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BIO-SCIENZA

DUE STORIE
DA RICORDARE

di Elena Cattaneo

che il New York Times descrisse come

“unraroesempio di cooperazione scien-
tifica”, fu scoperto il gene Huntington. Era il
1993, il Progetto genoma umano che nel 2000
avrebbe portato alla prima lettura - ancorché
parziale - del nostro Dna era agli esordi, quan-
do i ricercatori di sei laboratori di Stati Uni-
ti, Inghilterra e Galles compirono un'impre-
sa scientifica eccezionale: individuare la base
genetica della Corea di Huntington, malattia
neurodegenerativa ereditaria. La scoperta fu
pubblicata dalla rivista scientifica Cel/a firma
dell’Huntington’s Disease Collaborative Rese-
arch Group. La storia di questa impresa meri-
ta di essere ricordata. Nel 1979, tre genetisti,
David Housman, James Gusella e Marcy Mac-
Donald, insieme ad altre decine di colleghi,
seguirono Nancy Wexler, neuropsicologa e a
sua volta genetista, in Venezuela, sulle spon-
de del lago Maracaibo, nei villaggi con pitialta
densita di malati Huntington. Wexler era con-
vinta che Ii - dove ancora oggi 7 individui su
mille sono pazienti Huntington, un dato fino
a 500 volte superiore all'Italia - avrebbe trova-
to risposte sull’'origine della malattia che ave-
va colpito la madre, il nonno e alcuni zii. Li eb-
bero un'intuizione: “tagliare” il Dna ottenuto
dai prelievi di sangue su quelle popolazioni e
confrontarli con i frammenti del genoma del-
le persone sane. Dopo innumerevoli tentati-
vi, nel 1983 riuscirono a isolare il “pezzetto”
di Dna presente solo nelle persone che ma-
nifestavano i sintomi: movimenti scoordina-
ti degli arti, mimica facciale alterata, depres-
sione e disturbi psichiatrici. Il gene che causa
I'Huntington era prossimo a quel frammento,
che infatti veniva sempre co-ereditato con la
malattia. Ma, con le limitate strumentazioni
dell'epoca, trovare il punto esatto, nonostante
quella prossimita, rimaneva un'impresa com-
plessa quanto cercare un ago sul tratto di auto-
strada tra Roma e Milano. Servirono altri dieci
anni e migliaia di prove per localizzare il gene
Huntington: era il 1993 quando Gusella comu-
nicha Wexler che era stato individuato all'api-
ce del cromosoma quattro. Da allora, sappia-
mo anche che é rappresentato da una stringa

Esattamente 30 anni fa, grazie a quello
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di tre lettere, CAG (tre delle quattro basi del
Dna, Citosina, Adenosina e Guanina), che si
ripetono a tre a tre. La malattia si presenta
quando le triplette superano le 35 ripetizioni.

Nel 1993, in Colombia, viveva Dilia Ovie-
do, una donna di 56 anni, minuta ed elegan-
te. Da giovanissima aveva sposato Valentin,
insieme avevano avuto undici figli. Per anni
erano stati felici; poi comincid a manifestar-
si la malattia - dapprima in Valentin, poi in
ben nove dei figli. [ sintomi sono poi compar-
si anche in molti dei loro nipoti e pronipoti.
Ho conosciuto Dilia nel 2017 a Roma, in occa-
sione dell’evento Hidden No More in cui centi-
naia di malati Huntington di 25 Paesi hanno
incontrato Papa Francesco: aveva gia persoil
marito e cinque figli. Dilia, allora ottantenne,
mi confidd di aver creduto per molto tempo
che la malattia esistesse solo nella sua fami-
glia, allontanata e isolata da tutti. La derisio-
ne e la segregazione da parte della comuni-
ta li avevano costretti ad abbandonare il loro
villaggio. Ma Dilia non si & arresa: nonostan-
te l'estrema poverta, ha trasformato la nuova
casa in un “porto sicuro” per i familiari mala-

ti che, ai primi sintomi, venivano affidati alle
sue cure. Da poche settimane Dilia ha lascia-
to questo mondo. A lei va la gratitudine per
una vita vissuta con e per gli altri. A noi spet-
tail compito di raccogliere la sua eredita, con-
tinuando a ricordare la sua storia, accanto a
quella scientifica di Nancy Wexler. Storie di
determinazione e coraggio essenziali a com-
prendere ogni aspetto dell’'Huntington, una
malattia “sociale” che, mentre racconta del-
la nostra evoluzione come specie, ci insegna
I'importanza di cancellare ogni stigma e di di-
fendere il valore dell'accoglienza e del pren-
dersi cura gli uni degli altri. Anche tramite il
lavoro di associazioni come Factor H (%), dove
I'*H" richiama I'Huntington, ma anche I'uma-
nitd (Humanity) e la speranza (Hope).

(*) Per sostenere persone e famiglie in condi-
zioni di difficolta simili a quelle di Dilia, si puo
consultare factor-h.org &

Farmacologa e biologa, é sematrice a vita dal 2003,
Insegna all Universita di Milano e dirige i laboratorio
di biologia delle cellule staminali. Ha scritto
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