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L'intelligenza artificiale ha sco-
vato mutazioni genetiche inedi-
te alla base dell'autismo e le ha
individuate nel cosiddetto Dna
spazzatura, ossia nella regione
del genoma che non controlla
la produzione di proteine. Pub-
blicata sulla rivista Nature Ge-
netics, la scoperta si deve al
gruppo dell'Universita di Prin-
ceton guidato da Olga Troyan-
skaya ed & «la prima chiara di-
mostrazione di come mutazio-
ni di geni non codificanti pro-
teine possano causare un di-
sturbo umano complesso», ha
osservato la ricercatrice. Il nue-
vo metodo, ha proseguito, «for-
nisce un quadro di riferimento
che potrebbe essere utilizzato
anche per scoprire le cause ge-
netiche di altre malattie», come
disturbi neurologici, tumori,
malattie cardiache e molte al-
tre condizioni per le quali anco-
ra non sisono identificate tutte
le cause genetiche. Finora i ge-
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ni collegati all’autismo erano
stati individuati nelle regioni
del Dna responsabili della pro-
duzione di proteine e che costi-
tuiscono solo una piccolissima
parte del genoma umano, com-
presafral'1% e il 2%. Le muta-
zioni individuate finora in que-
sta parte del Dna rappresenta-
no il 30% dei casi di autismo e
c'era il forte sospetto che vi fos-
sero anche altre mutazioni
coinvolte. Per trovarle, i ricerca-
tori hanno chiesto aiuto all'in-
telligenza artificiale, utilizzan-

do un algoritmo per analizzare
l'intero genoma di 1.790 indivi-
dui con autismo e quello deilo-
1o genitori e fratelli non affetti
dal disturbo. L'algoritmo «scor-
re lungo il genoman analizzan-
do ogni singolo gene, fino a
quando non identifica tutte le
mutazioni, ha rilevato Troyan-
skaya. Inoltre prevede come
una particolare mutazione pos-
sainfluenzarel'attivita degli al-
tri geni. Complessivamente so-
no state passate al setaccio
120.000 mutazioni genetiche e,

Olga Troyanskaya
fra queste, 'algoritmo ne ha
identificate migliaia, finora ine-
dite, collegate all’autismo. Tut-
te si trovano nella regione pii1
misteriosa del genoma, che co-
stituisce ben il 98% del Dna e
che non produce proteine, mo-
tivo per cuiin passato era stata
chiamata Dna «spazzaturay. Di
recente, invece, si & dimostrato
che questa porzione del Dna
svolge un ruolo molto impor-
tante perché aiuta a regolare i
geni che controllano le protei-
ne.



