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L'impatto dell’epigenetica nelle malattie e nella disabilita

Tutto passa,
solo le conseguenze sono permanenti.
Aleksandar Baljack

I risultati sono quello che ti aspetti, le conseguenze sono quello che ottieni.

Finora, le prove che collegano i cambiamenti epigenetici agli esiti sulla salute provengono quasi
esclusivamente da modelli animali.

| ricercatori utilizzano questi modelli per studiare se stimoli esterni possano portare a
cambiamenti epigenetici ereditari (e, in tal caso, attraverso quante generazioni) e se questi
cambiamenti siano associati a patologie.

Ad esempio, un recente report del Center for
Reproductive Biology, School of Biological Sciences, Washington State University,

Scully JL.
The impact of epigenetics on health and disability.
Science. 2026 Apr 23;392(6796):eaeh1105.

riporta che ratti a cui era stato iniettato un fungicida tossico, il vinclozolin, hanno generato una
prole con una ridotta metilazione del DNA di diversi geni. Alcuni di questi effetti epigenetici sono
stati ereditati per 20 generazioni e sono stati collegati ad anomalie strutturali e riproduttive nelle

generazioni successive di ratti.
Korolenko AA et al. Stability of epigenetic transgenerational inheritance of adult-onset disease and parturition
abnormalities. Proc Natl Acad Sci U S A. 2026 Feb 24;123(8):e2523071123.

Sebbene alcune patologie invalidanti nell'uomo, tra cui il cancro, le malattie autoimmuni e i
disturbi dello sviluppo neurologico, siano state associate ad anomalie nella metilazione del DNA
non e sempre possibile distinguere se tali alterazioni siano la causa o la conseguenza di queste
patologie.



Some of the pathways for DNA hypermethylation regulating gene expression
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L'ipermetilazione del DNA, sia durante lo sviluppo che in presenza di patologie, pud modulare I'espressione
genica in vari modi. (a) e (b), down-regulation dell'espressione genica da parte dell'ipermetilazione del DNA
(che innesca o stabilizza la repressione genica). (c) e (d), associazioni positive tra ipermetilazione del DNA
ed espressione genica. (e) e (g), associazioni positive o negative con |'espressione genica. (f), effetti sulla
natura del trascritto (isoforma di RNA), che possono verificarsi senza alterare i livelli di equilibrio del

trascritto.
Ehrlich M. DNA hypermethylation in disease: mechanisms and clinical relevance. Epigenetics. 2019 Dec;14(12):1141-
1163..

Tuttavia, se i meccanismi epigenetici hanno un impatto transgenerazionale sulla salute umana, cio
solleva diverse questioni etiche
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Dupras C et al Epigenetics, ethics, law and society: A multidisciplinary review of descriptive, instrumental, dialectical
and reflexive analyses. Soc Stud Sci. 2019 Oct;49(5):785-810.



Ad esempio, la conoscenza epigenetica potrebbe influenzare i concetti di responsabilita in ambito

sanitario
Vears DF et al. Health, wealth and behavioural change: an exploration of role responsibilities in the wake of
epigenetics. ] Community Genet. 2018 Apr;9(2):153-167.

Se le esperienze e i comportamenti dei genitori possono influenzare I'epigenoma dei figli, si puo
quindi ritenere un individuo responsabile della salute di tutti i suoi discendenti?

Inoltre, le eticiste femministe hanno osservato che, sebbene fattori come la dieta, |'obesita e il
fumo possano avere un impatto epigenetico sugli spermatozoi e sugli ovuli dei mammiferi, la
ricerca che collega il comportamento alla salute fetale si & tradizionalmente concentrata sulle
madri. Cid0 pud potenzialmente portare a una distorsione di genere nell'attribuzione della
responsabilita

Il team della Faculty of Arts, Monash Bioethics Centre, Monash University, Clayton, Victoria,

. MONASH
University

)

Nel report

McMahon C et al.
Against epigenetic responsibility:
The problem of causality in 'foetal programming' science.
Bioethics. 2025 Jan;39(1):127-136.

Ritiene che distinguere le responsabilita individuali da quelle sociali in questo ambito e altrettanto
difficile.

A prima vista, potrebbe sembrare ragionevole ritenere una donna responsabile dei danni
epigenomici al feto se, ad esempio, fuma durante tutta la gravidanza pur essendo consapevole del
rischio. Tuttavia, il fumo o I'abuso di sostanze sono spesso risposte allo stress, e i fattori di stress di
natura sociale, come la poverta, le cattive condizioni abitative o i conflitti armati, sono solitamente
al di fuori del controllo individuale.

Una maggiore consapevolezza dell'importanza dell'epigenetica per lo sviluppo potrebbe portare a
una semplicistica attribuzione di colpa alle donne per gli esiti sulla salute fetale e potrebbe essere
utilizzata per giustificare un maggiore controllo sul comportamento delle donne durante Ia
gravidanza.

La conoscenza epigenetica potrebbe anche rafforzare i pregiudizi sociali esistenti. Ad esempio, un
particolare profilo epigenetico che influisce sulla salute potrebbe essere molto diffuso in una
determinata popolazione a causa dell'esposizione all'inquinamento ambientale o di una storia
condivisa di traumi.



L'idea che i genomi di questo gruppo siano gia segnati dalle loro esperienze avverse potrebbe
essere usata per etichettarli come particolarmente problematici e bisognosi di sorveglianza,
distogliendo I'attenzione dagli sforzi per migliorare il loro ambiente o per riparare ai torti storici.
Cio potrebbe in definitiva portare a ulteriore discriminazione ed emarginazione sociale.

L'epigenetica sta cambiando il modo in cui le societa concettualizzano un'ampia gamma di
patologie, e le implicazioni complete di questo cambiamento per la comprensione e la gestione
della disabilita devono ancora essere esplorate.

Ad esempio, invece di considerare i disturbi genetici come il risultato di una composizione
genomica relativamente fissa, l'epigenetica offre un meccanismo attraverso il quale una
condizione pud emergere dinamicamente dall'interazione tra biologia, comportamento ed
esperienza. Questa prospettiva potrebbe potenzialmente portare a nuovi approcci terapeutici,
come farmaci che agiscono sui cambiamenti epigenetici per bloccare lo sviluppo della malattia
negli individui a rischio.

Lo studio dell'epigenetica in questo contesto potrebbe anche fornire prove molecolari a sostegno
di quanto attivisti e studiosi dei diritti delle persone con disabilita sostengono da mezzo secolo:
che I'ambiente e le condizioni sociali non solo contribuiscono a generare la disabilita, ma ne
aggravano anche gli svantaggi.

Rispetto alle persone senza disabilita, le persone con disabilita hanno una probabilita
sproporzionatamente maggiore di subire discriminazioni, poverta e altre esperienze che si
sospetta abbiano conseguenze epigenetiche. In questo modo, I'epigenetica puo entrare a far parte
di un circolo vizioso che esacerba l'impatto della disabilita preesistente.

Le scoperte epigenetiche non devono essere strumentalizzate per suggerire che la disabilita sia
semplicemente il prodotto di scelte di vita o di mancanze genitoriali, né per alimentare narrazioni
deterministiche o riduttive sull'impatto dei comportamenti individuali sulla salute delle
generazioni future. Dovrebbero invece rappresentare un'opportunita per esplorare complesse
realta sociali e i meccanismi attraverso i quali lo svantaggio strutturale, tanto quanto le scelte
individuali, puo radicarsi biologicamente nella vita degli individui e di intere popolazioni.

Letture Consigliate

Elia L, Condorelli G. The involvement of epigenetics in vascular disease development. Int J
Biochem Cell Biol. 2019 Feb;107:27-31.

Le malattie cardiovascolari rappresentano una delle principali cause di morte e disabilita.
Nonostante gli enormi progressi compiuti negli anni in termini di diagnosi, prevenzione e
trattamento, l'incidenza di questo gruppo di patologie continua ad aumentare a livello globale.

Un passo fondamentale per invertire questa tendenza € colmare le lacune nella nostra
comprensione dell'omeostasi cardiovascolare e dei processi patogenetici che portano alla
malattia. In questo ambito, la scoperta dell'epigenetica — ovvero le modificazioni chimiche
ereditabili delle basi del DNA e delle proteine istoniche, nonché i meccanismi basati sull'RNA non
codificante che regolano l'espressione genica — ha aperto nuove prospettive. In questo articolo,
esamineremo le recenti scoperte riguardanti |'epigenetica di tre principali malattie vascolari
(aterosclerosi, restenosi e aneurisma aortico), con particolare attenzione alla metilazione del DNA



e alle modificazioni istoniche. La natura fondamentale che I|'epigenetica riveste per Ia
fisiopatologia cardiovascolare e, soprattutto, la sua manipolabilita mediante tecniche
farmacologiche, suggeriscono la possibilita di sviluppare in futuro procedure prognostiche e
terapeutiche basate sull'epigenetica.

Dupras C, Saulnier KM, Joly Y. Epigenetics, ethics, law and society: A multidisciplinary review of
descriptive, instrumental, dialectical and reflexive analyses. Soc Stud Sci. 2019 Oct;49(5):785-
810..

L'epigenetica, definita come "lo studio dei cambiamenti ereditari mitotici e/o meiotici nella
funzione genica che non possono essere spiegati da cambiamenti nella sequenza del DNA", &
emersa nell'ultimo decennio come un campo di indagine scientifica promettente ma controverso.
Studiosi di molte discipline hanno formulato affermazioni sia ottimistiche che caute riguardo alle
sue potenziali implicazioni normative.

Questo articolo fornisce una revisione completa della letteratura nascente all'incrocio tra
epigenetica, etica, diritto e societa. Descrive nove aree di discussione emergenti, relative a (1)
I'impatto dell'epigenetica sul dualismo natura contro cultura, (2) la potenziale conseguente
biologizzazione del sociale, (3) il significato dell'epigenetica per la salute pubblica, la sua potenziale
influenza su (4) riproduzione e genitorialita, (5) teoria politica e (6) procedimenti legali, e
preoccupazioni riguardanti (7) stigmatizzazione e discriminazione, (8) protezione della privacy e (9)
trasferimento della conoscenza.

Sebbene vi sia una certa somiglianza tra la natura e il contenuto di questi ambiti e la vasta
letteratura sulle questioni etiche, legali e sociali in genetica, le potenziali implicazioni
dell'epigenetica non dovrebbero essere confuse con quest'ultima. Gli studi critici sull'epigenetica
stanno emergendo in uno spazio distinto di indagini e rivendicazioni bioetiche e biopolitiche, con
studiosi provenienti da diversi punti di vista epistemologici che utilizzano approcci analitici distinti
ma complementari.

Zhang M, Hu T, Ma T, Huang W, Wang Y. Epigenetics and environmental health. Front Med. 2024
Aug;18(4):571-596.

Le modificazioni epigenetiche, tra cui la metilazione del DNA, le modificazioni degli istoni, il
rimodellamento della cromatina e le modificazioni dell'RNA, complicano la regolazione genica e
I'ereditarieta, influenzando profondamente diversi processi fisiologici e patologici.

Negli ultimi anni, sempre piu evidenze indicano che I'epigenetica & vulnerabile ai cambiamenti
ambientali e regola la crescita, lo sviluppo e le malattie degli individui, agendo sull'attivita della
cromatina e regolando I'espressione genica. L'esposizione ambientale o le modificazioni
epigenetiche indotte possono influenzare lo stato di sviluppo e portare a disturbi dello sviluppo,
invecchiamento, malattie cardiovascolari, malattia di Alzheimer, tumori e altro ancora.

Tuttavia, le modificazioni epigenetiche sono reversibili. L'utilizzo di inibitori epigenetici specifici,
mirati alle modificazioni epigenetiche indotte dall'esposizione ambientale, & utile nella terapia
delle malattie. In questo articolo, forniamo una panoramica del ruolo dell'epigenetica in diverse
patologie. Inoltre, riassumiamo il meccanismo delle alterazioni epigenetiche indotte da diverse
esposizioni ambientali, l'influenza di tali esposizioni e l'interazione tra le variazioni ambientali,
I'epigenetica e i geni coinvolti nella salute dell'organismo.

Tuttavia, l'interazione di molteplici fattori e dell'epigenetica nella regolazione dell'insorgenza e
della progressione di diverse malattie complica i trattamenti clinici. In questo articolo esaminiamo
alcuni farmaci epigenetici di uso comune che agiscono sulle modificazioni epigenetiche e i metodi
per prevenire o alleviare varie malattie regolate dall'esposizione ambientale e dall'epigenetica
traverso la dieta.



