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La ricerca delle radici genetiche delle malattie comuni è, in sostanza, una ricerca per una migliore 
prevenzione e cura delle patologie. I farmaci utilizzati oggi per trattare le malattie comuni sono per 
lo più mirati ai sintomi, non alle cause sottostanti, che spesso rimangono sconosciute. Il diabete, 
ad esempio, viene solitamente trattato abbassando la glicemia, ma questo approccio non affronta 
la disfunzione di base che porta al danneggiamento delle cellule beta pancreatiche o all'insulino-
resistenza. 
 
Facendo luce sui meccanismi biologici delle malattie, la scoperta delle radici genetiche delle 
patologie comuni ed ereditarie potrebbe aprire la strada a un'identificazione più accurata delle 
persone a rischio di ammalarsi, a migliori strategie di prevenzione e a terapie più efficaci con 
minori effetti collaterali. 
 
Con questi obiettivi in mente, negli ultimi dieci anni scienziati di tutto il mondo hanno condotto 
migliaia di studi genetici su larga scala. Noti come studi di associazione a livello genomico (o 
GWAS), questi studi mirano a scoprire quali differenze comuni del DNA tra le persone influenzano 



tratti come l'altezza o il livello di colesterolo nel sangue, oppure aumentano il rischio di sviluppare 
malattie come il cancro o patologie metaboliche, autoimmuni o psichiatriche. 
 

  GWAS (Genome-Wide Association Study, o Studio di Associazione 
Genome-Wide) è un metodo di ricerca genetica utilizzato per identificare le varianti nel DNA 
associate a malattie complesse o tratti specifici.Analizza i genomi di migliaia di individui (malati 
rispetto a sani) confrontando milioni di marcatori genetici, noti come SNP (polimorfismi a singolo 
nucleotide). I GWAS individuano correlazioni statistiche, aiutando a comprendere l'architettura 
genetica di patologie come diabete o malattie cardiovascolari e facilitando lo sviluppo di cure 
mirate.  
Nonostante le critiche mosse nel corso degli anni agli studi GWAS, secondo i quali avrebbero scarso 
valore predittivo e non riuscirebbero a spiegare appieno l'ereditarietà delle malattie, il punto di forza 
di questo approccio – e il suo vero obiettivo – è quello di portare alla luce le radici biologiche delle 
malattie complesse.  
li studi GWAS sono efficaci, in parte, perché possono individuare i fattori di rischio in tutto il genoma in 
modo imparziale, senza la necessità di prevedere con successo i geni più importanti per una 
determinata caratteristica o malattia. Ciò significa che i risultati degli studi GWAS possono rivelare 
meccanismi e percorsi biologici precedentemente insospettati, ma importanti, che un giorno 
potrebbero essere bersaglio di farmaci. 
Grazie a solide collaborazioni a livello globale, a metodi sperimentali all'avanguardia e a potenti 
strumenti statistici sviluppati nell'ultimo decennio, questi studi hanno prodotto una mole enorme di 
dati e informazioni. Dalla pubblicazione dei primi studi GWAS su larga scala nel 2007, sono stati 
condotti diverse migliaia di questi esperimenti, molti dei quali guidati o realizzati in collaborazione con 
il Broad Institute del MIT e di Harvard, collegando migliaia di regioni genetiche a centinaia di malattie 
e caratteristiche. 
 

   
 
 
Grazie al lavoro degli scienziati del Broad Institute, sono state individuate centinaia di varianti 
genetiche associate a diabete di tipo 2, malattie cardiache, malattie infiammatorie croniche intestinali, 
artrite reumatoide, sclerosi multipla, autismo, schizofrenia e disturbo bipolare. 
Naturalmente, il lavoro non finisce qui. I risultati degli studi GWAS rivelano cambiamenti genetici 
correlati alla malattia, ma ciò non significa che le varianti identificate dagli studi causino la malattia. Gli 
studi GWAS sono più correttamente considerati come un'attività di "generazione di ipotesi"; anziché 
dimostrare o confutare il ruolo di una variante genetica nella malattia, gli esperimenti evidenziano 



regioni del genoma che probabilmente ospitano cambiamenti del DNA che portano alla malattia, ma 
queste ipotesi devono essere verificate. 
 
Gli scienziati devono svelare le vere mutazioni causali alla base dei risultati positivi degli studi GWAS e 
poi studiarle a fondo per scoprire come alterano il funzionamento di geni, proteine, cellule o tessuti. 
Questa conoscenza può guidare la ricerca di nuove terapie mirate alle cause molecolari delle malattie, 
avvicinandoci a un futuro di miglioramento della salute umana grazie alla comprensione genomica, 
come auspicato fin dalla prima decodifica del genoma umano. 
 
Anziché una scorciatoia per migliorare la salute umana, gli studi GWAS rappresentano un lungo 
percorso lungo il quale questi intrepidi esploratori molecolari hanno compiuto grandi progressi.  
 
Mentre i ricercatori del Broad Institute e di altre istituzioni continuano a condurre studi GWAS, stanno 
anche passando alla fase successiva, e probabilmente più difficile, ovvero scoprire le conseguenze 
biologiche delle mutazioni associate alle malattie e trasformare questa conoscenza in nuove terapie. 
 
Gli studi GWAS non sono l'unico modo per individuare importanti percorsi biologici nelle malattie 
comuni, ma rappresentano un valido complemento ad altre strategie, come il sequenziamento 
dell'intero genoma e l'analisi delle varianti rare. Attraverso la creazione di popolazioni di studio sempre 
più ampie, il perfezionamento degli approcci analitici e la ricerca sul ruolo funzionale dei risultati 
GWAS, i ricercatori in genomica continuano a spingere i confini di ciò che si può apprendere 
analizzando il nostro DNA. 
 

Una rivoluzione costruita sulle spalle del Progetto Genoma Umano 
L'idea di studiare la variabilità genetica nella popolazione per scoprire le cause delle malattie comuni è 
nata alla fine del XX secolo, quando i ricercatori di genetica hanno iniziato a osservare le prime 
variazioni comuni del DNA. Tutti gli esseri umani sono geneticamente simili al 99,9%. Mentre il 
Progetto Genoma Umano si avviava al completamento, i ricercatori hanno sviluppato un crescente 
interesse nel definire lo 0,1% del genoma che varia tra le persone, principalmente sotto forma di 
modifiche di una singola base del DNA, note come polimorfismi a singolo nucleotide, o SNP 
(pronunciato "snips").  
Circa dieci milioni dei tre miliardi di nucleotidi, o lettere del DNA, del genoma umano sono SNP 
polimorfici, ovvero si presentano in due o più forme comuni: ad esempio, una persona può avere 
un'adenina "A" in una particolare posizione del genoma, mentre nel DNA di un'altra persona quella 
posizione è occupata da una timina "T". 
 

 
 



 
È noto da tempo che la maggior parte delle malattie comuni ha una componente ereditaria: tendono a 
manifestarsi in ambito familiare, il che implica un probabile coinvolgimento del DNA e dei suoi SNP 
(polimorfismi a singolo nucleotide). Si è delineato un quadro complesso di cause genetiche e 
ambientali per le malattie comuni, in cui diversi fattori di rischio genetici aumentano leggermente la 
probabilità che una persona sviluppi una determinata patologia. A differenza delle mutazioni che 
portano alle malattie "mendeliane", nessun singolo SNP responsabile di una malattia comune è 
sufficiente da solo a causarla; ciascuno contribuisce al rischio di malattia insieme a decine o addirittura 
centinaia di altri fattori di rischio genetici e ambientali. 
 
Gli studi GWAS si basano sulla semplice idea che se una variante genetica aumenta il rischio di 
malattia, dovrebbe essere più frequente tra i casi che tra i soggetti sani. Prima di intraprendere 
massicce ricerche di SNP responsabili di malattie, tuttavia, era necessaria una mappa della variabilità 
genetica umana. 
 
I primi tentativi di analizzare le varianti comuni nel genoma furono ostacolati dalla mancanza di un 
genoma di riferimento o di metodi economicamente vantaggiosi per identificare, o genotipizzare, gli 
SNP. Nei primi anni 2000, tecnologie di genotipizzazione più economiche permisero ai ricercatori 
dell'International SNP Consortium di analizzare gli SNP in tutto il genoma. Nel 2005, l'International 
HapMap Consortium mappò gli SNP che vengono spesso ereditati insieme in blocchi di DNA, chiamati 
aplotipi. Questa cosiddetta "HapMap" permise di utilizzare un numero minore di SNP come sostituti 
delle varianti vicine, riducendo i costi e le risorse necessarie per analizzare un campione di DNA per la 
maggior parte delle sue varianti comuni. 
Ben presto le aziende iniziarono a produrre array di genotipizzazione a basso costo, noti anche come 
"chip SNP", in grado di analizzare un singolo campione per centinaia di migliaia di SNP alla volta, 
rendendo gli studi di associazione a livello del genoma (GWAS) una possibilità concreta. Anticipando 
l'importanza di questa tecnologia, il Broad Institute costruì una struttura per l'analisi genetica ad alta 
capacità poco dopo la sua fondazione, diventando nel 2004 il primo centro nazionale di 
genotipizzazione finanziato dal NIH e dedicato all'analisi SNP su larga scala 
Grazie a HapMap, a tecnologie di genotipizzazione economiche, a sofisticati metodi analitici e all'enfasi 
sulla condivisione aperta dei dati, l'approccio GWAS ha iniziato a dare i suoi frutti nel 2007, quando il 
primo ampio studio di associazione a livello genomico è stato pubblicato su Nature . Condotto dal 
Wellcome Trust Case Control Consortium, questo studio fondamentale ha analizzato i genomi di 
persone affette e non affette da sette malattie — 2.000 casi ciascuno di disturbo bipolare, cardiopatia 
coronarica, ipertensione, morbo di Crohn, artrite reumatoide e diabete di tipo 1 e di tipo 2 (T2D), 
insieme a 3.000 controlli sani — e ha rivelato 24 varianti del DNA significative associate alla malattia.  
Tra gli altri studi GWAS che hanno dato i loro frutti quell'anno, si segnalano diverse pubblicazioni di 
deCODE Genetics, che hanno portato alla luce varianti legate alla fibrillazione atriale , al diabete di 
tipo 2 e all'infarto miocardico . 
Sempre in quell'anno, i ricercatori della Broad's Diabetes Genetics Initiative , insieme ai collaboratori 
dell'Università di Lund e dei Novartis Institutes for BioMedical Research, pubblicarono i risultati del loro 
primo studio GWAS . Apparso sulla rivista Science , lo studio ha analizzato i genomi di 3.000 persone 
scandinave per individuare il rischio di diabete di tipo 2 e i livelli di trigliceridi, identificando tre nuove 
regioni genetiche, o loci, associate al diabete di tipo 2 e una ai trigliceridi. 
 
Da allora, diverse migliaia di studi GWAS hanno prodotto decine di migliaia di forti associazioni tra 
varianti genetiche e uno o più tratti complessi. Consorzi internazionali hanno messo in comune i dati 
per condurre studi sempre più ampi che coinvolgono decine di migliaia di casi e controlli. Il Catalogo 



GWAS, gestito congiuntamente dal National Human Genome Research Institute (NHGRI) e 
dall'European Bioinformatics Institute (EMBL-EBI), include ora decine di enormi studi GWAS, ognuno 
dei quali coinvolge più di 100.000 soggetti.  
Ad esempio, l’ultimo studio del consorzio Giant volto a  scoprire le basi genetiche delle dimensioni e 
della forma del corpo, ha analizzato i genomi di oltre 700.000 persone e ha trovato 83 nuove modifiche 
del DNA legate all'altezza. 
 
Gli studi, sempre più ampi, sono stati possibili, in parte, grazie a metodi statistici per prevedere, o 
imputare, i polimorfismi a singolo nucleotide (SNP) non genotipizzati direttamente, basandosi sui loro 
modelli di correlazione con altri SNP testati direttamente. L'imputazione consente agli scienziati di 
integrare i dati provenienti da array di genotipizzazione che testano diversi set di SNP e di combinare 
coorti distinte in enormi set di dati con la potenza statistica necessaria per rivelare marcatori genetici 
con effetti più sottili. 
 

La lunga strada per interpretare i risultati degli studi GWAS 
Gli SNP analizzati negli studi GWAS sono ciascuno come un'etichetta per un blocco di aplotipi, che 
spesso si estende per decine di migliaia di basi di DNA. Pertanto, il primo passo consiste 
nell'individuare la variazione genetica all'interno di tale blocco che aumenta il rischio di malattia. 
Il prossimo passo è ancora più impegnativo: ...scoprire i geni effettivamente coinvolti e capire cosa ciò 
significhi per la biologia sottostante. 
 
Per scoprire queste mutazioni causali alla base dei risultati positivi degli studi GWAS, gli scienziati 
possono eseguire un'analisi approfondita del DNA circostante con una tecnica chiamata "fine-
mapping", in cui un insieme più denso di SNP viene genotipizzato nella regione di DNA di interesse. Se 
la mutazione causale si trova all'interno di una regione di DNA che codifica per una proteina, gli 
scienziati possono eseguire studi molecolari in vitro, in cellule o in un organismo modello per 
comprenderne le conseguenze funzionali o i percorsi biologici in cui essa svolge un ruolo. 
La maggior parte delle mutazioni individuate tramite gli studi GWAS, tuttavia, si trovano all'interno di 
regioni non codificanti per proteine, che si ritiene regolino l'attività, o l'espressione, di uno o più geni 
vicini.  
 
Per comprendere queste mutazioni, i ricercatori si affidano spesso alle informazioni provenienti da 
grandi progetti di consorzio volti a svelare la funzione genetica, come i progetti ENCODE , Roadmap 
Epigenomics e Genotype Tissue Expression (GTEx) , tutti guidati in parte dal Broad Institute. I dati 
derivanti da questi studi consentono agli scienziati di collegare le varianti genetiche con le variazioni 
nell'espressione di altri geni. 
 
Possono inoltre impiegare strumenti sperimentali che analizzano le proteine della cromatina associate 
al DNA e i marcatori epigenetici; studiare le mutazioni in cellule o organismi modello, o tramite saggi 
reporter ; integrare i risultati degli studi GWAS con dati su larga scala relativi all'epigenoma, al 
trascrittoma, al proteoma o al metaboloma; e utilizzare tecniche in grado di introdurre con precisione 
la mutazione associata nelle cellule, come l'editing genomico CRISPR-Cas 
 

Storie di successo 
Sebbene molti risultati degli studi GWAS attendano ulteriori approfondimenti, sono stati compiuti 
progressi concreti in diversi ambiti, tra cui il morbo di Crohn, la schizofrenia, il diabete di tipo 2 e le 
patologie e caratteristiche cardiovascolari, solo per citarne alcuni. 
 



Le malattie infiammatorie croniche intestinali (MICI), il morbo di Crohn (MC) e la colite ulcerosa 
(CU), sono state tra le prime patologie che i ricercatori hanno studiato in modo approfondito 
utilizzando gli studi di associazione a livello del genoma (GWAS). Poiché prima dell'avvento dei 
GWAS si conoscevano pochi fattori di rischio genetici, i primi studi a livello del genoma hanno 
portato alla luce decine di legami genetici con le MICI, inclusi i primi indizi che il processo cellulare 
di autofagia, in cui le proteine vengono digerite e riciclate, sia importante nel morbo di Crohn. 
 
Data la chiara necessità di campioni di dimensioni maggiori, scienziati di tutto il mondo hanno 
collaborato per creare l'International IBD Genetics Consortium (IIBDGC) al fine di unire set di dati 
e sforzi. Entro il 2012, l'IIBDGC aveva pubblicato tre ampie meta-analisi che avevano portato 
all'identificazione di 163 loci correlati alle malattie infiammatorie croniche intestinali (IBD) , 
rappresentando all'epoca il numero più alto mai registrato per una malattia complessa. I 
ricercatori hanno ora associato più di 200 regioni genetiche alle IBD attraverso studi GWAS, con 
alcuni marcatori genetici che aumentano il rischio sia di colite ulcerosa (UC) che di malattia di 
Crohn (CD). 
 
Un recente studio, condotto in parte dal Broad Institute, ha utilizzato nuovi metodi statistici per 
mappare con precisione le regioni sospette a partire da un'analisi di 67.000 persone, tra cui 
individui sani e persone affette da malattie infiammatorie croniche intestinali (IBD). I ricercatori 
sono stati in grado di individuare le mutazioni causali alla base di 18 regioni del DNA associate 
alle IBD, un significativo passo avanti nella capacità di utilizzare la genetica per svelare la biologia 
della malattia. 
 

  Uno studio del 2016 condotto da Mark Daly ha fornito nuove 
informazioni biologiche sulle malattie infiammatorie croniche intestinali (MICI) esplorando i 
risultati di studi GWAS precedenti e scoprendo una rara mutazione che protegge dalla colite 
ulcerosa interrompendo la funzione del gene. "Questi alleli protettivi sono utili perché ci 
avvicinano alla comprensione del ruolo biologico del gene, ovvero di cosa fa in condizioni di 
salute e di malattia", ha affermato Daly. Poiché le mutazioni protettive, che causano una 
"perdita di funzione", si verificano naturalmente nella popolazione, nuove terapie che ne 
imitano gli effetti potrebbero avere maggiori probabilità di essere sicure ed efficaci.  
 
Schizofrenia 
Negli ultimi sessant'anni, lo sviluppo di farmaci per la schizofrenia ha registrato poche innovazioni, in 
parte perché le sue basi molecolari e cellulari non sono ancora ben comprese. Non esistono buoni 
modelli di schizofrenia in cellule, animali o tessuti umani, quindi gli approcci scientifici tradizionali non 
possono essere utilizzati per far luce sul disturbo. Gli studi GWAS offrono un approccio non invasivo per 
studiare le malattie psichiatriche osservando gli effetti delle variazioni genetiche che si verificano 
naturalmente. Gli scienziati di Broad hanno collaborato con ricercatori di tutto il mondo per raccogliere 
materiale genetico da decine di migliaia di pazienti affetti da schizofrenia e da soggetti di controllo 



sani. Uno studio GWAS del 2014, condotto dal Gruppo di lavoro sulla schizofrenia del Consorzio 
internazionale di genomica psichiatrica (PGC), è stato il più grande studio genomico pubblicato su un 
disturbo psichiatrico fino ad allora, identificando 108 loci genomici associati al rischio di sviluppare la 
schizofrenia, rispetto ai pochi noti solo pochi anni prima. 
Analizzando una di queste regioni genetiche con approcci analitici innovativi, gli scienziati dello Stanley 
Center for Psychiatric Research del Broad Institute, della Harvard Medical School e del Boston Children's 
Hospital hanno scoperto nel 2016 prove genetiche che suggeriscono che la schizofrenia potrebbe 
essere causata in parte da un'eccessiva potatura sinaptica (ovvero l'eliminazione delle connessioni tra 
i neuroni) nel cervello durante la tarda adolescenza, il periodo tipico di insorgenza dei sintomi della 
schizofrenia. Studi come questo non solo possono suggerire nuove vie terapeutiche da esplorare, ma 
anche contribuire a rimuovere lo stigma associato alle malattie mentali, fornendo chiare basi 
molecolari delle patologie psichiatriche. 
 
Diabete di tipo 2 
Nel 2007, furono pubblicati alcuni studi GWAS sul diabete di tipo 2, tra cui il lavoro della Diabetes 
Genetics Initiative (DGI), guidata in parte dal Broad Institute. Nel complesso, questi studi identificarono 
10 fattori di rischio genetici e suggerirono che i loci associati al diabete di tipo 2, ancora sconosciuti, 
avrebbero avuto un effetto limitato sul rischio, rendendo necessari studi ancora più ampi. Il consorzio 
Diabetes Genetics Replication and Meta-Analysis (DIAGRAM) combinò successivamente i campioni 
della DGI con quelli del WTCCC e del Finland-United States Investigation of NIDDM Genetics (FUSION), 
aumentando il numero di soggetti dello studio a oltre 10.000 e identificando altre sei regioni genetiche 
associate al diabete di tipo 2. Questo approccio di "meta-analisi" divenne presto un modello per fare 
progressi nello studio di altri tratti complessi. Il secondo studio DIAGRAM fu ancora più ampio – 45.000 
campioni – e identificò altri 12 loci associati al diabete di tipo 2. 
Quasi 100 regioni genetiche sono state associate al diabete di tipo 2 attraverso studi GWAS. Alcuni di 
questi studi hanno incluso popolazioni non europee; ad esempio, il consorzio SIGMA ( Slim Initiative in 
Genomic Medicine for the Americas ) T2D, con sede presso il Broad Institute, si concentra su persone di 
origine latinoamericana, un gruppo che presenta un rischio doppio di sviluppare il diabete di tipo 2 
rispetto alle persone di origine europea. 
Nel 2013, i ricercatori del SIGMA hanno condotto uno studio GWAS su campioni di DNA di oltre 9.000 
persone di origine ispanica provenienti da Messico e Stati Uniti, e una delle varianti è risultata associata 
a un aumento di circa il 30% del rischio di diabete. Nel 2017, i ricercatori del SIGMA hanno pubblicato i 
risultati dei loro studi volti a ricondurre questa associazione a uno specifico gene, SLC16A11 , e hanno 
utilizzato una serie di esperimenti molecolari, biochimici, cellulari e fisiologici per scoprire due distinti 
meccanismi attraverso i quali tali varianti alterano la funzione del gene nelle cellule epatiche, 
contribuendo potenzialmente alla patogenesi del diabete di tipo 2. I risultati non solo offrono spunti 
sulla biologia alla base del diabete di tipo 2 e suggeriscono nuove piste nella ricerca di terapie, ma 
evidenziano anche l'importanza di includere popolazioni diverse negli studi GWAS. Questo approccio 
funge da modello per approfondire con successo le migliaia di risultati GWAS che attendono ulteriori 
studi. 
 
Coronaropatia 
Dal 2007, gli studi GWAS hanno identificato quasi 100 varianti genetiche associate alla malattia 
coronarica, alcune in prossimità di geni con ruoli noti nel metabolismo lipidico e altre correlate alla 
pressione sanguigna. Gli studi di sequenziamento delle varianti rare hanno messo in luce i percorsi 
biologici coinvolti. 
Sfruttando la potenza dei numeri, un recente studio GWAS ha analizzato i dati sulla malattia coronarica 
(CAD) provenienti dalla UK Biobank, che contiene centinaia di migliaia di campioni. Il lavoro ha 



identificato 15 nuovi loci, portando il totale associato alla CAD a 95 e implicando i meccanismi di 
resistenza all'insulina e la migrazione transendoteliale dei leucociti nella patogenesi della CAD. 
 
Un altro studio recente, condotto dallo scienziato del Broad Institute Sekar Kathiresan, ha analizzato 
una regione genetica che lui e i suoi colleghi avevano originariamente individuato in uno studio GWAS 
del 2009 sul rischio di infarto e che in seguito è stata associata ad altre quattro malattie vascolari 
(emicrania, displasia fibromuscolare, dissezione dell'arteria cervicale e ipertensione). Attraverso 
un'analisi approfondita della regione, hanno scoperto un SNP all'interno del gene PHACTR1 che 
sembrava essere la variante causale. Utilizzando dati di regolazione genica e strumenti di editing 
genomico, il team ha dimostrato che l'SNP non controlla PHACTR1 , bensì EDN-1 , un gene situato 
lontano dall'SNP lungo il cromosoma 6. 
 

  "Abbiamo ottenuto incredibili informazioni grazie agli studi GWAS, e ne 
otterremo molte altre in futuro", ha affermato Kathiresan, direttore del Center for Genomic Medicine 
presso il Massachusetts General Hospital (MGH), professore associato di medicina alla Harvard 
Medical School e membro del Broad Institute, dove dirige la Cardiovascular Disease Initiative . Il lavoro 
di Kathiresan alla guida degli studi GWAS sulle malattie e sui tratti cardiovascolari ha fatto luce sui 
meccanismi biologici alla base dell'infarto, ha scoperto mutazioni che proteggono dal rischio di infarto 
e ha portato allo sviluppo di un test genetico per la prevenzione personalizzata dell'infarto. 
"Chiarire questa variante pleiotropica con effetti così distanti nel genoma dimostra le connessioni 
inaspettate che possiamo scoprire attraverso uno studio imparziale", ha continuato. "Il nostro 
approccio fornisce un modello per dare un senso alle migliaia di loci genetici ancora da annotare." 
 
 

IL FUTURO GWAS 
Nel prossimo futuro, gli scienziati potranno analizzare enormi biobanche di popolazione attualmente 
in fase di creazione, che combineranno dati genomici (derivanti da array di genotipizzazione e, sempre 
più spesso, dal sequenziamento dell'intero genoma e dell'esoma) con informazioni dettagliate su tratti 
misurati, stile di vita, dieta ed esposizioni ambientali. Si prevede che l'aumento delle dimensioni dei 
campioni favorirà la scoperta di geni responsabili di malattie con effetti anche minimi, oltre a far luce 
sulle interazioni sia tra i geni stessi sia tra fattori genetici e ambientali. 
 
La riduzione dei costi della genotipizzazione dell'intero esoma e del sequenziamento del DNA di nuova 
generazione dovrebbe contribuire a evidenziare varianti meno comuni o rare nei futuri studi GWAS, 
che potranno avvalersi di recenti indagini sulla variabilità genetica umana, come il Progetto 1000 
Genomi e l' Exome Aggregation Consortium . Sebbene finora gli studi GWAS si siano concentrati 
principalmente sulle popolazioni europee, i ricercatori stanno ponendo maggiore enfasi sull'inclusione 
di popolazioni diverse nei loro studi, come quelle africane e latinoamericane, oltre alle popolazioni 
isolate. 
 



"Gli studi GWAS rappresenteranno la prima linea d'attacco per comprendere la genetica di queste 
diverse popolazioni, e l'analisi SNP su larga scala è tuttora fondamentale per la ricerca di fattori di 
rischio comuni", ha affermato Stacey Gabriel , che, nel suo ruolo di direttrice senior della Broad 
Genomics Platform e di scienziata dell'istituto Broad, ha contribuito a trasformare la piattaforma in 
uno dei più grandi centri di sequenziamento e analisi genetica al mondo.  
 
 

VERSONONDOVE 
Riflessioni personali 

 
L'Iran ha “vinto la guerra”contro gli Stati Uniti e Israele  

ma potrebbe ancora "perdere la pace"  
esagerando nei negoziati previsti nei prossimi due mesi. 
La cosa  più importante è  come un eventuale accordo  

affronterà la questione della libertà di navigazione nello Stretto di Hormuz.  
L'Iran può usare la via navigabile  

"come strumento per fare soldi o come garanzia di sicurezza". 
Ma, probabilmente, non potrà fare entrambe le cose. 

To be continued… 


