
Dalla biologia molecolare un nuovo contributo
decisivo per la prevenzione, diagnosi e cura
delle patologie. Risposte approfondite per una
valutazione clinica sempre più mirata
di Jessika Pini
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BIOCHIMICA

DAL DNA L’ANALISI
PERSONALIZZATA

Le nuove scoperte della biologia mo-
lecolare e lo sviluppo di nuove tecno-
logie per le analisi di laboratorio stan-

no apportando un cambiamento epocale nel-
le modalità di individuazione precoce delle
malattie o della predisposizione genetica del
paziente, segnando un passo decisivo nella
prevenzione e nella personalizzazione delle
cure. Ne parliamo con la dottoressa Maria
Grazia Marin, biologa e specialista in bio-
chimica e chimica clinica, direttore del la-
boratorio di analisi Oxi.GenLab di Brescia.
Lei si avvicinò alla biologia molecolare nei
primi anni Novanta, agli albori degli stu-
di in questo campo. Quali sono oggi le fron-
tiere scientifiche raggiunte? 
«In quegli anni era appena stato isolato il vi-
rus dell’epatite C e venivano applicate le pri-
me tecniche di biologia molecolare per la sua
individuazione. Da allora il cammino fatto
è stato tanto e ha portato a risultati molto si-
gnificativi: oggi siamo arrivati ad avere una
conoscenza completa del Dna: poter rico-
struire la mappa genetica dell’individuo
consente di determinare le cause profonde
all’origine delle patologie e di conseguenza
apre la strada alla ricerca terapeutica e alla
cura preventiva delle malattie stesse».
Come è cambiata la cura dei pazienti do-
po queste scoperte?
«Per prima cosa l’applicazione clinica delle
ultime scoperte in campo genetico e bio-
molecolare focalizza l’obiettivo della cura sul-
la prevenzione della malattia: permette cioè
di delineare un “profilo molecolare” perso-
nalizzato per ciascun paziente, nel quale si
possono leggere predisposizioni verso de-
terminate patologie prima del loro insorgere
e quindi intervenire in chiave preventiva. Inol-
tre l’analisi genetica rende possibile una
diagnosi precoce della malattia e consente

di seguirne in modo molto preciso la pro-
gressione, diversa per ogni persona.
Prevenzione e diagnosi quindi saranno pos-
sibili attraverso un semplice prelievo di
sangue?
L’ideale sarebbe affiancare al tradizionale scree-
ning di base queste innovative indagini spe-
cialistiche da prescrivere sulla base delle ca-
ratteristiche individuali del paziente: trascorsi
clinici personali e familiari, contesto am-
bientale, stile di vita e dieta. La realizzazio-
ne di questo connubio è ormai possibile, in-
fatti il progressivo sviluppo e l’automazione
delle biotecnologie nel campo della genomica,
cioè dello studio dei geni, stanno rendendo
possibile la loro applicazione nei laboratori
di analisi cliniche. Si sta trasformando la pra-
tica della medicina di laboratorio, che sem-
pre più riesce a offrire un’analisi completa del-
lo stato del paziente e a fornire percorsi di
prevenzione o strategie terapeutiche finaliz-
zate a ottimizzare la cura, attraverso la som-
ministrazione mirata di farmaci più efficaci
e sicuri per il malato».
Come queste analisi possono aiutare in
un’ottica di prevenzione?
«Attraverso la lettura attenta dei risultati del-
l’analisi genetica, eseguita con le dovute cau-
tele. Come dicevo prima, i data vanno sem-
pre inquadrati con gli esami di laboratorio
tradizionali e l’anamnesi complessiva del pa-
ziente, cioè nella sua condizione di salute e
di vita generale».
Cosa significa ottimizzazione della cura
farmacologica?
«Fino a pochi anni fa si potevano osservare
a posteriori le reazioni dell’organismo alla cu-
ra, mentre oggi, mediante l’analisi genetica
molecolare, è possibile stabilire a priori te-
rapie mirate e applicare quella che viene de-
finita Medicina personalizzata o farmaco-
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genetica, sulla base del profilo genetico del
paziente. Infatti piccole variazioni della se-
quenza del Dna possono accelerare o rallentare
l’efficacia di un farmaco nonché aumenta-
re o diminuire la sua tossicità e influire sul
modo in cui viene metabolizzato».
Ci fa un esempio di mutazioni geneti-
che del Dna frequenti che possono con-
durre all’insorgere di determinate ma-
lattie?
«Al Laboratorio Oxi.GenLab stiamo de-
dicando grande spazio alle ricerche sullo
stress ossidativo, cioè uno stato di dise-
quilibrio dell’organismo determinato da un
aumento delle sostanze ossidanti, i cossid-
detti radicali liberi, o da una carenza di di-
fese anti-ossidanti. I radicali liberi sono del-
le molecole che svolgono una funzione fon-
damentale nel nostro organismo come la
difesa dai germi patogeni. Il loro eccesso o
la mancata eliminazione può però porta-
re a uno stress ossidativo, che è fattore di
rischio per moltissime patologie, da quel-
le cardiovascolari a quelle metaboliche, da
quelle dermatologiche (si pensi a tutte le
cure antiradicali liberi contro l’invecchia-
mento della pelle) a quelle neurodegene-
rative. Abbiamo messo a punto una serie
di test per determinare il livello di stress os-
sidativo e una serie di esami complementa-
ri per monitorare il trend di sviluppo nel tem-
po. Ma forse, proprio per le numerose pato-
logie che possono essere causa o effetto di que-
sto disequilibrio, i risultati più importanti che
abbiamo raggiunto sono i testi a scopo pre-
ventivo. Attraverso un semplice esame del san-
gue o della saliva, siamo in grado di identifi-
care possibili variazioni dei geni coinvolti nel
processo di stress ossidativo per impedire il

verificarsi nel tempo dell’accumulo di sostanze
ossidanti. Sulla base dei risultati dei test ge-
netici e di quelli biochimici proponiamo un
percorso per il riequilibrio dei fattori biolo-
gici per ridurre le possibilità e prevenire in mo-
do efficace il verificarsi di uno squilibrio os-
sidativo».
Come siete approdati a questa ricerca?
«Grazie al professor Siro Passi, ex direttore del
“Centro Ricerche di Invecchiamento Cellu-
lare” dell’IDI (Istituto Dermatologico Italiano)
e nostro consulente che si è dedicato lunga-
mente a questo tema e che ci ha trasmesso me-
todiche di ricerca approfondite e validate dai
nostri ricercatori».
Quando queste tecniche di laboratorio in-
teragiranno con il mondo clinico?
«Il contatto tra i laboratori e il mondo clini-
co è destinato a divantare sempre più stret-
to, anche se oggi sono ancora in fase di di-
vulgazione le conoscenze e le potenzialità del-
le biotecnologie come strumenti di preven-
zione, diagnosi e cura. Medici e specialisti so-
no sempre più coscienti dei benefici della me-
dicina personalizzata. In un’ottica di diffu-
sione del nostro know how organizziamo cor-
si presso il nostro laboratorio a Brescia e stia-
mo cercando di stringere accordi con im-
portanti laboratori e poliambulatori, strut-
ture pubbliche e private, istituti universi-
tari di altre città per intensificare la diffu-
sione scientifica e offrire i nostri servizi su
tutto il territorio nazionale. Presto sempre
più medici potranno offrire ai loro pazienti
i benefici della Medicina personalizzata, tra
cui i test farmacogenetici al fine di perso-
nalizzare le terapie e ridurre gli effetti tos-
sici dei farmaci, con coseguente riduzione
della spesa sanitari».
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