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I problemi non possono essere risolti allo stesso livello  
di pensiero che li ha generati (A. Einstein) 

Oltre la genetica: l’Epigenetica 

L’epigenetica (dal greco  epì= "sopra" e  gennetikòs= "relativo all'eredità 

familiare") studia le modifiche ereditabili a monte del patrimonio genetico 

che non sono causate da mutazioni nella sequenza primaria del DNA 

(Waterland and Michels, 2007).  

Grazie all’epigenetica, ogni individuo è unico perché è il 

risultato di una complessa interazione tra fattori 

ambientali, comportamentali e genetici, in grado di 

esprimersi già nella vita intrauterina.  



Non segna l’evoluzione ma coincide con un’autentica «Rivoluzione» perché 

si riferisce alla trasmissione ereditaria dell’attività (espressione) dei geni 

come EREDITÀ TRANSGENERAZIONALE con un’eredità non mendeliana.  

“La genetica propone e l'epigenetica dispone” 

La regolazione dei geni può essere riprogrammata e i segnali epigenetici alterati possono essere potenzialmente 

rimossi, ripristinando la funzione genica e l'attività proteica. Attualmente l’interesse della ricerca farmaceutica è 

orientato allo sviluppo di una nuova classe di composti epigenetici attivi sul DNA , i cosiddetti farmaci epigenetici. 

E’ un settore emergente e multimodale della ricerca che studia le variazioni 

fenotipiche non attribuibili ai cambiamenti del genotipo.  

REVERSIBILITA’ E RIPROGRAMMAZIONE 



La metilazione del DNA 
La  metilazione è il meccanismo epigenetico più studiato.  

Lo stato di metilazione di un gene causa il silenziamento, cioè la sua inattivazione «OFF».  

L’analisi dei profili di metilazione è da tempo impiegata in oncologia ai fini diagnostici e prognostici. 

Meccanismi epigenetici 

 I meccanismi epigenetici regolano: 

 L’organizzazione della cromatina 

 L’espressione dei geni nel corso dello sviluppo 

 La memoria cellulare 



Neurone  Cellule del sangue  

Differenze epigenetiche nei gemelli monozigoti: 
Gemelli identici non così identici 



Epigenoma, il secondo codice genetico 
 
 

Decifrata la sinfonia della vita 

18 febbraio 2015 

Modifiche epigenetiche come dei post-it sopra il DNA 

TALE PADRE TALE FIGLIO 



Il contributo dell’Epigenetica 

nella ricerca pediatrica 
 

«L’ambiente in cui noi ci troviamo, accende o spenge i 

nostri geni. L’epigenetica, lo studio dei cambiamenti 

dei nostri geni che i nostri bambini e i loro bambini, 

potranno ereditare, ci mostra che i geni catturano 

l’informazione dall’esposizione ambientale»  

 

Dr. Elizabeth Lee Ford Jones  
Professor in the Department of Pediatrics at the University of Toronto 

 



L’ambiente uterino rappresenta il primo  

ambiente con cui il feto entra in contatto  

COME LE COCCOLE  
CAMBIANO IL DNA 

Epigenetica perinatale: gravidanza e periodo neonatale 

CARESTIA OLANDESE 1944  

ATTACCO TERRORISTICO 
11 SETTEMBRE 2001 

L’Epigenoma durante l’embriogenesi è particolarmente 
sensibile a modificazioni indotte dall’ambiente esterno 
perché il tasso di sintesi del DNA è elevato e la metilazione 
estremamente plastica. 



Epigenetica perinatale: gravidanza e periodo neonatale 
Come e Perché Kevin diventa un ragazzo 
sociopatico sottende la teoria epigenetica dello 
sviluppo psicosociale. 

 
 
 
Gli individui non nascono «tabula 
rasa», bensì esiste una continua 
interazione tra NATURA e CULTURA 
o meglio, tra ciò che si Eredita e ciò 
che si Apprende in grado di 
plasmare e influenzare lo sviluppo 
fisico e mentale dell’organismo. 

I Geni caricano la pistola  
l’Ambiente tira il grilletto 



Alterazioni epigenetiche nelle malattie pediatriche 

• Morbo di Crohn - Rettocolite ulcerosa - Diabete 
tipo I - LES - Malattie reumatiche - Psoriasi 

MALATTIE AUTOIMMUNI  

• Disturbi dello Spettro Autistico - 
ADHD - Depressione - Disturbo 
OCD -  DPTS. 

NEUROPSICOPATOLOGIE INFANTILI 

DISTURBO DELLO SPETTRO 
FETO ALCOLICO (FASD) 

• asma e allergie 

PATOLOGIE DELL’APPARATO RESPIRATORIO 

MALATTIE DA INTERFERENTI ENDOCRINI 
(pesticidi, diossine e PCB)  

MALATTIE METABOLICHE 

• Diabete di tipo II 
• Obesità 

PATOLOGIE 
CARDIOVASCOLARI 



Alterazioni epigenetiche nelle malattie pediatriche 



EPIGENETICA DEGLI ABUSI 

Ogni tipo di trauma subito in un’età precoce della vita produce 

un’impronta, una “firma” dei segni tangibili nel profilo del DNA.  

Un’ impronta epigenetica è  
dinamica e reversibile. 

La firma del trauma sul DNA 



« Dato che gli effetti dello stress iniziano già durante l’infanzia e 

si acuiscono nell’età adulta, i programmi di miglioramento delle 

condizioni di vita dovrebbero essere rivolti soprattutto ai 

bambini nelle prime fasi dello sviluppo » 

 [Organizzazione Mondiale della Sanità]  

IL FENOMENO SOMMERSO DEGLI ABUSI INFANTILI 

NASCOSTO IN BELLA VISTA 



IL MONDO DELLA PEDIATRIA 
INCONTRA  

LA GENOMICA E L’EPIGENOMICA 



Progetto Pilota: 

 ‘’Maltrattamenti e Abusi sui minori: aspetti clinici e  

correlazioni genetiche ed epigenetiche’’ 

Al CNR-ISN di Catania nasce la ricerca neuropediatrica grazie ad una stretta collaborazione ed 

interazione con la classe medica, in particolare con le principali Società Scientifiche e Associazioni 

Italiane Pediatriche, al fine di divulgare le nuove conoscenze di carattere scientifico, genetico e 

soprattutto epigenetico, riscontrate nelle neuropsicopatologie comportamentali correlate al 

fenomeno della violenza sui minori. 

25 Giugno 2015 



Grazie per l’attenzione 
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