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a causa di siccità, 
carestie e scarsità di 
acqua potabile, soffrono 
la fame e la sete, e dove 
un agricoltore su 20 si 
ammala di podoconiosi

Wolayta

http://www.cadnet.marche.it/tamtam/elemont/ciboeacquawol.htm




The hunt for the mesothelioma gene





…”we found out that 43% of the 
positive for virus showed no sign 
of infection…... An enormity”….

• Nature, 2020 A. Crisanti



J Autoimmun. 2020



Zyrin Foots, 10, 
was taken off 
life support on 
Wednesday 
after a two-
week battle
with COVID-19 
and other
complications
from the virus. 



Inborn errors of TLR3- and IRF7-dependent type 

I IFN production and amplification underlie life-

threatening COVID-19 pneumonia.

Copyright © 2020 The Authors, some rights reserved; exclusive licensee American Association 

for the Advancement of Science. No claim to original U.S. Government Works





• Genoma umano: 3.5 
miliardi di basi

• una base come una 
lettera dell’alfabeto

• genoma: 375 libri di 
2.000 pagine di 4.000 
lettere

Il genoma umano come una 
enciclopedia 



The DNA contribute to 

the capture of the 

Sicily’s invisible man

The comparison between a profile obtained from a 
brother of BP and a profile obtained from a biopsy
of BP showed a Probability of 99,87% that two
subject are brothers.

Mathernal and paternal lineage was confirmed by 
mtDNA and Chromosome Y analysis. 



Yara, il ruolo decisivo della genetica





10 months 14 yr

PROGERIA - HGPS

Hutchinson, Medicochirurgical Trans 1886;69:473

Gilford, Practitioner 1904;73:188



da: Dallapiccola-Novelli 2024, Ed. Falco

«……come può il DNA, una 

molecola così semplice, 

accumulare un’enorme 

varietà di informazioni 

genetiche e fare in modo 

che queste siano poi 

utilizzate per la sintesi 

proteica, alla base di tutte le 

reazioni che determinano la 

vita stessa delle cellule degli 

organismi viventi? C’è solo 

un modo per stabilirlo, 

ovvero scoprire la struttura 

del DNA.» 

John Turton Randall







Conoscere il DNA per capire:

➢ Perchè alcuni individui si 

ammalano mentre altri no?

➢ Perchè solo su alcuni 

individui i farmaci producono 

effetti avversi molto gravi e 

risultano tossici invece che 

efficaci?

➢ Perchè alcune terapie sono 

efficaci sono su acuni e non 

su tutti?



• Più di 4.1 milioni di varianti di 

DNA

• Il 44% dei geni sono 

eterozigoti per una o più  

varianti

• Circa 70 diverse mutazioni 

trasmissibili dai genitori

“Gli esseri umani sono molto più 

diversi tra loro di quello che 

avremmo mai potuto pensare”



Sport giovanile e morte improvvisa è 

un’eventualità che più volte ci colpisce dalla 

cronaca. 

La morte improvvisa di un atleta, soprattutto 

se di alto livello, viene accettata con molta 

difficoltà

Marc-Vivien Foe

Cameroon midfielder 28 y.o.Expires in 72nd minute 
in soccer match vs. Columbia in Lyon, France in 
6/2003

HCM 

http://adv08.edintorni.net/affiliati/click/?q=atleta&a=4429&e=4&y=7&j=0B040965A644BA6054F832E5C593AC70http://advertiser.edintorni.net/redirect.asp?idG=11454&idA=89593&query=atleta&cpk=m&idU=218&location=http://shopping.edintorni.net/kelkoo/redir.asp?id=4538923100334723ita4011df31a8955e0bb88f508bf7532bd&query=atleta&country=it&category=100334723&merchant=4538923&operator=and&r=&x=1215946782234&z=tt


Hypertrophic
Cardiomyopathy

(HCM)

Dilated Cardiomyopathy
(DCM)

Arrhythmogenic Cardiomyopathy
(ACM)

Restrictive Cardiomyopathy
(RCM)

NORMAL HEART

Left-Ventricular
Non-compactation

(LVNC)

Genetic/Familial Non-familial/Non-genetic
Idiopathic or Acquired









Your Genetic Destiny
Aubrey Milunsky

“…by knowing 
your genes, 

you can save your 
life”



Il rash può iniziare con
macule che poi si
sviluppano in papule,
vescicole, bolle, piaghe
urticarie o eritema
confluente.

Fagot et al, 2001

La reazione compare generalmente entro le 

prime 6 settimane dall’inizio della terapia 

antiretrovirale .

È possibile un’evoluzione verso la Necrolisi

Epidermica Tossica (TEN).

La frequenza della reazione è di circa 1/1000 

nei pazienti con HIV



REAZIONI AVVERSE AI FARMACI 
(ADR)

• 2 milioni di ADR all’anno degli Stati Uniti, 100.000 
letali

• Costo stimato: 
• 1 miliardo di sterline all’anno nel Regno Unito 
• 4 miliardi di dollari all’anno negli Stati Uniti

Rischio ritiro dal commercio di molecole attive

01/04/2025
Paola Grammatico

CNBBSV
Pagina 28



CARCINOMA POLMONARE: MUTAZIONI  EGFR

01/04/2025
Paola Grammatico

CNBBSV
Pagina 29

Standard terapeutico nel 

trattamento dei pazienti 

con mutazione del gene 

EGFR: Gefitinib, Erlotinib e

Afatinib

Molecole in grado di 

bloccare e contrastare la 

crescita delle cellule 

tumorali.



Figure 2. VALIDATION ANALYSES RESULTS.
MEG3 relative expression levels in Responder and non-
Responder patients, in the whole cohort and in the single 
groups of patients treated with TNFi and IL17i



The goal of 

precision medicine 

is to target 

the right treatments 

to the right patients

at the right time.





«They said I'd go blind. Now gene therapy has

changed that «

The Guardian, Jan 20, 2019

https://www.theguardian.com/international


First evidence in humans





Victoria Gray, who
underwent a landmark
treatment for sickle cell
disease last year, has
been at home in Forest, 
Miss., with her three
kids, Jadasia Wash (left), 
Jamarius Wash (second
from left) and Jaden
Wash



Buy Spinraza (Nusinersen) Online • Price  Costs | Everyone.org

Gene Therapy Treatment for Spinal Muscular Atrophy: Céline's Story |  Children's Hospital of Philadelphia

Spinal Muscular Atrophy

https://www.google.com/imgres?imgurl=https%3A%2F%2Feveryone.org%2Fmedia%2Fcatalog%2Fproduct%2Fcache%2F2a34eb77126804374f02a711ff91db55%2Fs%2Fp%2Fspinraza_2.jpg&imgrefurl=https%3A%2F%2Feveryone.org%2Fspinraza-nusinersen&tbnid=DwjwMmNYg-QehM&vet=12ahUKEwj-xKr3l_H7AhW8SqQEHWfLAjQQMygHegUIARDoAQ..i&docid=fh7NhPdaykOPgM&w=700&h=700&q=spinraza&client=firefox-b-d&ved=2ahUKEwj-xKr3l_H7AhW8SqQEHWfLAjQQMygHegUIARDoAQ
https://www.google.com/url?sa=i&url=https%3A%2F%2Fwww.chop.edu%2Fstories%2Fgene-therapy-treatment-spinal-muscular-atrophy-celines-story&psig=AOvVaw3OMmEaglvCK2Zj2RKMPcSG&ust=1670834973440000&source=images&cd=vfe&ved=0CBAQjRxqFwoTCJDbo52X8fsCFQAAAAAdAAAAABAI


2020



CRISPR/Cas9 applications

Gene Disruption

Gene Correction

Gene Insertion



Nature | www.nature.com, 05 February 2025 

http://www.nature.com/


photograph of a baby with graphic of medical conditions

http://www.time.com/time/magazine/0,9263,7601121224,00.html


When in Doubt, Spit It Out
The New York Times, Sept. 12, 2008





http://seeker401.files.wordpress.com/2013/05/angelina-jolie-covers-time-magazine-500x666.jpg

http://www.google.it/url?sa=i&rct=j&q=angelina+jolie+and+brca1&source=images&cd=&cad=rja&docid=w6C98LWPjOdGOM&tbnid=6UGKJPm0GUuCmM:&ved=0CAUQjRw&url=http://seeker401.wordpress.com/2013/05/21/exposed-is-angelina-jolie-part-of-a-clever-corporate-scheme-to-protect-billions-in-brca-gene-patents/&ei=0AESUvJTyZa1Bsq8gDA&bvm=bv.50768961,d.ZGU&psig=AFQjCNFqW1VMLo0PSyuD1lOFWjBM2OTCmA&ust=1376998049571083


Tumore della mammella – Il rischio





The “First Rule” in Variant Interpretation?



48

Camilleri: 

«Quando uno 
nasce, gli viene 
dato un ticket con 
malattie e gioie» 
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