
Cos’è l’Epigenetica?



Epi = dal greco : oltre 
↓

Oltre la genetica

…ciò che dell’ambiente interagisce 
col gene per produrre il fenotipo.

.
C.H. Waddington 1942



Studio di ogni cambiamento dell’espressione
genica che non dipenda da modificazioni della
sequenza del DNA

Il cambiamento è :

• ereditabile(oppure no) da cellula a cellula ,da 
una generazione all’altra …  

• persistente(  ma non necessariamente :         
a volte può durare meno di una giornata)

Cos’è l’epigenetica?



1 )  DALLA GENETICA ALL’EPIGENETICA



Il DNA è la sede del
programma genetico del
singolo individuo e contiene
tutte le informazioni
necessarie e sufficienti per la
costruzione del suo fenotipo

Il Dogma Centrale della Biologia … 
Ovvero «Sua Maestà il Gene»



Il Dogma Centrale della Biologia
un gene = una proteina

By Francis Crick



Il   Genoma Umano :  I Paradossi
I Paradossi Della 

Complessità



I Paradossi Del Genoma
La complessità   non è correlata con il 

contenuto di DNA  



I Paradossi Del Genoma
La complessità non è correlata con il 

numero di cromosomi



I Paradossi Del Genoma
La complessità non è correlata con il 

numero di geni



Se ne prevedevano 

centomila, non sono più di 

trentamila 

Cambia il paradigma di 

comprensione: più peso 

all'ambiente

La pubblicazione della sequenza del genoma

fa emergere alcuni risultati del tutto inaspettati

Sorpresa, pochi geni

nel DNA dell'uomo



…Ritornando ai paradossi : quanta parte 
del DNA di un genoma è codificante?



Oltre i Geni :
Il Genoma Invisibile  

«L’alba dell’epigenetica»



Il Genoma Invisibile : 

La Regolazione dell’Espressione Genica

1 GENE

Una,nessuna, 
centomila
proteine

UN GENE

DNA

↓
RNA

↓

UNA.. NESSUNA.. 100MILA 
PROTEINE !



epigenoma



Il Genoma Flessibile
La Regolazione dell’Espressione Genica



2)  AMBIENTE E EPIGENETICA
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3 ) DALL’ONTOGENESI ALLA FILOGENESI

L’evoluzione dell’uomo



Ontogenesi 
epigenetica e   differenziazione cellulare

Stesso DNA 
ma  LOOK differente



Ontogenesi 
epigenetica e organogenesi



Ontogenesi 
epigenetica e «fetal programming»

formattazione adattiva-predittiva morfo-
funzionale

Fenotipo adulto individuale valido per tutta 
la vita



Ontogenesi 
epigenetica e plasticità dello sviluppo

PLASTICITÀ DELLO SVILUPPO
MOLTEPLICI FENOTIPI POSSIBILI DA UN UNICO 

GENOMA

f
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genoma

Epigenoma

AMBIENTE

↓



Il DNA è il vocabolario….
A scrivere il libro è l’ambiente

Ontogenesi 
epigenetica e «sviluppo embrio-fetale»



Epigenetica e Filogenesi

L’evoluzione dell’uomoF
E
N
O
T
I
P
I

…..I processi evolutivi non avvengono con
ritmo costante ma con rapide accelerazioni
indotte dalla pressione ambientale

AMBIENTE

↓



Epigenetica e Filogenesi

L’evoluzione dell’uomo

AMBIENTE
↓ F

E
N
O
T
I
P
I

…il cambiamento fenotipico precede quello del
genotipo…può essere trasmesso per più generazioni
in modo non genetico(epigenetico-eredità soft)… solo
in un momento successivo può essere assimilato
all’interno del DNA (eredità forte)



variabilità casuale dei caratteri 

selezione naturale

sopravvivenza del più forte

trasmissione (genetica)dei caratteri alla   discendenza

evoluzione per piccoli passi(natura non « fecit saltus»

nel lunghissimo periodo si producono nuove specie

DARWIN

Filogenesi 
il dogma centrale della Biologia



Epigenetica e Filogenesi
la biologia dello sviluppo 

Darwin o Lamarck

…la rivincita delle giraffe!



4) Dal «mismatch» alla
teoria delle origini embrio -
fetali della salute e delle
malattie dell’adulto(DOHDA)



Dutch
Famine

1944-1945



L’assedio di 
Stalingrado

1941-1943



Epigenetica e il «mismatch»
programmatico

malattia

FETAL PROGRAMMING  

salute







La rivoluzione epidemiologica del xx secolo: 
dalle malattie infettive ai disordini immuno-mediati



La rivoluzione epidemiologica del xx secolo
l’Ipotesi di Barker



La rivoluzione epidemiologica del xx secolo
l’Ipotesi di Barker



…non solo selettivo ma anche

Induttivo

Programmatico

Costruttivo

La rivoluzione epidemiologica del xx secolo
l’ambiente



Le malattie immuno –mediate: dal sud al nord



Le malattie immuno –mediate: dal sud al nord



La rivoluzione epidemiologica del xx secolo
L’obesità 1985















La rivoluzione epidemiologica del xx secolo   
Diabesita’



La rivoluzione epidemiologica del xx secolo   
Diabesita’





La rivoluzione epidemiologica del xx secolo   
disturbi del neurosviluppo

1980         
1 :1500

2002          
1:150

2006          
1:110

2008          
1:88

2014          
1:65



La rivoluzione epidemiologica del xx secolo     
disturbi del neurosviluppo

Incidenza
Da  15 580 casi del 1992
a 163 773 del 2003

Prevalenza
Da 6-7 a 12 casi /mille



La rivoluzione epidemiologica del xx secolo     
disturbi del neurosviluppo

Aumento di prevalenza del 600%



1990 1910  1920  1930 1940  1950    1960  1970 1980  1990  2000   2010  2020  2030  2040                 

La rivoluzione epidemiologica del xx secolo     
le malattie neuro-degenerative





La rivoluzione epidemiologica del xx secolo     
Il cancro

Rischio cumulativo
Ogni quante persone una è
destinata ad ammalarsi di
cancro?

↓
Complessivamente in media
1 uomo su due e 1 donna su
2 saranno colpiti da tumore
nel corso della vita
1 uomo su 3 e 1 donna su 6
ne moriranno



La rivoluzione epidemiologica del xx secolo
Cancro e paesi in via di sviluppo







La Rivoluzione epidemiologica del xx secolo

Non  mostrare la tua 

cartelle clinica al 

piccoletto in 

fondo…POTREBBE 

OFFENDERSI !!!


