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Gustare la Genetica

....essere diversi conviene!

di Fabio Caradonna

Fabio Caradonna. Gustare la genetica

Due ultracentenari usticesi viventi, Ninetta Lo Schiavo Militello e Maria Bertucci Giordano prossimi ai 104 anni, e altri de-

ceduti negli ultimi anni, Maria Bertucci Fiorini e Angela Ailara Natale a 103 anni compiuti,
china Castelli e Pasquale Palmisano a 101 hanno stimolato una ricerca che il nostro Cen

Rosa Picone a 102, Angela Tran-
tro Studi sta estendendo ai secoli

precedenti e che presto presenteremo in queste pagine. La interessante conferenza del prof. Caradonna svolta a Ustica questa
estate su nostro invito ha chiarito alcuni aspetti della genetica, che certamente aiutano la comprensione della variabilita della
specie umana. Con piacere ne ospitiamo una sintesi, ringraziando il prof. Caradonna per la chiarezza della sua esposizione.

iamo diversi o siamo uguali? Questa apparente-
Smente banale domanda posta a soggetti non

esperti di biologia e genetica ha tendenzialmente
sempre dato una risposta a favore dell'uguaglianza.

Molte delle pratiche mediche sono state consolidate
negli anni, sia in tipologia che in posologia, sull'assioma
dell'uguaglianza di effetti e di controindicazioni che far-
maci somministrati potevano dare ad un insieme di sog-
getti. Anche determinati stili di vita sono, in un primo
momento, misurati da chiunque sull'assioma dell'ugua-
glianza: “se chi fuma non sta male, il fumo non fara male
neanche a me” era il sillogismo in vigore fino agli anni 90.

Ma gia dai primi del 900 o addirittura dagli ultimi
dell’800 era noto negli ambienti scientifici che la varia-
bilita genetica, anche nella specie umana, distribuisce di-
verse caratteristiche a diversi individui i quali
reagiscono diversamente a stessi stimoli ambientali.

Ciascun individuo, in buona sostanza, & una combi-
nazione irripetibile di caratteristiche diverse e di conse-
guenza mostrera i conseguenti tratti visibili e le relative
caratteristiche biologiche che lo renderanno unico e di-
verso dagli altri. Il concetto di unicita & quindi legato a
quello di diversita nel senso che solo in una popolazione
di diversi e possibile distinguere elementi unici e pecu-
liari. Nella specie umana questa diversita si esprime in
maggiori ordini di grandezza, visto che puo essere
espressa anche in termini di diversita di pensiero, oltre
che diversita di apparenze fisiche.

Ed a farci veramente caso, la variabilita umana (di cio
che e visibile) ¢ sotto gli occhi di tutti ed & abbastanza
presente nell'immaginario collettivo anche dei non com-
petenti del settore (colore dei capelli, degli occhi, statura,
etc.). Un po” meno evidente & che la variabilita di cid che
e visibile & una diretta conseguenza di quella genetica
che si realizza attraverso una non fedelta di trasmissione
del messaggio genetico da una generazione all’altra: il
DNA é I'unica molecola in grado di dispensare contem-
poraneamente identita e diversita agli organismi viventi
attraverso due grandi meccanismi che assicurano iden-
tita di passaggio di informazioni (la fedele replicazione
di se stesso) e diversita di passaggio di informazioni (at-
traverso la mutazione genetica e la sua gestione) alle ge-
nerazioni successive.

Per poter quindi meglio essere resi consapevoli su
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temi di questo genere il Centro Studi e Documentazione
Isola di Ustica, su proposta della prof.ssa Giusi Barbata
(mia coordinatrice con cui mi sono formato scientifica-
mente e con cui ho lavorato per 25 anni), mi ha chiesto
di parlare in maniera divulgativa e semplice della va-
riabilita genetica il pomeriggio dell’8-8-2017 nella sede
dell’AMP ad Ustica. Per poter essere maggiormente
convincente ho deciso di preparare nel mio laboratorio,
con il prezioso aiuto della Dott.ssa Ilenia Cruciata, ex
docente a contratto di Genetica al Polo Universitario di
Trapani, tante copie di un piccolo kit con cui avrei po-
tuto di dimostrare, quel pomeriggio, a ciascun conve-
nuto, la reale esistenza della variabilita genetica
attraverso l'esecuzione di un test ad personam della du-
rata di pochi minuti.

Inizialmente ho introdotto il tema della variabilita ge-
netica in generale e ho subito posto I'accento del perché
di questa diversita nel mondo dei viventi. L'evoluzione,
meccanismo di combinazione statistica di eventi che
opera da miliardi di anni nell’'universo e da centinaia di
milioni di anni fra i viventi, combina la diversita gene-
rata dalla non fedelta di trasmissione del messaggio ge-
netico da una generazione allaltra con il
vantaggio/svantaggio che questa diversita porta alla vita
dellindividuo in un certo ambiente. Ma perché, a van-
taggio di chi?

Nel corso di moltissime generazioni, in maniera na-
turale, viene operato un vaglio che stabilisce nei fatti
quale diversificazione dell'informazione genetica & pit
vantaggiosa per quel certo individuo in quel certo ter-
ritorio. Colui/colei che porta informazioni relative ad
un vantaggio a vivere li & in grado di competere rispetto
a colui/colei che non le possiede: la combinazione ge-
netica del primo viene “fissata” dall'evoluzione e quella
del secondo viene “tagliata” (Fig. 1), cosi si dice negli
ambienti scientifici. La mutazione genetica, spesso av-
vertita come negativa (Fig. 2), & quella che genera di-
versita del messaggio genetico nel corso delle
generazioni ed e quindi il vero motore dell’evoluzione
biologica: adesso si pud comprendere perché & neces-
saria una grande variabilita all'interno di una popola-
zione, proprio per assicurare diverse combinazioni
informazionali che in caso di cambiamenti ambientali
rendano quella popolazione in grado di sopravvivere
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Fig. 1 — Un esempio di microevoluzione a Londra. Una popolazione  Fig. 2 — Evidenza dell’immaginario collettivo sulla nutazione gene-
di passeracei a piumaggio chiaro che nidificava sui monumenti di  tica. Digitando la stringa “mutazione genetica” su Google imma-
marmo bianco, nell‘arco di 80 anni circa, muto il suo piumaggio in  gini, queste figure si sono selezionate. La percezione che il nondo
scuro dovuto al fatto che nel frattempo i monumenti, per effetto dello  non scientifico ha della mutazione genetica é negativa, ma essa é in-
smog da rivoluzione industriale, erano diventati scuri. vece il vero motore dell’evoluzione biologica..

con alcuni dei suoi componenti particolarmente resi-  colo tempo, la suscettibilita individuale (Fig. 3).

stenti a quella nuova situazione ambientale, ma anche a Ma é proprio un prezzo cosi “negativo”? No, se visto
scapito di altri suoi componenti particolarmente sensi-  al livello “popolazione” anziché al livello “singolo indi-
bili a quell’insulto. viduo”. Se un’epidemia colpisce la specie umana, in as-

I primi, riuscendosi a riprodurre con pit facilita (per ~ senza di variabilita genetica, tutti si ammalerebbero
il vantaggio acquisito), trasmetteranno le loro caratteri- ~ gravemente e tutti potrebbero morire: la specie si estin-
stiche vincenti pro tempore et in hoc loco, alla popola-  guerebbe. In presenza di variabilita, invece, qualcuno
zione che da essi ne ricavera un vantaggio; i secondi, non sopravvive ma chi sopravvive grazie ad una sua
riproducendosi meno dei precedenti, nel corso delle ge-  combinazione di geni diversi, puo ricostituire, per ri-
nerazioni, trasmetteranno sempre meno le loro caratte- produzione, gli individui della sua popolazione che

el grande tempo....
nel grande tempo ma nel piccolo tempo....

MIGLIOR
Ul ambi

quasi _ personalizzata

Fig. 3 — Se la variabilita genetica nel grande tempo evoluzionistico promuove il miglioramento continuo della specie attra-
verso un maggiore adattamento all‘ambiente di vita, nel piccolo tempo di qualche generazione, provoca suscettibilita indivi-
duale.

ristiche perdenti pro tempore et in hoc loco, alla popo-  adesso avranno anche la caratteristica di “resistere” a

lazione futura fino a quando i loro simili sarannounnu-  quella infezione.

mero non significativo nella popolazione. Se quanto teoricamente illustrato aveva quasi convinto
Il prezzo da “pagare” per assicurare nel grande tempo i presenti in sala che essere diversi, in natura, conviene

evoluzionistico il miglioramento della specie &, nel pic-  sempre, certamente la dimostrazione pratica ha fugato
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* Test fenotipico di percezione del gusto

Sodio Benzoato

| Acido |Amaro|Salato| Doice |
Quantita Percezione|
Controllo
ol sl | NO
m sl | NO
onidH sl | NO

Fig. 4 — Test di verifica della variabilita fenotipica al gusto del Ben-
zoato di Sodio.

ogni dubbio davanti all'evidenza sperimentale fatta di
persona. A questo punto della conferenza, ho quindi di-
stribuito a tutti i presenti, circa 20, il kit dimostrativo
(Fig. 4) e ne ho spiegato la base scientifica.

La percezione del gusto, nei vertebrati e nella specie
umana, e sotto controllo genetico. Quando qualcuno
disse “de gustibus non disputandum est” (sui gusti non
si puo discutere) non poteva mai immaginare che qual-
che migliaio di anni dopo la Genetica avesse reso non
vera questa massima. Sul gusto non solo si puo discu-
tere ma oggi ci si fa addirittura ricerca a livello univer-
sitario ed internazionale. Proprio il laboratorio da me
oggi coordinato si & occupato per anni di genetica del
gusto ed ha preso parte ad uno studio mondiale, coor-
dinato dal prof. Drayna (USA), che & culminato di re-
cente con una pubblicazione sulla rivista internazionale
del gruppo di Nature denominata «Scientific Reports».
Attraverso il gusto puo essere dimostrata la variabilita
genetica; il kit infatti consisteva in un foglio A4 con
adese 4 striscette di carta bibula impregnate, la prima,
di acqua, e le rimanenti tre di concentrazioni crescenti
di una sostanza (il benzoato di sodio) contenuta nei cibi
e assolutamente non dannosa.

La particolarita di questo test sta nel fatto che si pro-
pone al partecipante di assaggiare queste striscette, co-
minciando dalla prima che serve ad azzerare il palato al
gusto della carta bibula in sé e per sé, e riferire se sente
una percezione gustativa, a quale striscetta per prima &
stata avvertita e che tipo di sensazione gustativa si e
avuta, dolce, amara, salata o acida. Se si chiede ad un
gruppo di persone di assaggiare uno stesso cibo & pro-
babile che molte persone potranno riferire di gusti di-
versi ma il test non e predittivo in quanto un cibo, per
quanto possa essere semplice, € sempre una gran molti-
tudine di molecole ciascuna delle quali sollecita un pro-
prio recettore linguale del gusto. L'elaborazione da parte
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del sistema nervoso di questa gran quantita di stimoli &
veramente complessa ed imprevedibile e nulla puo ri-
cavarsi riguardo la variabilita genetica dal momento che
sarebbero molto influenti le cosiddette variabili “di con-
fusione” come le abitudini alimentari, gli stili di vita ed
altro ancora. Ma il Benzoato di Sodio ¢ UNA molecola e
quindi interagisce con UN solo recettore, una proteina
facente parte delle papille gustative linguali la cui com-
posizione ¢ stabilita dal DNA del soggetto. Il test,
quindi, tende a mettere a nudo la configurazione gene-
tica di un individuo riguardo un particolare recettore
linguale e ricava notizie indirette sul suo corrispondente
gene sul DNA. Se piu individui, anche pochi numerica-
mente parlando, assaggiano stesse striscette e riferiscono
di avere diverse sensazioni, allora la variabilita genetica
€ dimostrata.

Ed e proprio quello che é successo. Il 40% circa delle
persone presenti ha avvertito il gusto della sostanza alla
minima concentrazione disponibile (suddivise in 13%
circa che riferiva di aver avvertito un sapore dolce, il
14% amaro e il 13% acido). Il 25% ha sentito il gusto alla
media concentrazione disponibile, e il restante 30% alla
massima concentrazione disponibile, avvertendo anche
loro diversi sapori. Ed infine, una minoranza di persone
(5%, fra cui me stesso), ha riferito di non aver sentito
alcun sapore nonostante avesse assaggiato tutte le stri-
scette disponibili. Un'unica molecola ed almeno 8 tipi di
percezioni differenti in un gruppo abbastanza poco nu-
meroso di persone: la spiegazione puo essere data solo
attraverso la diversa costituzione del recettore linguale
di ciascun individuo che si riflette nella diversa costitu-
zione genetica del gene per quel recettore, sul DNA
dello stesso soggetto: gustando la genetica, si & avuta
una dimostrazione visibile dalla variabilita nella specie
umana.

La conclusione, data ai presenti visibilmente contenti
di aver fatto questa esperienza, ¢ stata che forse occorre
un po’ ripensare alle frettolose e certamente non scien-
tifiche teorie secondo le quali meglio essere uguali che
diversi. La storia dell'uomo ha visto aumentare la va-
riabilita genetica per migrazione di popoli e questo ha
generato per 'uomo di oggi una tenore di salute gene-
tica abbastanza alta. Quando si grida allo scempio per
l'azzeramento della biodiversita di alcune specie vege-
tali, dovuto alle monocoltivazioni intensive, si fa bene
ma si dovrebbe parallelamente anche auspicare che la
variabilita genetica della specie umana, quanto meno ri-
manga tale o possa aumentare. Infatti, visto che una
forte diminuzione della variabilita in alcune specie ani-
mali e stata accompagnata dall'estinzione, cosa ci aspet-
teremmo che possa accadere di diverso nella nostra
specie?

FABIO CARADONNA

L’autore & Docente di Genetica presso I'Universita di
Palermo.



