
















stampa | chiudi 

 
IL CASO

Come difendersi dal «mercato» dei test 
genetici 
Pericolosi senza la mediazione di un esperto 

Una donna ha avuto tre risultati diversi da tre «fornitori»  
Le analisi proposte non scandagliano l’intero genoma

NOTIZIE CORRELATE

Kira Peikoff è una ventottenne americana. Nella sua famiglia ci sono stati diversi casi di brutte malattie, 

dall’Alzheimer al tumore al seno, dall’artrite reumatoide all’infarto. Così ha deciso di guardare nel suo 

futuro attraverso il Dna, sottoponendosi ai test genetici disponibili oggi sul mercato per poche decine di 

dollari. Kira, indecisa se fidarsi o no delle nuove tecnologie, ha scelto tre diverse compagnie per farlo, 

pensando che così avrebbe avuto maggior sicurezza del risultato. Si sbagliava di grosso: come ha 

raccontato di recente al New York Times, che alla vicenda ha dedicato ampio spazio, i dati le hanno 

confuso ancora di più le idee, perché i tre test hanno avuto esiti molto discordanti, in alcuni casi perfino 

opposti. «Secondo uno dei tre, rischio di ammalarmi soprattutto di psoriasi e artrite reumatoide; stando 

agli altri due test, invece, ho la minor probabilità di sviluppare proprio queste patologie», ha rivelato Kira 

sulle pagine del quotidiano statunitense. Come può accadere? È la prova che i test genetici sono poco più 

che una bufala?  

 

I DIVERSI TEST - Lo abbiamo chiesto ad Antonio Amoroso, presidente della Società Italiana di 

Genetica Umana. «Intanto, è bene distinguere - spiega Amoroso - fra i test rivolti ai consumatori, che in 

genere analizzano molti geni, e i test prescritti per la diagnosi di patologie genetiche provocate dalla 

mutazione di un singolo gene. Queste malattie sono molte, anche se rare, ma sappiamo perfettamente 

quale pezzetto di Dna indagare per capire se c’è l’alterazione indicativa di patologia. Questi test non 

danno problemi di interpretazione, i metodi di analisi del Dna sono standardizzati, il risultato è 

inequivocabile».  

«Diverso è il caso delle malattie cosiddette multifattoriali - prosegue l’esperto - nelle quali i geni hanno un 

ruolo, ma solo in parte (secondo le stime l’impatto genetico incide dal 5 al 20 per cento del rischio, ndr ), 

mentre contano parecchio l’ambiente, la dieta, lo stile di vita. 

VARIANTI PERICOLOSE - Per le patologie cardiovascolari, immunitarie, neurodegenerative, 

reumatiche esistono numerosi geni che possono aumentare o meno la suscettibilità ad ammalarsi, ma 

trovare queste varianti “pericolose” non equivale a una “condanna” certa alla malattia, bensì significa 
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avere un rischio un po’ maggiore rispetto alla popolazione che non ha quella stessa mutazione».  

Bene, ma com’è possibile che la probabilità di sviluppare la psoriasi risulti 20 volte superiore al normale 

facendo un test e appena doppia con altri due, com’è successo alla ragazza americana? «I “punti variabili” 

del Dna, dove cioè si possono trovare varianti fra un individuo e l’altro, sono milioni in tutto il genoma, 

decine in un singolo gene - spiega il professor Amoroso -. I test genetici rivolti ai consumatori per 

indicare il rischio di qualche decina di malattie non scandagliano tutto il genoma, ma alcuni di questi 

punti variabili: basta che le aziende ne scelgano di diversi, anche se correlati a una stessa patologia, per 

ottenere risultati radicalmente dissimili, senza peraltro che si possa parlare di un “errore” vero e 

proprio».  

«Sottoporsi a queste analisi - aggiunge Amoroso - è come tentare di capire un libro leggendo solo la prima 

lettera di ogni pagina,. Non guardare a tutte le varianti restituisce inevitabilmente una visione parziale. 

Inoltre, bisogna anche considerare che le varianti generiche possibili cambiano e hanno significati diversi 

a seconda della popolazione di appartenenza. Questa ulteriore variabilità, se non viene tenuta in debito 

conto, può contribuire a spiegare le differenze nell’interpretazione dei risultati». 

LA MEDIAZIONE - Il succo della faccenda, tuttavia, non cambia: come fidarsi di un “vaticinio 

genetico” se basta fare un altro test per ritrovarsi in mano un risultato perfino opposto? «Infatti, per il 

momento, i test per il rischio di malattia non hanno un vero senso clinico - risponde il genetista -. Le 

raccomandazioni che se ne possono trarre sono quelle di buon senso che un medico ci darebbe anche 

senza test genetico. Così, se scopro di avere un rischio di infarto triplo rispetto al normale, l’approccio 

clinico non cambia: serve piuttosto lo stesso stile di vita sano consigliabile a tutti». «Ognuno di noi 

peraltro è un mosaico di variabili genetiche e non ci sono profili del tutto sfortunati o fortunati - 

sottolinea Amoroso -. Se sale il rischio di infarto, magari è più basso del normale quello di malattie 

neurodegenerative. Detto ciò, le persone sono libere di spendere i loro soldi per sottoporsi a questi test 

genetici, ma devono essere consapevoli che i risultati non cambieranno loro la vita» «Inoltre - aggiunge il 

genetista - è indispensabile non essere lasciati soli nell’interpretazione dei dati ottenuti, Perciò, 

bisognerebbe sempre rivolgersi a un medico oppure a un genetista che sappia spiegare il difficile concetto 

di “aumentata probabilità”, concetto ben diverso da una diagnosi certa».  

«Il guaio di molti dei test genetici proposti direttamente ai consumatori - conclude Amoroso - è che 

saltano questo passaggio, con il pericolo che i dati ottenuti generino false aspettative o falsi timori».  
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STRESS IN FAMIGLIA PEGGIORA SISTEMA IMMUNITARIO BAMBINI  
 
(AGI) - Washington, 19 feb. - Un elevato stress familiare puo' produrre effetti sul 
sistema immunitario dei figli. A rivelarlo uno studio condotto dalla Jonkoping 
University, Svezia, e pubblicato sulla rivista Journal of Immunology. Gli scienziati 
hanno scoperto che i bambini di famiglie con elevati livelli di stress avevano alti 
livelli di cortisolo, un marcatore biologico dello stress. Inoltre, sottolineano gli 
scienziati, lo stress influiva negativamente sul sistema immunitario rendendo 
l'organismo meno resistente agli attacchi dei patogeni. Lo studio ha incluso 
famiglie con bambini di cinque anni che facevano parte allo All Children in 
Southeast Sweden Study. Il nostro corpo riesce a difendersi dallo stress di ogni 
giorno, quando questo e' di breve durata, mentre risulta piu' complicato non 
subire effetti negativi quando la situazione di stress si prolunga nel tempo e sono 
possibili anche reazioni di tipo autoimmune. Un elevato stress familiare puo' 
produrre effetti sul sistema immunitario dei figli. A rivelarlo, uno studio condotto 
dalla Jonkoping University, Svezia, e pubblicato sulla rivista Journal of 
Immunology. Gli scienziati hanno scoperto che i bambini di famiglie con elevati 
livelli di stress avevano alti livelli di cortisolo, un marcatore biologico dello stress. 
Inoltre, sottolineano gli scienziati, lo stress influiva negativamente sul sistema 
immunitario rendendo l'organismo meno resistente agli attacchi dei patogeni. Lo 
studio ha incluso famiglie con bambini di cinque anni che facevano parte allo All 
Children in Southeast Sweden Study. Il nostro corpo riesce a difendersi dallo 
stress di ogni giorno, quando questo e' di breve durata, mentre risulta piu' 
complicato non subire effetti negativi quando la situazione di stress si prolunga 
nel tempo e sono possibili anche reazioni di tipo autoimmune.  
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Dall’aglio la risposta al trattamento dei 
batteri più resistenti 
Un composto presente nel vegetale utilizzato in cucina può neutralizzare i batteri 
resistenti bloccando il sistema di comunicazione da essi utilizzato, in particolare se 
utilizzato in combinazione con antibiotici che non hanno alcun effetto sui batteri. Lo 
studio 

 

Una speranza nel trattamento delle infezioni batteriche, che a causa dell’abuso di antibiotici possono divenire 
difficili  – se non impossibili – da curare, arriva da un semplice bulbo noto per il suo utilizzo in cucina: l’aglio.  
La pianta di aglio che produce questi bulbi impiegati anche per il controllo della pressione sanguigna, 
avrebbe dunque anche proprietà antibiotiche piuttosto marcate; tanto che uno studio svedese 
dell’Università di Copenaghen ha trovato in un composto chiamato “ajoene” un potenziale avversario dei 
batteri – anche quelli più agguerriti. 
 
Tim Holm Jakobsen e colleghi dell’UC hanno sottolineato come le infezioni antibiotico-resistenti, che 
causano migliaia di morti ogni anno, stiano diventando una piaga mondiale dalle proporzioni 
allarmanti. Per questo motivo deve essere trovata al più presto una soluzione che possa mettere la parola 
“fine” alle infezioni batteriche causate da questo tipo di agenti patogeni. 
E la risposta potrebbe proprio trovarsi nell’ajoene, la sostanza attiva presente nell’aglio che avrebbe la 
capacità di neutralizzare i batteri multiresistenti bloccando il loro sistema di comunicazione. 
 
I batteri resistenti – ma anche gli altri – quando entrano nell’organismo umano secernono una tossina 
chiamata “ramnolipide” che distrugge i leucociti (o globuli bianchi) che sono le cellule attive del 
sistema immunitario atte a proteggere l’organismo dalle invasioni di agenti patogeni. In questo modo i batteri 
riescono a proliferare e diffondere l’infezione che, se non curata, può divenire mortale. 
 
I batteri per sopravvivere si agglutinano, ossia si incollano per così dire l’un l’altro, formando un biofilm 
di materiale organico che li circonda e protegge dall’attacco degli antibiotici, diventando così 
resistenti. Una soluzione diviene dunque quella di riuscire a rompere la barriera del biofilm per poter 
attaccare i batteri e bloccare il sistema di comunicazione – detto Quorum Sensing. 
Per studiare gli effetti su questa barriera, i ricercatori hanno dedicato gran parte della loro attenzione al 
batterio Pseudomonas aeruginosa, che causa per esempio infezioni in pazienti con ulcere croniche e nei 
polmoni di pazienti affetti da fibrosi cistica. 



 
«L’ajoene rinforza e migliora il trattamento con antibiotici convenzionali – spiega il dott. Jakobsen – 
Abbiamo chiaramente dimostrato questo sul biofilm coltivato in laboratorio e negli studi che coinvolgono i 
topi. Quando aggiungiamo antibiotici contro il biofilm questi hanno poco effetto, e l’ajoene da solo non fa 
quasi differenza. E’ solo quando i due sono combinati che qualcosa di significativo accade». 
 
I risultati dello studio, pubblicati sulla rivista Future Microbiology, mostrano che il trattamento combinato 
con ajoene e antibiotici uccide più del 90 per cento del biofilm normalmente virulento. 
 
«L’aglio contiene così poco ajoene che si avrebbe bisogno di mangiare circa 50 spicchi al giorno per ottenere 
l’effetto desiderato», sottolinea Jakobsen, per cui vi è la necessità di utilizzare un estratto che si possa 
somministrare in combinazione con il principio farmacologico che agisce in sinergia per neutralizzare i 
batteri resistenti. 
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MEDICINA: PRIMI IMPIANTI IN ITALIA DI 'SPIA' SOTTOCUTANEA 
SALVACUORE 

Roma, 19 feb. (Adnkronos Salute) - E' arrivato anche in Italia il più piccolo 
monitor cardiaco iniettabile sottocute. Un sistema 'hi-tech' che per 3 anni 
permetterà ai medici di monitorare i dati Ecg del paziente e diagnosticare 
correttamente l'aritmia. Inoltre, grazie al dispositivo sarà possibile adottare la 
soluzione terapeutica più adatta. La spia salvacuore 'Reveal Linq' di Medtronic è 
più piccola di una pila alcalina ministilo, ma è in grado di monitorare il cuore del 
paziente. Una rivoluzione per il controllo cardiaco - spiegano gli esperti intervenuti 
a un incontro oggi a Milano - che migliora anche la diagnosi per alcune delle 
patologie più pericolose e difficili da riconoscere quali la sincope e la fibrillazione 
atriale. I primi impianti in Italia di questo innovativo sistema, che ha da poco 
ottenuto l'autorizzazione Ue alla commercializzazione in Europa, sono stati 
eseguiti con successo all'ospedale Molinette della Città della Salute di Torino, su 
due pazienti con sincope e sospetta fibrillazione atriale silente.  

"Con una speciale siringa abbiamo iniettato in pochi minuti il dispositivo appena 
sotto la pelle del paziente, nella parte pettorale sinistra, attraverso una piccola 
incisione inferiore a un centimetro - spiega Fiorenzo Gaita, direttore Cardiologia 
delle Molinette - Tutta l'attività cardiaca del paziente sarà quindi registrata per i 
prossimi 3 anni", grazie al dispositivo che, "proprio come una perfetta 'microspia', 
attraverso il sistema esterno di telemedicina farà pervenire i dati diagnostici da 
casa in ospedale". Il dispositivo, oltre a confermare con precisione la diagnosi di 
sospetta fibrillazione atriale, è di grande aiuto nel valutare l'efficacia della 
strategia terapeutica adottata, sia essa di tipo farmacologico o di tipo 
interventistico con l'ablazione transcatetere.  

Rispetto al monitor della generazione precedente, 'Reveal Linq' è più piccolo 
dell'87% e ha il 20% di memoria in più. Il monitor viene iniettato sottocute in pochi 
minuti con estrema semplicità e blanda anestesia locale. Il paziente non subisce 
alcuna restrizione nelle proprie attività quotidiane con l'attività cardiaca registrata 
che mostra dati relativi alla vita reale. Il sistema non prevede e non richiede cavi 
o elettrodi per monitorare il ritmo cardiaco. 

 
http://it.notizie.yahoo.com/medicina-primi-impianti-italia-di-39-spia-39-162800723.html 
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Renzi e la sanità. Ma come la pensa il 
premier incaricato? 
 
Renzi è intervenuto raramente sulle questioni sanitarie. Ma forse si 
possono desumere le sue future strategie politiche dai punti presentati alla 
“Leopolda” nel 2011 e 2013 e dalle dichiarazioni di personalità a lui vicine. 
Dagli sprechi legati a “privilegi professionali”  alla depenalizzazione della 
responsabilità del medico e alla riforma dei ticket. Mentre c'è silenzio sulle 
questioni bioetiche  
 
Il premier incaricato Matteo Renzi interviene raramente sulle questioni sanitarie. Non è quindi facile 
capire quale strategia possa avere il suo futuro governo. In attesa della presentazione dell’Esecutivo c 
erchiamo – sulla base dei documenti esistenti – di capire quale possa essere la sua strategia politica 
sul punto. I documenti che analizzeremo sono tre: i punti della “Leopolda” del 2011 e del 2013 (vedi 
allegato), l’intervista a quotidiano sanità di Yoram Gutgeld suo consigliere economico, il programma 
del partito democratico presentato in campagna elettorale (vedi allegato). 
  
Durante la prima Leopolda la sanità occupa un ruolo marginale e sulle 100 proposte se ne contano 
sei sulla sanità: costi standard, ridefinizione del ruolo del medico di medicina generale, ospedale solo 
per acuti e chiusura piccoli presidi, percorsi regionali e revisione delle esternalizzazioni. 
Quest’ultimo – ancorché poco sviluppato – sembra costituire la parte interessante. Si pone una critica 
al costo delle esternalizzazioni che, in via teorica, secondo il documento renziano dovrebbero servire 
per assicurare un servizio migliore rispetto a quello interno e per ridurre i costi. Invece si arriva spesso 
a conclusioni contrarie. Scrive testualmente il testo della prima Leopolda: “costa di più l’infermiera 
esternalizzata dell’infermiera interna e l’esternalizzazione è troppo spesso gravata da attività 
professionalmente scadente”. Un invito a internalizzare i servizi e a valorizzare le professionalità 
assunte oppure un invito alla revisione delle esternalizzazioni? Sembrerebbe – data l’esperienza 
avuta – che le esternalizzazioni non siano quindi una pratica virtuosa. La conclusione è comunque 
difficile data l’estrema semplicità e superficialità dei sei punti. 
  
Nel 2013 il documento sulla sanità emerso dalla terza Leopolda è leggermente più strutturato e 
occupa una paginetta in formato A4. Andando oltre la classica vulgata renziana di carattere 
sloganistico – “non si possono tagliare i fondi per risparmiare, occorre tagliare i fondi per non 
sprecare” – si specifica che lo spreco è “ancora annidato ovunque” e cita al primo posto “i privilegi 
professionali”. Purtroppo non si declina tale affermazione in quanto sarebbe stato interessante per 
capire il punto di vista del futuro premier sul mondo professionale. A chi si riferisce Renzi quando 
parla di “privilegi professionali”? A tutte le professioni sanitarie? A parte di esse? A una di esse? 
Questo punto è un unicum nella comparazione con gli altri documenti renziani, del partito democratico 
e delle persone, come Gutgeld, date a lui vicine. Bisognerà vedere se questa forte affermazione sui 
“privilegi” professionali possa avere una ripercussione sui vari progetti di legge sugli ordini 
professionali che sono in parlamento. 
  
Sempre sul piano professionale – nel documento dell’ultima Leopolda – si afferma la richiesta sulla 
depenalizzazione della responsabilità del medico. La richiesta, non presente nel programma sanità 
del Partito Democratico, avrebbe come risultato un “immediato e significativo risparmio”. Non si 
capisce bene come, a parte eventuali ma certo non immediati risparmi sulla medicina difensiva, visto 
che la maggior parte dei problemi è nella sede civilistica (su cui infatti, insiste molto, il ben più 
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strutturato documento sanità presentato in campagna elettorale dal suo partito). Tra l’altro, queste 
proposte, erano state avanzate nell’ottobre 2013 a circa un anno dalla parziale esenzione dalla 
responsabilità degli esercenti le professioni sanitarie approvata con la legge Balduzzi. 
  
Sui progetti legati alla sostenibilità dei costi del Servizio sanitario nazionale il Renzi  leopoldiano 
si distacca completamente dal programma del partito democratico e chiede la “costruzione di un 
credibile strumento di compartecipazione (progressiva) dei cittadini alla spesa”. La compartecipazione 
alla spesa in realtà, come è noto, esiste da moltissimi anni ed è stata criticata dal partito democratico 
nel suo programma in quanto “la tutela della salute per tutti è un diritto primario e fondamentale” e “la 
fonte principale per reperire le risorse necessarie a rendere esigibile questo diritto è e resta la fiscalità 
generale”. Tra l’altro sul versante risparmi e razionalizzazioni non possiamo non citare la curiosa 
affermazione di un altro esponente vicino al futuro premier che ha avuto modo di sostenere che 
l’adozione dei costi standard produrrebbe un risparmio di 30-40 miliardi di euro annui a fronte di un 
fondo che è poco più di cento miliardi (intervista al finanziere  Davide Serra a margine alla Leopolda) 
2013. 
  
Per il resto i documenti renziani sposano – a quanto è dato di capire – il servizio sanitario 
pubblico e non mettono in discussione l’universalità dei servizi mostrando anche un risentimento 
verso la gestione strumentale delle liste di attesa che vengono utilizzate “coscientemente per fare 
uscire persone dal Servizio sanitario nazionale”. Sullo stesso versante sembra essere Yoram Gutgeld 
– parlamentare Pd dato vicino a Matteo Renzi – che sembra avergli suggerito il superamento del 
sistema dei ticket con un sistema che tenga conto dell’Isee riformato. 
Il continuo riferimento al rafforzamento del rapporto ospedale-territorio sembra quindi più in linea con 
un sistema sanitario come quello che comunemente definiamo “toscano” e più lontano dal sistema 
“lombardo” più basato sulle realtà ospedaliere. Questo quello che si evince dai pochi documenti in cui 
il prossimo presidente del consiglio ha mostrato interesse sulle questioni sanitarie o, meglio, sul 
sistema sanitario. 
  
Sul fronte dei diritti bioetici invece l’ormai ex sindaco di Firenze non si è mai particolarmente 
esposto. Le gravi lacune normative che esistono sul versante del  consenso informato, del 
testamento biologico e, più in generale delle tematiche di fine vita, nonché di una legge sulla 
procreazione assistita inficiata da gravi problemi di costituzionalità non sembrano una sua priorità e 
verosimilmente non possono esserlo né culturalmente né politicamente. Non vi è da attendersi 
sviluppi di sorta sul punto vista anche la sua sensibilità verso le tematiche vicine ai movimenti pro life 
dimostrata nella recente delibera del Comune di Firenze sul cimitero dei feti. 
  
  
È molto facile pronosticare un accantonamento di queste tematiche, anche in un prosieguo di 
legislatura come l’attuale che potrebbe, così dice Renzi e il suo entourage, arrivare a naturale 
scadenza. Su queste tematiche la nostra distanza dall’Europa è tangibile e non sembra che l’ex 
rottamatore voglia colmarla. 
  
Luca Benci 
Giurista, Firenze 

Page 2 of 2Renzi e la sanità. Ma come la pensa il premier incaricato?

20/02/2014http://www.quotidianosanita.it/stampa_articolo.php?articolo_id=19791



w
w
w
.e
co
st
am
pa
.it

09
71
56

Settimanale





w
w
w
.e
co
st
am
pa
.it

09
71
56

Quotidiano



w
w
w
.e
co
st
am
pa
.it

09
71
56

Quotidiano




