Noi sappiamo che l’Autismo può avere origini genetiche, ma cos’é esattamente un gene?

I geni sono strutture molto piccole che si trovano in ogni cellula del corpo. I geni sono istruzioni, o modelli, che dicono al corpo come crescere e svilupparsi, fabbricare le proteina necessarie, e quindi determinare le caratteristiche individuali, quali il colore degli occhi o il gruppo sanguigno. Si pensa che ci siano circa 35mila geni negli esseri umani, ognuno dei quali é un’istruzione che guida le cellule del corpo a crescere e a sopravvivere. I geni si trovano in coppia e sono composti da strisce di materiale genetico chiamato acido deossiribonucleico, o DNA. Questi si allineano come perline su un filo formando cosí strutture piú grandi dette cromosomi. Le malattie genetiche si manifestano quando l’istruzione codificata da un certo gene viene cambiata e il gene non é piú in grado di svolgere la propria funzione

Cos’é un cromosoma?

Come i geni, anche i cromosomi si presentano accoppiati. Ogni cellula del nostro corpo ha 23 coppie di cromosomi (per un totale di 46); un membro della coppia é ereditato dalla madre e l’altro dal padre. Le prime 22 coppie (numerate da 1 a 22) sono denominate autosomi e determinano la maggior parte delle nostre caratteristiche. L’ultima coppia é il cromosoma del sesso e determina il sesso dell’individuo: le femmine hanno due cromosomi X e i maschi un cromosoma X e uno Y.

I cromosomi sono identificabili dalla loro dimensione e dalla loro "sequenza di fasce". La sequenza di aggregazione é il risultato di un processo di macchiatura chimica usata in laboratorio per aiutare i ricercatori a distinguere i cromosomi piú facilmente. Ogni cromosoma viene diviso in due sezioni o "braccia". Il braccio corto viene chiamato "p" e quello lungo "q". Le fasce su ogni braccio sono numerate. Quando i ricercatori studiano i cromosomi (un processo chiamato analisi cromosomica) quello che cercano di determinare é se ci sono cromosomi in piú o in meno.

Come si usano le anormalitá cromosomiche per trovare i geni 

I genetisti usano vari strumenti per osservare il materiale genetico (DNA) nelle nostre cellule per trovare il gene (o i geni) responsabile di una malattia genetica come l’autismo. Un metodo di ricerca consiste nello studiare i cromosomi. Alcuni individui non possiedono la normale sequenza di 46 cromosomi. A volte, nella formazione di un ovulo o di uno spermatozoo, uno o piú cromosomi risultano danneggiati. Questo puó produrre:

· la riorganizzazione di un cromosoma (una rottura e una successiva riincollaggio di pezzi di cromosomi) 

· un pezzo in eccesso o un intero cromosoma in eccesso 

· un pezzo in meno o un intero cromosoma mancante

I cromosomi danneggiati possono alterare lo sviluppo modificando la funzione delle centinaia di geni localizzati nella parte del cromosoma riorganizzato, copiato o mancante. 

La riorganizzazione cromosomica puó essere talvolta utile ai ricercatori come indizio per trovare geni. Quando un certo cromosoma é stato riorganizzato in una persona affetta da autismo, potrebbe esserci uno o piú geni danneggiati o non funzionanti. Questi tipi di differenze cromosomiche ha portato gli studiosi a scoprire i geni associati alle malattie genetiche, come la distrofia muscolare e la neurofibromatosi. Nel caso dell’autismo, la riorganizzazione cromosomica dei cromosomi 7 e 15 é stata di particolare aiuto nel condurre ad aree di particolare interesse di studio.

 

Come si utilizza la mappa del genoma per trovare i geni

Per determinare i geni coinvolti, gli studiosi fanno quella che chiamano la mappa del genoma ("genome screens"). Per fare questo usano mappe di cromosomi (simili a mappe stradali) per cercare i geni. Cosí come si possono usare distributori o ristoranti come punti di riferimento nel localizzare la casa di un amico, gli scienziati usano dei marcatori per trovare un gene. I marcatori sono regioni conosciute o "sequenze" di DNA dei cromosomi che possono differire leggermente da persona a persona o all’interno di una popolazione. Queste differenze, o "polimorfismi", servono come punti di riferimento che possono essere verificati sugli individui. Nel realizzare una mappa di genoma, i ricercatori osservano molti marcatori diversi nel genoma, cercando marcatori che si trovano in piu' individui di famiglie con una particolare malattia, ma non in individui della famiglia non affetti da quella malattia. Questi marcatori sono punti di riferimento che identificano su quale cromosoma é localizzato un gene (come localizzare una casa su una strada). 

Metodi statistici possono indicare quanto vicino a un gene si trovino questi marcatori. Esaminando marcatori supplementari la regione della ricerca si restringe (come per l’isolato su cui si trova la casa). I marcatori che sono molto vicini a un gene si dicono "collegati" a quel gene perché il marcatore e il gene sono quasi sempre ereditati assieme. Una volta che gli studiosi trovano un set di marcatori collegati a un gene, significa che hanno trovato un collegamento. E’ importante ricordare che il collegamento non significa che il gene é stato identificato, ma che piuttosto il gene ricercato si trova nelle vicinanze. A oggi sono stati pubblicati molte mappe di genomi, e ce ne sono altri che non sono stati pubblicati. Regioni cromosomiche di interesse per la ricerca finora includono 2p, 4p, 6q, 7q, 9q, 13q, 15q, 19p, e Xq. Ulteriori studi sono necessari per confermare il collegamento in queste regioni e per restringere le regioni di studio.
