fondazione mette a disposizione le
proprie competenze nel campo del trasferi-
mento tecnologico e dei percorsi regolato-
ri per supportare |'avanzamento verso la
cura dei progetti di ricerca esterna finanzia-
ti presso numerose istituzioni di ricerca in
Italia.

Un esempio interessante in tal senso &
quello dell’ambito neuromuscolare in cui
la Fondazione ha sostenuto e promosso la
crescita di una rete di clinici in grado di
assicurare i migliori standard di cura ai
pazienti e creare le condizioni piti favore-
voli alla sperimentazione clinica. Cid sta
rendendo possibile I"attivazione di trial te-
rapeutici innovativi da parte di compagnie
farmaceutiche che lavorano a stretto con-
tatto con questa rete di clinici.

Stiamo lavorando anche per massimiz-
zare I'impatto della ricerca sulla diagnosti-
ca. Ottenere una diagnosi molecolare at-
tendibile pud avere un impatto su diversi
aspetti, sanitari e sociali, di gestione della
malattia nonché di inserimento in una co-
munita di famiglie alle prese con le stesse
problematiche: ¢ la stessa differenza tra
procedere a tentoni nel buio e poter guar-

dare in faccia il proprio nemico. Si stima
che il 20-30% delle persone affette da
malattie genetiche rare sia in attesa di una
diagnosi; riteniamo che vi siano oggi 1
presupposti per affrontare in maniera strut-
turata la loro istanza.

Il progetto pilota a cui stiamo lavoran-
do, confrontandolo anche con analoghe
esperienze recentemente avviate in Inghil-
terra e in Nord America, ha I’obiettivo di
colmare il gap tra gli strumenti tecnologici
della genetica molecolare e il fronte dei
clinici.

Il programma per i senza diagnosi met-
tera in rete centri clinici competenti in
ambito diagnostico per questo tipo di pato-
logie e I'istituto Telethon di Genetica e
Medicina di Pozzuoli (Tigem) che detiene
le competenze e la piattaforma tecnologi-
ca pitt avanzata per affrontare il tema del-
I’analisi molecolare molto fine.

I pazienti senza diagnosi potranno ave-
re accesso al programma tramite il medico
curante o il clinico di riferimento. All'inter-
no del programma, sard eseguita un’accu-
rata analisi dei dat clinici a disposizione
per selezionare quei pazienti per i quali
un’analisi molecolare approfondita potreb-
be portare a indicazioni diagnostiche.

L’impostazione generale del program-
ma, presentata dai centri interessati, & gia
stata approvata da un pannello di esperti
internazionali. [ ricercatori e i medici coin-
volti stanno ora sviluppando il progetto
completo, che sara esaminato dai revisori
alla fine di giugno. Auspichiamo che, a
fronte dell’approvazione espressa dagli
esperti, il programma possa partire entro
I'estate 2015.
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