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Prefazione

QUESTO TESTO, COSÌ COME TUTTI I LIBRI SCIENTIFICI,  deve tenere il passo con il 
continuo progredire delle conoscenze e delle scoperte. Nella stesura della nuova edizione, pur 
mantenendo le caratteristiche originarie, si è tenuto conto di tali cambiamenti e sono stati ne-
cessari spostamenti e ampliamenti, nonché l’introduzione di alcuni nuovi argomenti. Inoltre, 
i consigli e i suggerimenti di studenti e docenti sono stati di grande aiuto nel rifinire il lavoro.

Questo libro è stato concepito soprattutto per far apprendere, nello svolgersi di un seme-
stre, gli sviluppi tumultuosi della genetica umana agli studenti della laurea triennale. È stato 
scritto per studenti che non hanno grandi conoscenze di biologia, chimica e matematica, ma 
devono venire in contatto con temi di base di genetica umana. Vengono introdotti, con moda-
lità descrittiva, argomenti di chimica e le definizioni dei termini relativi. Allo stesso modo, in 
molte parti si fa uso della matematica elementare, senza che siano richieste particolari abilità 
per calcolare le probabilità elementari o le frequenze genotipiche e alleliche.

Le conoscenze che derivano dalla genetica si stanno rapidamente trasferendo ad altri cam-
pi della nostra società. La diffusione di queste conoscenze, le tecnologie da esse generate e 
i problemi posti rendono evidente che a molti livelli, dalla vita personale all’intera società, 
sono richieste decisioni difficili, ma basate su informazioni condivise. I cittadini e le autorità 
necessitano di conoscenze operative e concrete di genetica per proporre indirizzi ai futuri pro-
grammi di ricerca e per guidare le loro applicazioni nella società. Questo testo è stato scritto 
in modo da trasmettere i principi della genetica in maniera diretta e facilmente accessibile, 
evitando inutili gerghi scientifici, dettagli e nozionismi.

Finalità del testo
Sebbene le finalità di questo libro di testo siano rimaste le stesse, molti hanno contribuito a 
forgiare questa nuova edizione. Gli studenti hanno identificato gli esempi e le analogie più 
efficaci per rendere più chiari i concetti e, cosa ancora più importante, sono stati attivi nel 
fare obiezioni sugli aspetti meno efficienti del corso. L’organizzazione e il contenuto di questo 
testo hanno preso forma introducendo idee sperimentate direttamente nel corso e sono stati 
migliorati successivamente in rapporto alle risposte avute dagli studenti e ai consigli degli altri 
docenti che hanno usato il libro in molte altre università. 

Fin dalla sua prima edizione questo libro è stato scritto in modo da raggiungere alcuni 
risultati ben definiti. Questa nuova edizione continua la tradizione, incorporando i seguenti 
obiettivi:

1. Presentare i principi della genetica umana in modo chiaro e conciso perché gli studenti 
possano apprendere in modo duraturo la genetica che sarà loro utile nel corso degli 
studi successivi. Ogni capitolo presenta un numero limitato di concetti ed esempi chia-
ramente esposti per facilitare l’apprendimento di un argomento complesso.

2. Perfezionare l’apprendimento iniziando ogni capitolo con la presentazione di concetti 
che gli studenti possono comprendere e fornendo esempi pertinenti che gli studenti 
possano applicare a loro stessi, alle loro famiglie e al loro ambiente sociale.

3. Suggerire le implicazioni sociali ed etiche associate all’utilizzo della tecnologia geneti-
ca.

4. Spiegare l’origine, la natura e la quantità di diversità genetica presente nella popolazio-
ne umana e come questa diversità ha preso forma in seguito alla selezione naturale.

Per raggiungere questi scopi, è stata data un’attenzione particolare alla chiarezza ed è stata 
curata la scelta di fotografie e disegni che, invece di illustrare semplicemente i concetti presen-
tati, stimolino l’apprendimento. In aggiunta il libro contiene notizie aggiornate ed è organiz-
zato in modo dinamico. 
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Organizzazione
Anche se privo di divisione formale, il testo è suddiviso in quattro sezioni. I Capitoli da 1 a 
7 affrontano la divisione cellulare, la trasmissione dei caratteri da una generazione all’altra e 
lo sviluppo. I Capitoli da 8 a 12 sono focalizzati sulla genetica molecolare, le mutazioni e il 
cancro. I Capitoli dal 13 al 16 trattano la tecnologia del DNA ricombinante, la genomica e la 
biotecnologia. I contenuti di questi capitoli sono l’espressione genica, le mutazioni, la clona-
zione, la genomica, le applicazioni delle tecnologie genetiche, il Progetto Genoma Umano e 
le implicazioni sociali, legali ed etiche della genetica, così come test, screening e consulenza 
genetica. I Capitoli dal 17 al 19 prendono in esame argomenti più specifici, quali il sistema 
immunitario, gli aspetti sociali della genetica, tra cui il comportamento, la genetica di popo-
lazione e l’evoluzione umana.

Poiché i corsi di genetica umana possono essere organizzati in molti modi diversi, il libro 
è strutturato in maniera tale da essere facile nell’uso indipendentemente dall’ordine con cui 
il docente vuole affrontare i diversi argomenti. In particolare, una volta introdotti tutti i con-
cetti genetici fondamentali sull’ereditarietà, i capitoli possono essere affrontati in ogni ordine. 
All’interno di ogni capitolo la successione degli argomenti permette agli studenti di identifi-
care facilmente i temi fondamentali.

Novità di questa edizione
Ogni capitolo è stato aggiornato per evidenziare i più recenti progressi nel campo della gene-
tica. Di seguito sono elencate le variazioni più significative di questa edizione.

Capitolo 1 Genetica umana: una prospettiva
■	 Aggiornato e ampliato.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 2 Le cellule e la divisione cellulare
■	 Paragrafo 2.1 “Correlazioni tra cellule e malattie genetiche” ampliato e aggiornato.
■	 Paragrafo 2.3 “La struttura della cellula ne riflette la funzione” ampliato.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 3 Trasmissione dei geni tra le generazioni
■	 Nuovo Paragrafo 3.1 “Una madre, un omicidio, l’acidemia metilmalonica e l’analisi gene-

tica dei neonati”.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 4 Analisi del pedigree nella genetica umana
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 5 L’ereditarietà di caratteri complessi
■	 Trattazione ampliata e aggiornata dei caratteri multifattoriali.
■	 Figura 5.12 aggiornata.
■	 Nuova Figura 5.14.

Capitolo 6 Citogenetica: cariotipo e aberrazioni cromosomiche
■	 Nuovo Paragrafo 6.1 “ Una decisione che cambia la vita”.
■	 Nuova Sezione Esplorando la genetica “Diagnosi prenatale non invasiva”.

Capitolo 7 Sviluppo e determinazione del sesso
■	 Nuovo Paragrafo 7.1 “Il sesso: è natura o educazione?”.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 8 La struttura, la replicazione e l’organizzazione cromosomica del DNA
■	 Nuovo Paragrafo 8.1 “I vaccini a DNA sono una soluzione?”.
■	 Nuova Sezione La rivoluzione genetica “Cosa accade quando si brevettano i geni?”.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 9 L’espressione e la regolazione genica
■	 Nuovo Paragrafo 9.1 “Le mucche come portatrici di morte”.
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Capitolo 10 Dalle proteine al fenotipo
■	 Nuovo Paragrafo 10.1 “Il fenotipo delle malattie genetiche è causato da alterazioni delle 

proteine”.
■	 Nuovo Paragrafo 10.8 “Farmacogenetica e farmacogenomica”.

Capitolo 11 Alterazioni del genoma: mutazioni e cambiamenti epigenetici
■	 Nuovo Paragrafo 11.1 “ Le sostanze ignifughe sono pericolose?”.
■	 Nuova Sezione Esplorando la genetica “Mangeresti del cibo irradiato?”.
■	 Paragrafo 11.9 “I cambiamenti epigenetici sono modifiche reversibili del genoma” aggior-

nato e ampliato.
■	 Nuove figure.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 12 Genetica e cancro
■	 Nuovo Paragrafo 12.1 “Decisioni dopo un test genetico per la predisposizione al cancro”.
■	 Nuovo Paragrafo 12.8 “Geni ibridi e cancro”.
■	 Nuovo Paragrafo 12.9 “Genomica, epigenetica e cancro”.
■	 Nuovo Paragrafo 12.10 “Cancro e ambiente”.
■	 Nuova Sezione La Rivoluzione genetica “Cellule staminali tumorali”.
■	 Nuova Sezione Esplorando la genetica “Atlante del genoma del cancro”.

Capitolo 13 Introduzione alla tecnologia del DNA ricombinante
■	 Nuovo Paragrafo 13.1 “ Prendere decisioni in materia di biotecnologie”.
■	 Nuovo Paragrafo 13.8 “I microarray di DNA sono impiegati per l’analisi dell’espressione 

genica”.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 14 Biotecnologia e società
■	 Nuovo Paragrafo 14.1 “ I profili del DNA: le origini”.
■	 Paragrafo 14.2 “Biofarmaceutica: la produzione di proteine terapeutiche negli animali” 

aggiornato.
■	 Nuovo Paragrafo 14.3 “Potenzialità terapeutiche delle cellule staminali”.
■	 Nuovo caso di studio trattato nella sezione Genetica nella pratica.

Capitolo 15 Genomi e genomica
■	 Nuovo Paragrafo 15.1 “Genomica e medicina personalizzata”.
■	 Tabella 15.4 “Confronto tra genomi selezionati” aggiornata.

Capitolo 16 Tecnologie riproduttive, test genetici e terapia genica
■	 Nuovo Paragrafo 16.1 “Tecnologia genetica e riproduzione”.
■	 Nuove figure.

Capitolo 17 Genetica del sistema immunitario
■	 Nuovo Paragrafo 17.1 “I componenti del sistema immunitario sono controllati genetica-

mente”.
■	 Sezione Esplorando la genetica “Stanno aumentando le allergie alle arachidi” ampliata.
■	 Nuova Tabella 17.6 “Casi di HIV e AIDS nel mondo”.

Capitolo 18 Genetica del comportamento
■	 Nuovo Paragrafo 18.1 “Il comportamento umano è un carattere complesso”.

Capitolo 19 La genetica di popolazione e l’evoluzione della specie umana
■	 Nuovo Paragrafo 19.1 “La selezione naturale guida l’evoluzione”
■	 Nuovo Paragrafo 19.7 “La storia evolutiva e la diffusione della nostra specie (Homo sa-

piens)”.
■	 Nuovo Paragrafo 19.8 “Genomica ed evoluzione umana”.
■	 Nuove figure.
■	 Nuova Sezione La rivoluzione genetica “Seguendo le tracce delle antiche migrazioni”.
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Caratteristiche del testo

Schema del capitolo
All’inizio di ogni capitolo, uno schema introduce lo studente agli argomenti che saranno trat-
tati nello stesso. Per aiutare gli studenti a comprendere i concetti principali, molti titoli di 
paragrafi e sottoparagrafi sono scritti come descrizioni o sintesi degli argomenti trattati in essi. 
Queste descrizioni servono anche agli studenti come comodo punto di partenza per rivedere 
il contenuto di ogni capitolo. La numerazione dei paragrafi è riportata anche nel sommario e 
nelle domande e problemi alla fine di ogni capitolo in modo che lo studente possa con facilità 
correlare esempi ed esercizi ai vari argomenti trattati. 

Prologo di apertura
Ogni capitolo inizia con un breve paragrafo riguardante gli argomenti principali del capitolo e 
riferito spesso dalla vita reale. Sono trattati, ad esempio, temi quali l’impiego del DNA finger-
printing nei casi giudiziari, la clonazione delle mucche da latte, l’uso del sequenziamento del 
genoma per la diagnosi di malattie genetiche, lo sviluppo della fecondazione in vitro (IVF) e 
la nascita della prima bambina, Louise Brown, con l’impiego di tale tecnica. Tali introduzioni 
hanno lo scopo di attirare l’interesse dello studente sugli argomenti del capitolo e dimostrare 
che la ricerca in laboratorio spesso ha un impatto diretto sulla vita di ogni giorno. In questa 
edizione molti di questi casi sono collegati ai casi di studio riportati nella Sezione “La genetica 
nella pratica” presente al termine di ogni capitolo e a molti altri casi di cui si può leggere su 
internet.

La rivoluzione genetica
La rivoluzione genetica sono riquadri che pongono l’attenzione sull’impatto della tecnologia 
genetica sulla nostra vita quotidiana, trattando argomenti quali i test genetici prenatali e il 
futuro della terapia contro il cancro.

Esplorando la genetica
Esplorando la genetica sono riquadri che introducono ipotesi e applicazioni relative ai con-
cetti principali del capitolo. Alcuni di questi esaminano controversie e discussioni che emer-
gono non appena le cognizioni genetiche sono applicate alle tecnologie e allo sviluppo dei 
servizi.

Glossario a margine
Un glossario scritto ai margini della pagina dà agli studenti un accesso immediato a defini-
zioni di termini introdotti nel testo. Questo strumento serve anche a identificare facilmente 
quelle definizioni utili agli studenti che si apprestano a preparare gli esami. Le definizioni 
sono state anche raccolte, in ordine alfabetico, in un glossario presente alla fine del libro. Dal 
momento che la comprensione dei concetti fondamentali della genetica dipende dalla com-
prensione dei termini relativi, più di 350 di questi sono inclusi nel glossario.

Caratteristiche della parte terminale dei capitoli
La genetica nella pratica: casi di studio rilevanti
Casi di studio sono inclusi nella parte finale di tutti i capitoli e illustrano l’impatto della gene-
tica sulla società. Questi casi contengono panoramiche ed esempi di problemi genetici riguar-
danti salute, riproduzione, decisioni personali, salute pubblica ed etica. Possono anche essere 
l’origine di discussioni guidate fra gli studenti del corso.
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Sommario
Ogni capitolo termina con un sommario numerato che riafferma i concetti più importanti 
presentati nel capitolo. I capitoli incominciano con uno schema e terminano con un somma-
rio per dare maggiore vigore ai concetti principali e alle loro applicazioni. Quest’ordine, oltre 
a rendere più comprensibili le correlazioni che formano la tessitura concettuale del capitolo e 
a porle in rapporto agli argomenti e agli esempi presentati, dovrebbe minimizzare, si spera, il 
pericolo che gli studenti siano tentati dalla scorciatoia di imparare a memoria.

Domande e problemi
Le Domande e problemi presenti alla fine di ogni capitolo sono programmati per permettere 
agli studenti un’autovalutazione dei concetti appresi e delle loro capacità di trarre conclusioni 
ragionate a partire dai dati. Le domande e i problemi sono ordinati secondo l’indice iniziale 
del capitolo per indirizzare lo studente dai concetti introdotti ai problemi relativi. Risposte a 
problemi selezionati sono presenti nell’Appendice.

Caratteristiche pedagogiche
Database genetici come risorse
Le malattie genetiche menzionate nel libro sono corredate dei numeri di indice assegnati ad 
esse nel catalogo onnicomprensivo costruito da Victor McKusick e colleghi. Questo catalogo, 
disponibile su internet come Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM), è aggiornato 
quotidianamente e contiene testi, fotografie e video assieme alla bibliografia scientifica e i 
collegamenti ad altri archivi, inclusi quelli relativi al Progetto Genoma Umano.

Gli studenti che vogliono apprendere nel dettaglio una particolare patologia genetica pos-
sono usare OMIM per ricevere informazioni dettagliate sul gene, sul modo in cui viene ere-
ditato, sul suo fenotipo, sui suoi sintomi clinici, sulla sua collocazione cromosomica, sulle 
proprietà biochimiche, sulle sue caratteristiche molecolari, oltre alla bibliografia dei lavori 
scientifici più importanti.

MATERIALE DI SUPPORTO PER I DOCENTI
I docenti che utilizzano il testo a scopo didattico possono scaricare dal sito www.edises.it, 
previa registrazione all’area docenti, le immagini del libro in formato PowerPoint.

http://www.edises.it/


xxvi Prefazione

Questo libro di testo non è impostato al criterio della quantità e dell’esaustività dell’informa-
zione, ma si basa su obiettivi e metodologie didattiche. L’autore ha scelto di trattare soltanto 
i principi fondanti della genetica alla luce delle conoscenze odierne scaturite dalle recenti 
ricerche dei progetti genoma. Inoltre, è partito dalla cultura biologica di un lettore medio e 
ha iniziato la trattazione di ogni argomento stimolando la sua curiosità con il racconto di fatti 
e situazioni colti dall’attualità, dalla storia recente e da storie personali e identificando i pro-
blemi generati da queste situazioni e risolvibili tramite la genetica. La scelta fatta dall’autore è 
stata quella di spiegare la genetica utilizzando in larga parte esperimenti e risultati scientifici 
che scaturiscono dalla genetica umana, come ereditarietà genetica di persone non affette e di 
famiglie colpite da patologie. Egli ha puntato all’essenziale di argomentazioni che rientrassero 
nell’esperienza alla portata del lettore medio, che non conosce ancora la biologia approfondita 
di piante e animali usati per gli esperimenti. 

Le conoscenze acquisite dal lettore sono monitorate costantemente nel libro, riproponen-
do come strumenti di autovalutazione problemi da risolvere, quiz a scelta multipla e discus-
sioni cui partecipare, stimolandolo a cercare una soluzione e ad argomentare le scelte fatte. 

Il testo tratta dei principi della genetica classica, a partire dalle deduzioni fondamentali di 
Mendel, ma arricchiti e reinterpretati sulla base della recentissima esplosione delle ricerche 
sul genoma umano. Quindi al lettore viene fornita l’informazione scientifica più aggiorna-
ta su questo argomento. Secondariamente il lettore viene introdotto nei laboratori dove gli 
esperimenti sono stati fatti, nella logica sperimentale che ha permesso di ottenere i risultati 
scientifici. Una volta acquisiti i principi di base della genetica, al lettore vengono proposti gli 
approfondimenti della genetica moderna.

Prefazione all’edizione 
italiana
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Un gruppo di persone in Islanda 
che riflette il suo stretto range di 

diversità genetica.
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Genetica umana:  
una prospettiva

SCHEMA DEL CAPITOLO 1.1  Esaminare le cartelle cliniche 
per individuare geni-malattia 

Circa 15 anni fa l’Islanda approvò una legge che permetteva a un’azienda bio-
tecnologica, la deCODE, di sviluppare e gestire un database chiamato HSD 
(Health Sector Database) contenente le cartelle cliniche di tutti i residenti. 
Questo passo non usuale di permettere a una società pubblica di esaminare 

documenti sanitari confidenziali faceva parte di un progetto della deCODE per identi-
ficare i geni predisponenti a malattie complesse, come il diabete e le malattie cardiova-
scolari. La deCODE compilò la genealogia di circa 800.000 islandesi che erano sempre 
vissuti nell’isola a partire dalla colonizzazione nel nono e decimo secolo e creò un data-
base di campioni di sangue e di tessuti (per estrarne il DNA) forniti dai pazienti. Queste 
risorse rappresentano potenti strumenti per scoprire i geni responsabili di malattie. La 
legge garantiva alla società il diritto di vendere queste informazioni (e i campioni di 
DNA) a terzi – compresi i laboratori di ricerca di aziende farmaceutiche – nella pro-
spettiva che, una volta identificati questi geni responsabili di malattie, potessero essere 
rapidamente implementati test genetici diagnostici e terapie adeguate. 

Ma perché scegliere l’Islanda? Tra le nazioni nel mondo, l’Islanda possiede una po-
polazione tra le più piccole e maggiormente isolate dal punto di vista genetico, così come 
una minima variazione genetica tra i membri della popolazione. Piccole popolazioni fon-
datrici arrivarono in Islanda nel nono e decimo secolo e, fino a circa 50 anni fa, l’Islanda 
rimase quasi completamente esclusa dal flusso migratorio. La peste (nel 1400) e le eruzioni 
vulcaniche (nel 1700) decimarono la popolazione, riducendo così ulteriormente l’ampiez-



za della variabilità genetica. La popolazione attuale di 290.000 abitanti possiede un assetto 
genico straordinariamente simile, rendendo semplice per i ricercatori l’identificazione di 
geni-malattia.

Quali sono i motivi dell’opposizione a questo progetto? Gli oppositori sostengo-
no che le misure di legge per garantire la privacy sono inadeguate e possono violare il 
principio etico secondo cui la documentazione sanitaria deve rimanere confidenziale. 
L’uso improprio di dati clinici può compromettere le scelte per le assunzioni lavorative, 
la stipula di contratti di assicurazione e i matrimoni. Inoltre, i critici si chiedono se è 
legittimo che una singola società abbia i diritti esclusivi sulle informazioni mediche e se 
la popolazione islandese possa avere dei benefici sanitari derivanti da questo accordo.

La deCODE ha finora analizzato la documentazione sanitaria di oltre 100.000 indivi-
dui (oltre la metà della popolazione adulta) e ha individuato fattori di rischio genetici per 
dozzine di malattie complesse, quali malattie cardiovascolari, asma, ictus, osteoporosi 
e cancro. La società ha sviluppato e immesso sul mercato test basati sul DNA e sistemi 
di scansione del genoma per il diabete di tipo 2, malattie cardiovascolari, il glaucoma e 
diverse forme di tumore. Nonostante il successo nell’identificazione di mutazioni causali 
responsabili di malattie complesse, la deCODE è fallita nel novembre 2009. Il problema 
è che molte di queste malattie sono troppo complesse; ognuna è causata da mutazioni in 
un vasto numero di geni diversi, ciascuno dei quali possiede solo un piccolissimo effetto. 
Poiché ciascuna mutazione è rara, non è necessario sviluppare test diagnostici o farmaci 
per trattare un così limitato numero di casi. Nel gennaio 2010 la deCODE è stata venduta 
alla Saga Investments, che intende reindirizzare il programma di ricerca della società e di 
abbandonare l’impresa per sviluppare farmaci in base alle scoperte fatte.

Nonostante i problemi della deCODE, progetti simili sono nati in Inghilterra, Esto-
nia, Lituania, Singapore e nel Regno di Tonga. Negli Stati Uniti si stanno mettendo a 
punto, in diversi centri di ricerca, dei programmi per utilizzare documenti medici e 
sanitari, nonché campioni di DNA, di migliaia di persone.

Alla base di questi programmi esistono serie questioni bioetiche che coinvolgono la 
privacy, il consenso informato, la commercializzazione e il profitto aziendale societario 
– cioè derivato dalle informazioni ottenute dalla documentazione medica e dal DNA 
degli individui analizzati. Queste importanti tematiche sono al centro di discussioni e 
disaccordi riguardanti l’applicazione della tecnologia genetica. Scienziati, medici, politi-
ci e l’opinione pubblica stanno discutendo sul controllo e sull’utilizzo delle informazioni 
genetiche così come sul ruolo della politica, delle leggi e della società  per quanto riguar-
da le decisioni relative all’uso della tecnologia genetica.

Mentre proliferano i programmi di ricerca per l’identificazione di geni associati allo 
sviluppo di malattie complesse, via via a sempre più individui viene richiesto di parteci-
pare a questi programmi mediante la donazione di un campione di DNA e l’accesso alla 
loro documentazione sanitaria. Se per caso ti capitasse di essere contattato da una grossa 
società medica per far parte di un tale tipo di studi, saresti preoccupato per la tua privacy, 
per il modo in cui le tue informazioni mediche sarebbero utilizzate e per chi avrebbe ac-
cesso a tali informazioni? Cosa sai sulle leggi americane riguardanti la prevenzione della 
discriminazione genetica (GINA)? Pensi che esista un adeguato livello di protezione di-
sponibile, in grado di impedire che i tuoi dati genetici siano usati per  negarti un impiego 
o un’assicurazione? Saresti d’accordo a partecipare ad un tale programma di ricerca?

Nella sezione Genetica nella pratica, presente alla fine del capitolo, viene riportato 
un caso che illustra alcune delle conseguenze inaspettate derivanti dall’identificazione 
dei geni-malattia.
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4 Capitolo 1

1.2  La genetica è la chiave della 
biologia

Dato che i programmi di ricerca che coinvolgono l’identificazione dei geni, come quello 
della deCODE, sono ormai comuni e, prima di iniziare la lettura di questo libro, possia-
mo fermarci un istante e ricordare che la genetica è qualcosa di più di una “scienza da 
laboratorio”; a differenza di alcune altre aree della scienza, la genetica e le biotecnologie 
hanno un impatto diretto sulla società.

Forse come primo passo nello studio della genetica umana dovremmo chiederci: Cosa 
è la genetica? Possiamo affermare che la genetica è lo studio scientifico dell’ereditarietà. 
Come tutte le definizioni, questa lascia molto di non detto. Per essere più specifici, ciò 
che fanno i genetisti è studiare come i caratteri (quali il colore degli occhi o dei capelli) e 
le malattie (come la fibrosi cistica o la falcemia) siano trasmessi di generazione in gene-
razione. Essi inoltre studiano le molecole che costituiscono i geni e i prodotti genici, così 
come il modo in cui i geni sono accesi o spenti. Alcuni genetisti studiano le ragioni per cui 
varianti di alcuni geni siano più frequenti in alcune popolazioni che in altre. Altri genetisti 
lavorano nell’industria per sviluppare prodotti usati da aziende agricole e farmaceutiche. 
Questa ricerca applicata, detta biotecnologia, rappresenta oggi una componente multimi-
liardaria dell’economia americana. 

In un certo senso, la genetica è la chiave di tutta la biologia; i geni controllano l’aspet-
to e le funzioni delle cellule, lo sviluppo dei bambini e la riproduzione. La conoscenza 
di cosa sono i geni, di come essi sono trasmessi di generazione in generazione e di come 
essi funzionano risulta essenziale per comprendere come si svolge la vita, compresa 
quella della nostra specie, Homo sapiens, sulla Terra.

Nei successivi capitoli, ci porremo molte domande sulla genetica e cercheremo di 
dare ad esse una risposta: Come vengono trasmessi i geni dai genitori ai figli? Di che 
cosa sono fatti i geni? Dove sono localizzati? Come fanno i geni a codificare prodotti 
chiamati proteine e come fanno le proteine a creare le differenze tra individui che noi 
possiamo osservare e studiare? Poiché questo libro tratta la genetica umana, utilizzere-
mo malattie genetiche dell’uomo come esempi di caratteri ereditari (vedi Esplorando la 
genetica: Le malattie genetiche nella cultura e nell’arte). Esamineremo, inoltre, come gli 
aspetti scientifici della genetica si integrano con quelli sociali, politici e legali e con le 
implicazioni etiche della genetica e delle sue tecnologie. 

Quasi ogni giorno i media ci propongono storie di genetica umana. Queste storie 
possono riguardare la scoperta di un gene responsabile di una data malattia genetica, 
una controversia sui test genetici o un dibattito sulla modificazione genetica dei nostri 
figli. In molti casi, come vedremo, la tecnologia è molto più avanzata delle leggi e delle 
scelte politiche. Per poter prendere decisioni appropriate sulla genetica e sulle biotec-
nologie nella nostra vita quotidiana e professionale, è necessario conoscere la genetica. 
Nella parte rimanente di questo capitolo anticiperemo alcuni dei concetti di genetica 
umana che saranno trattati in maggior dettaglio più avanti nel libro e introdurremo 
alcune delle tematiche sociali e controversie generate dalla ricerca genetica. Molti di 
questi concetti e argomenti saranno esaminati in modo più dettagliato nei successivi 
capitoli.

1.3  Cosa sono i geni e come 
funzionano?

In termini semplici un gene è l’unità basilare strutturale e funzionale della genetica. In 
termini molecolari, un gene è una successione lineare di subunità chimiche (i nucleotidi) 
in una molecola di DNA (Figura 1.1). (DNA è l’abbreviazione di acido deossiribonuclei-
co). Ci sono quattro diversi nucleotidi nel DNA, ciascuno composto da uno zucchero, 
una base e un gruppo fosfato. I nomi dei nucleotidi sono abbreviati con singole lettere:
• A per adenina
•	 T per timina

Genetica Lo studio scientifico 
dell’ereditarietà.

Carattere Ogni proprietà 
osservabile di un organismo.

Gene L’unità fondamentale 
dell’ereditarietà e l’unità basilare 
strutturale e funzionale della 
genetica.

DNA Una molecola elicoidale for-
mata da due filamenti di nucleotidi 
che rappresenta la principale deposi-
taria dell’informazione genetica.
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(a)  I geni sono sequenze di nucleotidi nel DNA (b)  Molecola di DNA che mostra la 
disposizione dei �lamenti polinucleotidici
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FIGURA 1.1 (a) I geni sono 
composti da una sequenza di 
nucleotidi in una molecola di 
DNA. (b) La struttura a doppia 
elica del DNA. 

ESPLORANDO LA GENETICA

Le malattie genetiche nella cultura e nell’arte

È difficile risalire storicamente alla 
data in cui venne riconosciuta per 

la prima volta l’ereditarietà di speci-
fici caratteri nell’uomo. Descrizioni di 
persone affette da malattie ereditarie 
appaiono nei miti e nelle leggende 
di molte culture. In alcune di queste 
culture i ruoli sociali designati – come 
quelli di profeti, sacerdoti, re e regine 
– erano ereditari. La credenza che 
certi caratteri fossero ereditabili ha 
contribuito a determinare lo sviluppo 
di molti costumi sociali. 

In alcune società la nascita di un bambino deforme era con-
siderata come un presagio di una guerra imminente o di una 
carestia. Tavole di argilla riportate alla luce da rovine babilonesi  
elencavano più di 60 tipi di malformazioni congenite, assieme 
alle spaventose conseguenze che si pensava accompagnassero 
tali nascite. In società più recenti, da quelle romane a quelle 
dell’Europa del XVIII secolo, gli individui malformati (come i nani) 
erano considerati più come delle curiosità che come figure che 
presagivano un destino tragico; essi erano molto apprezzati dalle 
autorità reali come cortigiani e intrattenitori.

Nel corso dei millenni, gli artisti 
hanno riprodotto individui affetti da 
malattie genetiche, famosi e anonimi, 
in dipinti, sculture e altre forme di arti 
visive. Questi ritratti sono dettagliati e 
accuratissimi e le malformazioni sono 
facilmente riconoscibili ai nostri giorni. 
Infatti, le persone affette rappresentate 
in questi ritratti di differenti epoche, 
culture e forme artistiche spesso si 
assomigliano tra loro di più che con 
i loro fratelli, i loro coetanei o i loro 

parenti. In alcuni casi le rappresentazioni artistiche permettono 
di diagnosticare una data malattia a distanza di migliaia di anni. 

In tutto il libro sono presenti rappresentazioni artistiche di 
individui affetti da malattie genetiche. Questi ritratti rappresen-
tano un legame duraturo tra la scienza e l’arte in molte culture. 
Essi non sono intesi come una galleria di stranezze o mostri, 
ma come un monito a tenere sempre in considerazione il vasto 
spettro di condizioni degli esseriu umani. Una discussione più 
approfondita sulle malattie genetiche nell’arte è presente in 
Genetics and Malformations in Art, a cura di J. Kunze e I. Nippert, 
pubblicato dalla Grosse Verlag, Berlino, 1986.
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