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Inserire la cura nell'occhio del paziente tramite un piccolo pezzettino di DNA. È questa la promessa della terapia genica, che mira a sostituire i geni difettosi, causa di diverse patologie, con quelli corretti, trasportati nell'occhio del paziente grazie al passaggio offerto da un virus.
Una nuova frontiera della medicina che pian piano sta approdando anche in Oftalmologia. Oggi abbiamo i risultati dei primi trial clinici e sono risultati incoraggianti perché ci dicono che la terapia genica può essere impiegata anche per la cura di patologie oculari ereditarie o acquisite ritenute una volta incurabili. L'idea è semplice: sostituire il gene (o i geni difettosi) con geni funzionanti inseriti all'interno di virus attenuati, modificati perché non siano infettivi, ma che funzionino da trasportatori. L'occhio è infatti un compartimento separato dal resto dell'organismo ed è un organo ideale per l'applicazione della terapia genica, perché si riduce il rischio di reazioni immunitarie e la diffusione del vettore virale nel resto del corpo. Il gene (o i geni) corretti vengono dunque inseriti tramite un'iniezione intravitreale o sottoretinica, direttamente nell'occhio e da qui si muovono nelle cellule bersaglio: le cellule della retina. Una volta raggiunte le cellule della retina, il gene corretto può ristabilire la funzione persa a causa delle mutazioni dei geni difettosi. Secondo i ricercatori è una terapia da considerarsi ancora in fase sperimentale, ma che sta portando i primi entusiasmanti risultati. Oggi i ricercatori sanno che la terapia genica è più efficace in quelle malattie dove le mutazioni riguardano un numero ridotto di geni, come l'amaurosi congenita di Leber, la coroideremia o la retinoschisi legata all'X, cioè non nelle patologie multigeniche complesse come la retinite pigmentosa, la distrofia dei coni e dei bastoncelli e la malattia di Stargardt. In futuro si ritiene di inserire all'interno delle cellule della retina un gene proveniente da un'alga, capace di rispondere alla luce, per ristabilire la fotosensibilità nei casi in cui i fotorecettori l'abbiano persa a causa di malattie. Sembra fantascienza, ma invece è concreto percorso della ricerca. Le sperimentazioni su ratti e macachi hanno dimostrato che è possibile usare un virus per trasportare nelle cellule retiniche una proteina capace di generare corrente elettrica in seguito alla stimolazione luminosa. E quest'anno, per la prima volta, si è passati alla fase clinica, provando la tecnica su una donna, in Texas, affetta da retinite pigmentosa.

