
“Continuità genomica ed evoluzione bioculturale tra DNA antico e moderno” 

Negli ultimi vent’anni, il rapido evolversi delle innovazioni tecnologiche nel campo della genetica molecolare 
ha esponenzialmente aumentato la capacità di produrre enormi quantità di dati genomici in breve tempo e 
a costo estremamente contenuto1,2. Parallelamente a questo incessante progredire, si sono anche rinnovati 
i metodi con cui i dati genomici umani sono conservati, gestiti e analizzati, nonché la potenza e accuratezza 
delle analisi che possono essere svolte1. Ciò ha permesso un passaggio dall’analisi minuziosa di singoli loci 
legati a fenotipi molto specifici, alla possibilità di descrivere dettagliatamente il background genetico di intere 
popolazioni umane attraverso datasets contenenti migliaia di sequenze genomiche di alta qualità2. 
 
Questa enorme quantità di dati può essere utilizzata non solo negli studi puramente genetici delle 
popolazioni umane, ma anche nell’analisi dell’evoluzione bioculturale dell’uomo, ovvero lo studio delle 
relazioni di interazione continua tra geni e cultura3,4. Il comportamento umano, infatti, può essere descritto 
come la combinazione di due processi evolutivi tra loro relazionati, l’evoluzione genetica e l’evoluzione 
culturale, in cui il cambiamento a livello genetico può influenzare modifiche culturali e, viceversa, 
comportamenti legati a culture e tradizioni possono influenzare la selezione genetica5,6. Un esempio tipico di 
questo fenomeno è la persistenza dell’enzima lattasi, che negli umani dovrebbe ridursi spontaneamente 
dopo lo svezzamento, ma viene conservato anche negli adulti in quelle popolazioni che hanno sviluppato 
metodi di pastorizia intorno a 8,000 anni fa7. Quindi, la pratica culturale di mantenere bestiame per avere 
accesso prolungato a carne e latte ha portato, nel lungo termine, alla selezione di caratteristiche genetiche 
favorevoli per la digestione del lattosio7,8. Numerosi sono gli studi che hanno applicato un approccio evolutivo 
bioculturale all’analisi delle caratteristiche socioculturali e biosociali delle popolazioni umane (linguaggio9, 
nutrizione10, musicalità11), anche in relazione allo sviluppo di caratteristiche vantaggiose per la vita di 
comunità12-14. 
 
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, in un’ottica evoluzionistica e 
popolazionistica, variazioni genetiche (ed epigenetiche) che rivelino l’effetto di un impatto bioculturale a 
livello della selezione di varianti genetiche favorevoli. In particolare, partendo da sequenze moderne 
generate nell’ambito di nuovi campionamenti nel comune di Cabras (provincia di Oristano, Sardegna), 
nonché da dati già presenti in databases pubblicamente accessibili (1000 Genome Project15; Human Genome 
Diversity Project16; Simons Genome Diversity Project17), l’indagine sarà rivolta all’identificazione, 
esplorazione e contestualizzazione di marcatori espressi in maniera variabile e differenziale, attraverso studi 
comparativi e longitudinali in un framework evoluzionistico-popolazionistico. 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, nonché nuove sequenze ricavate 
da campionamenti di resti scheletrici umani provenienti dal sito archeologico di Tharros (provincia di 
Oristano, Sardegna) consentirà di attribuire una dimensione temporale più specifica agli eventi di mutazione 
e selezione di tali marcatori, lo svolgimento di un’analisi del continuum bioculturale tra l’insediamento antico 
e la popolazione moderna di Cabras, nonché la valutazione di eventi di introgressione in popolazioni umane 
moderne per caratteristiche genetiche potenzialmente legate all’evoluzione bioculturale di Homo sapiens in 
Sardegna. 
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