
9. Gennaio  

Il mistero dell’ encefalomielite  
Parte terza:basi genetiche  

 
Il pavimento è solo un soffitto stanco. 

 
Gli scienziati hanno trovato la prima solida prova che i geni delle persone influenzano le loro 
probabilità di sviluppare l'encefalomielite mialgica o sindrome da stanchezza cronica (ME/CFS), 
una malattia misteriosa e debilitante che è stata trascurata e ignorata per decenni da molti nella 
comunità medica. 
Secondo uno studio, in Inghilterra oltre 150.000 persone in più soffrono di ME rispetto a quanto si 
pensasse in precedenza 
 

I primi risultati del più grande studio al mondo, DECODE, sulla genetica della malattia hanno 

individuato  
 

otto regioni del genoma umano che erano sostanzialmente diverse 

nelle persone con diagnosi di ME/CFS rispetto a quelle senza la malattia. 
 
La scoperta suggerisce che diverse varianti di geni comunemente presenti nella popolazione 
aumentano il rischio di sviluppare la malattia, anche se molte persone saranno portatrici di queste 
varianti e non la contrarranno mai.  
 
Il professor Chris Ponting, ricercatore dello studio DecodeME presso l'Università di Edimburgo, ha 
definito i risultati "un campanello d'allarme" che ha dimostrato che la genetica di una persona 
può "influenzare l'equilibrio" nello sviluppo della ME/CFS. 

 
 

    
 
"Questi studi forniscono la prima solida prova del contributo genetico all'EM", ha affermato 
Ponting. "Esistono numerose varianti genetiche presenti nel genoma che predispongono le 
persone alla diagnosi di ME".  
 
Sono necessarie ulteriori ricerche per sviluppare test diagnostici o screening per identificare le 
persone ad alto rischio di ME/CFS. Ma gli scienziati hanno definito questo lavoro una pietra miliare 
che ha posto la malattia sullo stesso piano di altre patologie debilitanti e ha aperto potenziali 
strade per il trattamento. 
 
"Questo aggiunge davvero validità e credibilità alle persone affette da ME", "Sappiamo che 
molte persone hanno ricevuto commenti come 'la ME non è reale'. Sono andate dai medici e non 
sono state credute o hanno sentito dire che non si tratta di una vera malattia". 
 

https://www.theguardian.com/society/2020/jun/23/uk-to-launch-genetic-study-chronic-fatigue-syndrome-cfs
https://www.theguardian.com/society/2025/apr/22/over-150k-more-people-in-england-have-me-than-previously-thought-study-finds
https://www.theguardian.com/society/2025/apr/22/over-150k-more-people-in-england-have-me-than-previously-thought-study-finds


Come abbiamo visto nei giorni precedenti, nonostante la sua lunga storia, gli scienziati sanno 
molto poco sulle cause della ME/CFS, sebbene la maggior parte dei pazienti riferisca un'infezione 
prima della comparsa dei primi sintomi. I sintomi tipici includono estrema stanchezza, disturbi del 
sonno, annebbiamento mentale e un peggioramento dei sintomi dopo attività fisiche o mentali, 
noto come malessere post-sforzo, la cui guarigione può richiedere settimane. 
 
Si stima che 67 milioni di persone siano affette da ME/CFS, con un costo annuo per l'economia 
globale di decine di miliardi di sterline. Nel Regno Unito, il costo economico annuo è stimato 
in oltre 3 miliardi di sterline . Non esiste un test o una cura per la malattia. 
 
Lo studio DecodeME, una collaborazione tra l'Università di Edimburgo, enti di beneficenza per la 
ME e pazienti, è stato lanciato nel 2022 per esplorare se i geni giochino un ruolo nello sviluppo 
della ME/CFS. Per l'ultimo lavoro, i ricercatori hanno analizzato 15.579 campioni di DNA di 
persone con ME/CFS e li hanno confrontati con oltre 250.000 persone senza la malattia. 
 

Le otto regioni genetiche che si sono distinte nelle persone con ME/CFS contengono geni 

coinvolti nelle difese immunitarie e nel sistema nervoso. Ci vorrà ancora molto lavoro per svelare 
la biologia, ma alcune varianti genetiche potrebbero rendere le persone più vulnerabili alla 
ME/CFS compromettendo la loro capacità di combattere le infezioni batteriche e virali. Un'altra 
differenza genetica osservata nella ME/CFS è nota nelle persone con dolore cronico, un sintomo 
che molti pazienti con ME/CFS sperimentano. "Nel complesso, ciò che sta accadendo qui è che la 
genetica si allinea con il modo in cui le persone con ME hanno descritto la loro malattia", ha 
affermato Ponting. 
 

  Andy Devereux-Cooke, co-ricercatore di DecodeMe, ha affermato 
che i risultati sarebbero stati di enorme importanza per i pazienti. "La stragrande maggioranza 
della popolazione di pazienti è stata sostanzialmente abbandonata in un modo o nell'altro, dalle 
famiglie, dal governo, dal sistema sanitario", ha affermato. "Questo sarà di enorme importanza 
per la popolazione di pazienti. Anche se non fornisce tutte le risposte [e] non fornisce assistenza 
pratica, è una goccia nell'oceano verso un'inversione di tendenza". 

Tra i molti interrogativi che rimangono aperti, c'è il motivo per cui la ME/CFS colpisce molte più 
donne rispetto agli uomini. Le diagnosi sono quattro volte più comuni nelle donne, ma lo studio 
non ha trovato alcuna spiegazione genetica. Un altro interrogativo è se il Covid lungo si 
sovrapponga alla ME/CFS. Sebbene molti sintomi siano simili, i ricercatori non hanno trovato alcun 
legame genetico tra le due patologie. "Uno degli aspetti chiave che stiamo facendo è consentire 
ad altri di utilizzare i loro diversi approcci per porre e rispondere alla stessa domanda", ha 
affermato Ponting. 
 

https://www.gov.uk/government/consultations/improving-the-experiences-of-people-with-mecfs-interim-delivery-plan/my-full-reality-the-interim-delivery-plan-on-mecfs#:~:text=The%20economic%20case&text=The%2020%2F20%20Health%20'Counting,April 


La professoressa Anne McArdle, che studia la ME/CFS presso l'Università di Liverpool,  
 

  ha affermato che i risultati, che non sono ancora stati pubblicati su 
una rivista sottoposta a revisione paritaria, hanno fornito "una solida base" per lavori futuri che, si 
spera, contribuiranno ad accelerare lo sviluppo di una cura per questa malattia devastante. 
 
La Dott.ssa Beata Godlewska, che studia la ME/CFS presso l'Università di Oxford,  
 

  ha recentemente utilizzato la spettroscopia a risonanza magnetica per 
esaminare il cervello di persone con ME/CFS e Covid lungo. I soggetti con ME/CFS ma non con 
Covid lungo presentavano alti livelli di lattato nella corteccia cingolata anteriore , una regione 
cerebrale che integra le informazioni su sforzo ed emozioni.  
 

   
 
Questo indica un metabolismo energetico alterato nel cervello e un'alterazione dei mitocondri, le 
strutture simili a batterie che forniscono energia all'interno delle cellule. 
 
Godlewska ha affermato: "È un fatto molto triste che le persone affette da ME/CFS siano ancora 
poco credute e che la malattia sia stata così trascurata, soprattutto per quanto riguarda i 
finanziamenti alla ricerca. Speriamo che questo studio porti il vantaggio sia di combattere lo 
stigma, sia di convincere i finanziatori della ricerca che si tratta di una condizione veramente 
biologica". 
 
 

https://www.nature.com/articles/s41380-025-03108-8

