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Tumori: è “made in Italy” il primo
programma di monitoraggio delle
mutazioni somatiche
Si chiama “Helixafe” e analizza la stabilità genetica dei soggetti sani a partire da un
semplice prelievo di sangue. È un brevetto di Bioscience Genomics, spin off
dell’Università Tor Vergata di Roma

di Redazione Aboutpharma Online

Monitorare costantemente la stabilità
genetica dei pazienti, analizzando una sola
goccia di sangue, per studiare le mutazioni
somatiche correlate ai tumori solidi e giocare
d’anticipo contro la malattia. È ciò che
permette di fare Helixafe, un innovativo
programma di monitoraggio delle mutazioni
brevettato da Bioscience Genomics, spin off
dell’Università Tor Vergata di Roma.

I tumori – spiega Bioscience Genomics in una nota –  sono il risultato di “un insieme di
mutazioni del Dna che sopraggiungono e si accumulano nelle cellule dell’individuo. Tali
mutazioni, dette “somatiche” (colpiscono solo alcune cellule dell’organismo e non sono
trasmesse alla progenie), sono la conseguenza dei danni apportati al Dna da diversi fattori
come fumo, inquinamento, radiazioni, alcool, farmaci, alterazioni metaboliche come
nell’obesità, nell’invecchiamento, ecc…”.  Molte di queste mutazioni vengono
“spontaneamente riparate dall’organismo e le cellule mutate eliminate”. Ma può accadere
però che, nel corso della vita, questi danni” non riescano ad essere riparati dall’organismo e
che quindi si vada incontro ad un processo progressivo di accumulo di mutazioni  che porta
 all’insorgenza della patologia tumorale”.

“Conoscere le mutazioni, oggetto della instabilità genetica- spiega Giuseppe Novelli,
genetista dell’Università di Tor Vergata – non ha solo il vantaggio di conoscere le mutazioni e
valutarle in termini di rischi potenziali, ma anche di poter intervenire precocemente per
fornire informazioni indispensabili per un trattamento mirato ed efficace. Un programma di
predizione del rischio individuale di malattia accuratamente valutato, suggerisce infatti la
possibilità di accedere a terapie personalizzate basate sulle caratteristiche molecolari dello
specifico tumore aumentando esponenzialmente le possibilità di guarigione e
sopravvivenza”.

Il programma Helixafe permette, attraverso un semplice prelievo di sangue, di valutare il
profilo individuale di stabilità genetica, che si aggiorna periodicamente (ogni anno) mediante
la ripetizione del test della lettura delle mutazioni. Quanto più il monitoraggio si estende nel
tempo, tanto più diventa accurato il risultato. L’eventuale instabilità genetica, a carico di un
determinato gene, indurrà lo specialista che rilascia il referto a consigliare un programma di
diagnosi precoce che ha come obiettivo la ricerca di tracce di Dna tumorale circolante ed un
più serrato controllo mediante le tecnologie tradizionali.

Helixafe, dunque, gioca d’anticipo: piuttosto che cercare cellule o Dna tumorali nel sangue,
che sono presenti solo quando il tumore è già sviluppato e a volte già in stato avanzato, il
programma esegue il monitoraggio periodico delle mutazioni somatiche per intercettare
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l’eventuale instabilità genetica che anticipa lo sviluppo della patologia.

Le mutazioni rilevate nel corso del tempo vengono analizzate mediante l’algoritmo KRI (Key
Risk Indicator) di Bioscience Genomics, che valuta la tendenza di ciascuna (sono circa 3000)
rispetto agli standard di stabilità. Il programma Helixafe interessa tutti i tumori solidi, ad
eccezione di quelli al cervello, e può anche essere mirato a geni e mutazioni correlati a tumori
specifici, come quelli che colpiscono polmone, mammella, colon.
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