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Lo  studio  del  cervello,  organo  che  governa  percezione  sensoriale,  movimento,
motivazione, apprendimento e memoria, è un tema sempre attuale in biologia e, in
particolare,  nell’antropologia  biologica  e  nello  studio  dell’evoluzione  della  nostra
specie. Metodi di ricerca sempre più avanzati hanno rivelato dapprima l’anatomia e
fisiologia del sistema nervoso centrale, poi la sua embriogenesi e gli stadi di sviluppo,
infine le sue numerose funzioni e la rilevanza degli stati patologici non solo strutturali,
ma  anche  percettivi  e  comportamentali  che  possono  affliggere  l’individuo  e,  per
estensione, la società1,2. 
Il presente progetto di ricerca si propone, in questo contesto, di applicare innovativi
metodi di analisi bioinformatica su dati multi-omici di genomi completi per individuare
variazioni genetiche ed epigenetiche associate alla struttura e funzione del cervello, in
un’ottica  evoluzionistica  e  popolazionistica.  In  particolare,  partendo  da  sequenze
italiane  già  in  nostro  possesso3 e  datasets  pubblicamente  accessibili  per  genomi
moderni  a  sequenza  completa  (1000  Genome  Project4;  Human  Genome  Diversity
Project5; Simons Genome Diversity Project6), l’indagine sarà rivolta all’identificazione
ed  esplorazione  di  marcatori  associati  alle  funzioni  cerebrali,  espressi  in  maniera
variabile e differenziale nelle popolazioni umane. In collaborazione con il  gruppo di
ricerca internazionale del Laboratory of Molecular Psychiatry, Dept. of Psychiatry and
Human  Behaviour,  University  of  California  at  Irvine  (US),  guidato  dal  prof.  Fabio
Macciardi, saranno messi a disposizione del progetto e analizzati dati genomici e di
espressione  per  centinaia  di  sequenze  complete  di  soggetti  sani  e  individui  con
patologie  della  sfera  comportamentale,  relazionale,  cognitiva  e  affettiva.  Ciò
consentirà  di  svolgere,  in  una  framework  evoluzionistico-popolazionistica,  studi
comparativi  e  longitudinali  che  rivelino  il  contributo  genetico,  epigenetico  e,  in
particolare,  degli  elementi  mobili  del  genoma  (gli  elementi  trasponibili7,8)  nello
sviluppo delle funzioni emotivo-cognitive e nell’insorgenza di patologie che affliggono
unicamente  la  nostra  specie9-13.  Inoltre,  l’accesso  a  sequenze  umane  antiche  e  a
genomi di alta qualità di Neanderthal e Denisova, popolazioni ancestrali con cui Homo
sapiens si è mescolato durante la colonizzazione del continente eurasiatico, consentirà
di  attribuire  una  dimensione  temporale  più  specifica  agli  eventi  di  mutazione  e
selezione  di  tali  marcatori,  nonché  la  valutazione  di  eventi  di  introgressione  in
popolazioni umane moderne14.
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