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This paper is a brief overview of the trajectory of population genetics studies
over the past sixty years, with a special emphasis on how they have evolved in our
region, Trentino-South-Tyrol. It takes its inception from the first, tentative effort to
carry out a medical/genealogical screening of the inhabitants of Val Venosta-Vinschgau
by Giuseppe Cantoni and Luisa Gianferrari in the Thirties, and ends with the ongo-
ing genetic screening of the inhabitants of several South-Tyrolean valleys, including
Vinschgau, as it is being performed by Peter P. Pramstaller and his team at the medi-
cal genetics unit of the European Academy of Bolzano.

I believe my analysis becomes all the more significant in the light of the history of
population genetics. Prior to WWII, biomedical researchers targeted the Karrner in
Tyrol, the Tattare in Sweden, the Burakumin in Japan, and Roma and Sinti through-
out Europe. These ethnic groups were «scientifically» racialised, and the consequences
were often tragic. These days, mass-screenings are performed on Icelanders, Estoni-
ans, Amish, American Jews, Québécoises, Newfoundlanders and countless indigenous
peoples all the world over and the vital question becomes how to defuse the potential
for discrimination inherent in such screening programmes. These days, South-Tyrolean
population geneticists are running a programme of bioprospecting of South Tyrolean
microisolates, also known as «founder populations» (isolated populations, stemming
from few families, with reduced genetic and environmental variability), which is meant
to establish whether they are suitable for gene-mapping studies. Unfortunately, me-
dia reports on this scientific endeavour, betray a lingering crypto-colonial fascination
with the «virgin», «the pristine», the «Otherness» of such micro-isolates «living close
to nature». This portrayal recalls the initial naive and ill-advised hype accompanying
the Human Genome Diversity Project but might also point to the use of genetic markers

(*) Ricercatore presso il Dipartimento di Antropologia Sociale dell’Universita di
St. Andrews, in Scozia.
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on the part of local populations to buttress their political agenda (i.e. the Basques in
Spain). In my view, this possibility warrants further investigation.

KEY WORDS - Population genetics, medical genetics, bioethics, social and political
inplications of the Genomic Era.

RiassunTO - FaIT S., 2005 - Studi di popolazione e genetica delle popolazioni in
Trentino-Alto Adige 1930-2005.

Questo mio contributo esamina il processo di cambiamento che ha interessato gli
studi di genetica delle popolazioni nel corso degli ultimi sessant’anni, con un occhio
di riguardo a come quest’evoluzione si ¢ articolata nella nostra regione. La mia analisi
prende I'avvio dal primo, pionieristico tentativo di compiere un esame medico-
genealogico dell’intera popolazione venostana negli Anni Trenta, e si conclude con
un panorama sullo screening genetico degli abitanti di diverse valli altoatesine che ¢
attualmente in corso grazie all’opera meritoria di Peter P. Pramstaller e dei suoi colla-
boratori dell’Accademia Europea di Bolzano.

Ritengo che questo studio acquisti un particolare significato alla luce della storia
della genetica delle popolazioni. Prima della Seconda Guerra Mondiale diversi esper-
ti di bio-medicina si occuparono dei Karrner altoatesini, dei Tattare svedesi, dei
Burakumin giapponesi e delle popolazioni gitane europee. Questi gruppi etnici, che
noi oggi sappiamo essere in nulla diversi a livello genetico dal resto della popolazione,
vennero razzializzati scientificamente e le conseguenze furono spesso tragiche.
Gianferrari e Cantoni non furono coinvolti in questo tipo di distorsioni dei compiti
della scienza e cercherod di mostrare le ragioni di queste loro scelte. Oggi sono in corso
screening di massa in Islanda, Estonia, tra gli Amish e gli Ebrei americani, in Québéc
e nella Newfoundland (Canada) e su numerosissime popolazioni indigene. Il proble-
ma fondamentale che ci troviamo ad affrontare diventa dunque quello di evitare che
queste ricerche possano essere male utilizzate per discriminare persone e genti che
possano differire geneticamente da altre. A questo proposito, in Alto Adige, alcuni
genetisti medici dell’Accademia Europea stanno portando avanti un programma di
bio-rilevazione dei micro-isolati sudtirolesi, ossia popolazioni isolate che discendono
da poche famiglie di fondatori e che quindi si caratterizzano per una minor variabilita
genetica ed ambientale e che risultano essere particolarmente adatte per gli studi di
mappatura del genoma. Sfortunatamente nella copertura dei mezzi di informazione si
percepiscono residui di retorica cripto-coloniale con inviti ai lettori ad immergersi
nella purezza pristina, quasi virginale di queste realta valligiane cosi diverse dalle po-
polazioni urbane. Questa rappresentazione di un’alterita antropologica costruita ad
uso e consumo di un pubblico in cerca di emozioni ed esotismo richiama alla mente la
retorica che funestd lo Human Genome Diversity Project, ma potrebbe anche rivelare
Pesistenza di un interesse da parte di alcune popolazioni ad un impiego politico di
questa supposta diversita genetica per sostenere dei movimenti indipendentisti o espan-
sionistici. Questo ¢ di fatto cid che sta avvenendo nei Paesi Baschi e a Taiwan e po-
trebbe accadere anche altrove.

PAROLE CHIAVE - Genetica delle popolazioni, Genetica medica, Bioetica, Implica-
zioni sociali e politiche dell’Era del Genoma.

Le ricerche di genetica delle popolazioni stanno attraversando un
momento di grazia. Decine e decine di collaborazioni internazionali
hanno permesso in questi anni di eseguire la mappatura genetica di
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numerose popolazioni e di cominciare quelle comparazioni su larga
scala dalle quali ci si aspettano immensi benefici sia a livello teorico —
I'affinamento delle metodologie di ricerca, I'espansione delle nostre
conoscenze riguardo alle interazioni tra geni e tra geni ed ambiente e
una piu precisa collocazione geografica e cronologica delle dinamiche
migratorie dei popoli nel corso dei secoli — sia a livello piu pratico — la
possibilita di realizzare terapie e medicamenti «ad hoc» per specifiche
categorie di persone che presentano una predisposizione genetica allo
sviluppo di una certa patologia e che, a volte, possono raggiungere una
concentrazione maggiore in certi gruppi etnici (*).

Diversi scienziati italiani hanno raggiunto fama internazionale in
quest’ambito di ricerca e, fra questi, vorrei citare Luigi Luca Cavalli-
Sforza, Guido Barbujani, Alberto Piazza e Antonio Cao il contributo
dei quali ¢ stato senza dubbio decisivo. Ma quel che mi preme sottoli-
neare in questa sede ¢ che la nostra regione ¢ stata ed & ancora oggi
oggetto di pionieristici studi di popolazione in virtti della sua confor-
mazione orografica, che ha garantito il relativo isolamento di migliaia
di valligiani e della sua posizione al confine tra mondo germanico e
mondo mediterraneo.

Questo saggio, insomma, si pone come obiettivo la disamina di que-
ste ricerche ed in particolare, visto che I'autore & un giovane antropologo
e storico della scienza, di come queste siano cambiate mano a mano che
il clima culturale mutava e, con esso, la sensibilita e la preparazione di
chi le effettuava.

1. LI INIZI: LO STUDIO DELL’EZIOLOGIA DELLA PELLAGRA E DEL GOZZO

La pellagra fu identificata per la prima volta da Gaspar Casal nel
1735, il quale ipotizzo che essa fosse in qualche modo associata ad una
dieta deficitaria. Quando Goethe attraverso le Alpi ed ebbe modo di
vedere le popolazioni a sud del Passo del Brennero, egli noto la loro

(1) E da notare che in questo saggio non utilizzerd il termine «razza», la cui fun-
zione semantica ed esplicativa, che pure non ¢ stata mai provata con certezza, ¢ stata
ormai definitivamente compromessa da secoli di pregiudizi e speculazioni pseudo-
scientifiche. E tuttavia opportuno far notare che nel campo medico, specialmente
negli Stati Uniti, sia in corso un recupero del suo impiego nella classificazione delle
predisposizioni genetiche che, si osserva, a volte variano in base al gruppo etnico di
appartenenza. Nel corso del mio contributo spero di poter mostrare ai lettori come
questa problematica non sia per nulla leziosa, ma racchiuda in sé implicazioni etico-
politiche di ben pit vasta portata.
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gracile costituzione ed il colorito malaticcio dei loro volti e si disse con-
vinto che cio fosse dovuto all’eccesso di mais ed alla quasi totale assen-
za di carne nella loro dieta. Un anno dopo, nel 1787, il medico milanese
Gaetano Strambio (1752-1831) pubblico un trattato intitolato «De Pella-
gra», nel quale egli descrisse lucidamente la patologia e I'eziologia della
pellagra (2). Cido nondimeno nel corso del diciannovesimo secolo medi-
ci e scienziati non riuscirono a raggiungere un consenso sufficiente-
mente ampio sulle cause e le modalita di prevenzione della pellagra, e
misure realmente effettive dovettero attendere fino al ventesimo secolo
per trovare una piena realizzazione, quando analisi cliniche e studi di
popolazione divennero piu sofisticati ed emerse finalmente una chiara
volonta politica di porre fine a questa piaga sociale.

Cio che rese improcrastinabile un intervento deciso da parte di
politici e specialisti fu il progressivo deterioramento delle condizioni di
vita delle popolazioni rurali e montane. La causa di questo impoveri-
mento fu il sopraggiungere di nuovi rapporti di potere nelle campagne
italiane, quando alcuni grandi proprietari terrieri reinvestirono i loro
capitali nell’acquisto di terreni agricoli che venivano poi affittati, a vol-
te in cambio di porzioni esorbitanti della resa agricola. Costretti a cede-
re la parte migliore del raccolto, migliaia di mezzadri finirono preda del
monofagismo maidico, ossia di una dieta cosi povera che I'organismo
non riusciva ad acquisire quei principi nutritivi in grado di garantirne
un sostentamento dignitoso. La pellagra si diffuse proprio a causa della
carenza di vitamina PP (Pellagra Preventing) che accompagnava 'ec-
cessiva quantita di farina di mais nella dieta di migliaia di contadini in
tutto il mondo. La sintomatologia complessa rendeva ancor piu arduo
identificarla, ma in generale il pellagroso era vittima di eritemi diffusi e
disturbi dell’apparato digerente e del sistema nervoso.

Purtroppo le autorita dimostrarono una prontezza ammirevole nel
finanziare la costruzione dei pur utilissimi pellagrosari, ma non seppe-
ro comprendere che quest’immane sciagura non si sarebbe risolta solo
in virtu della ricerca medico-scientifica di alto profilo, ma anche e so-
prattutto per mezzo di riforme sociali redistributive in grado di riscat-
tare le sorti di una larga fascia della popolazione rurale. Un paragone
illuminante & quello giapponese. Nel corso della prima meta del vente-
simo secolo, le autorita sanitarie giapponesi, consce del fatto che la tu-

() G. STRAMBIO, De pellagra annus secundus, siue observationes quas in regio
nosocomio, quod in oppido Legnani pellagrae morbo laborantibus augusta pietas constituit
Milano: Bianchi (1787).
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bercolosi si sarebbe inevitabilmente propagato nelle isole nipponiche,
presero tutte le misure gia efficacemente impiegate all’estero per pre-
venirla, bloccarla e curarla: dall'inaugurazione di cliniche specialisti-
che a programmi di educazione alla prevenzione, da screening di massa
della popolazione all'immunizzazione BCG (*). Cid nonostante il tasso
di mortalita per tubercolosi rimase molto alto, attorno ai 200 casi per
100.000 abitanti e poi s'impenno a partire dagli anni trenta e comincio
a decrescere solo a partire dalla fine degli anni quaranta, quando I’eco-
nomia giapponese comincio a crescere a ritmo sostenuto e le condizio-
ni di vita della popolazione giapponese migliorarono sensibilmente ().

Quanto alla pellagra, essa colpi molto duramente il giovane stato
italiano. Nel 1879 ben 97.855 persone contrassero la pellagra e nel 1889
31.758 pellagrosi vennero ricoverati per diverse forme di malattia men-
tale (°). Una vera calamita. Negli Stati Uniti la situazione non era per
nulla migliore, ma fu identificata come tale solo all’'inizio del ventesimo
secolo, ed il sospetto ¢ che questo colpevole ritardo fosse dovuto al
fatto che essa colpiva principalmente i neri ed i bianchi appartenenti
alle fasce sociali pit disagiate, quelli che allora venivano chiamati «white
trash», ossia «pattume bianco». Fu solo poco prima dell’inizio della
Prima Guerra Mondiale che 'amministrazione americana comprese la
gravita del problema, forse perché essa falcidiava le file dei potenziali
coscritti.

L’incarico di studiare 'eziologia della pellagra fu affidato a Joseph
Goldberger, uno scienziato nato in Austria ma naturalizzato america-
no, il quale rifiutd da subito I'ipotesi che la pellagra insorgesse a causa
di un «plus» tossicologico o batterico, preferendole quella che indivi-
duava in un deficit dietetico (un «minus») il fattore decisivo nella sua
manifestazione. E da notare che questo «cambio di segno» nello studio
delle eziologie e delle epidemiologie di certe malattie endemiche non
fu prontamente accettato. Fino a quando non si riconobbe che la diete-
tica aveva tutti i crismi di una disciplina scientifica, anche grazie all’im-
pegno dell’illustre biochimico tedesco Justus Liebig, il paradigma do-
minante nelle scienze mediche rimase quello che presupponeva un agen-
te esterno (batterio, fungo, virus, ecc.) o interno (costituzione biologica
difettosa), piuttosto che una carenza di qualche genere (proteine, vita-

(°) Bacillo anti-tubercolare di Calmette-Guérin.

(*) K. F. KieLE (ed.), The Cambridge World History of Humean Disease. Cambridge:
Cambridge University Press, 1993.

(°) A. DE BerNARDL, I/ Mal della Rosa. Denutrizione e pellagra nelle campagne ita-
liane fra "800 e "900. Milano: Franco Angeli, 1984.
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mine, minerali, ecc.). Cosi, a dispetto della serieta degli studi di popola-
zione di Goldberger e della solidita dell’evidenza scientifica raccolta da
lui e dai suoi assistenti, tossicologi ed ereditaristi contestarono veemen-
temente le sue conclusioni. Ho I'impressione che, proprio a causa di
questo clima ostile, come tanti altri medici socialisti austriaci del tempo
estremamente sensibili ad ogni considerazione di tipo razziale, egli
abbia omesso di riferire che i dati raccolti mostravano un piu alto
tasso di morbilita pellagrosa da parte degli Afro-Americani negli Stati
del Sud (°). Quest’omissione fu molto probabilmente dovuta al timore
che, in un clima culturale pesantemente condizionato dal discorso se-
gregazionista della «white supremacy», una patologia che lui riteneva
di natura ambientale sarebbe stata facilmente imputata a fattori eredi-
tari specifici della razza nera, frustrando cosi ogni tentativo di mettere
in campo una profilassi adeguata (7).

Questo scontro tra paradigmi medico-scientifici incompatibili &
probabilmente uno degli aspetti piti affascinanti degli studi socio-stori-
ci delle scienze biomediche. Infatti I'interrogativo che il sociologo e lo
storico si pongono ¢ se queste dispute fossero dovute all'imperfetta
conoscenza di un fenomeno, o se ragioni di rivalita personale, di cieca
fedelta a principi obsoleti e di specifici interessi politici abbiano potuto
giocare un qualche ruolo nel progresso delle conoscenze.

Per questo motivo, cerchero di delineare il contesto nel quale ven-
ne effettuato un altro studio epidemiologico sulla pellagra, precedente
a quello di Goldberger. Esso fu condotto a cavallo del secolo dall’illu-
stre medico roveretano Guido de Probizer nell’area circostante Rove-
reto. Come tanti medici, entrando in contatto con centinaia di pazienti
vittime della propria ignoranza e poverta, de Probizer si era preso a
cuore le loro sorti, ed aveva intrapreso una campagna di prevenzione
della pellagra nel Trentino meridionale. Questo suo impegno medico e
civile per una societa piti sana non si era perd sviluppato nel senso
auspicato dai medici ed esponenti politici di orientamento socialista. Il
de Probizer si considerava un moderato compassionevole e riteneva
che la societa nella quale viveva dovesse essere migliorata, non riforma-
ta. Egli temeva gli effetti della propaganda socialista sulle masse conta-
dine perché, a suo modo di vedere, essa rischiava di mettere a repenta-

(°) H.M. Marks, «Epidemiologists explain pellagra: gender, race, and political
economy in the work of Edgar Sydenstricker», Journal of the history of medicine, (2003)
58:35-55.

(") N. A. HortzmaN, «Genetics and social class», | Epidemiol Community Health
2002, 56: 529-535.
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glio i rapporti tra padroni e mezzadri e condurre ad una stagione di
dolorosi conflitti sociali. Le sue ricerche sulla popolazione dell’area
roveretana e sulla distribuzione della pellagra nelle valli circostanti non
possono essere comprese senza fare riferimento a questa sua chiara presa
di posizione.

Infatti, come nel caso di tanti suoi colleghi, non ¢ difficile notare la
connessione tra il suo orientamento politico ed il suo indirizzo medico-
scientifico. Egli non adotto la spiegazione nutrizionale convenzionale,
quella sostenuta da tanti studiosi di simpatie socialiste — ma non solo da
loro — bensi quella lombrosiana. Cesare Lombroso, uno psichiatra ve-
ronese ed un socialista sui generis, non aveva avuto una formazione
medica, ma aveva chiesto la collaborazione di due farmacologi di gran-
de prestigio come Erba e Dupre allo scopo di verificare la teoria allora
in voga nella Francia di Napoleone III, ossia che la causa della pellagra
fosse da imputare al mais, ma non a qualunque tipo di mais, bensi a
quello importato da certe nazioni e che non veniva conservato oppor-
tunamente, producendo cosi un agente tossico (°). Le analisi chimiche
in questione riscontrarono la presenza di parassiti, ma solo in campioni
di granturco che nessun contadino che non fosse realmente disperato
avrebbe mai coscientemente utilizzato.

Questa teoria, che fu presto scartata negli Stati Uniti e godette di
scarsa fortuna in Spagna, si riveld durevole in Italia, anche in assenza di
incontrovertibili prove scientifiche. Naturalmente non possiamo sup-
porre che il gran numero di specialisti che si schierd con Lombroso lo
facessero solo per stima personale o perché abbacinati dal carisma di
quella influente figura nel panorama accademico nazionale. Il proble-
ma ¢ che al tempo la chimica degli alimenti era ancora in fasce e non
esisteva alcuna tecnica che permettesse di analizzare la struttura chimi-
ca del mais e di identificare la causa della sua perniciosita. Ma d’altra
parte, studi epidemiologici piu estesi ed accurati avrebbero chiaramen-
te mostrato che la tossicita dello stesso era neutralizzata da una dieta
variata. Sarebbe bastato tener conto del fatto che la farina di mais con-
sumata nei centri urbani era spesso la medesima che veniva smerciata
nelle campagne, ma cio avrebbe significato riconoscere che la scienza e
la medicina brancolavano nel buio. Per motivi di prestigio professiona-
le e probabilmente, o quasi certamente nel caso del de Probizer, anche
per non venir meno ai principi del giuramento di Ippocrate, questa

(®) G. DE PrOBIZER, Come si delineano gli effetti della lotta contro la pellagra nel
Trentino. Atti dell’Accademia degli Agiati, Vol. XVI (1910), 265-318.
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ammissione pubblica non venne mai fatta. Bisogna tuttavia anche ag-
giungere che il successo di questa prospettiva, in Italia come in Fran-
cia, & da ricondursi al suo essere interamente compatibile con il dirigismo
conservatore dei governi del tempo. Un agente tossico era politicamen-
te neutrale e poteva essere combattuto senza un impegno troppo gra-
v0so, mentre invece una dieta inadeguata metteva in discussione I'inte-
ro assetto societario ed il modello di sviluppo industriale e finanziario
allora in voga.

Il lettore potra ad esempio confrontare gli eventi che portarono alla
disputa sull’eziologia della pellagra con le tragiche vicende della care-
stia della patata nell’Irlanda del 1845-1848, anche nota con il nome
gaelico di «An Gorta Mér». 11 parallelo ¢ certamente affascinante per-
ché mostra come circostanze storiche, teorie economiche e dottrine
politiche esercitino un’influenza sorprendente sullo studio e sulla cura
delle malattie pitt comuni. Durante la Restaurazione, in Irlanda, come
in Italia ed in altre nazioni europee, i grandi latifondisti avevano com-
preso che il modello capitalistico poteva e doveva essere esteso al setto-
re agricolo, trasformando le coltivazioni di piccoli appezzamenti in col-
ture estensive. Questo era il primo passo di quel processo che ha porta-
to alla nascita dell’agri-business, con la scomparsa dei piccoli produtto-
ri agricoli e la loro sostituzione ad opera delle grandi aziende agro-
alimentari. Prevedibilmente, I'ostacolo maggiore che dovettero fron-
teggiare questi pionieri dell’agri-business fu 'opposizione degli affittuari
dei loro terreni, la cui esistenza dipendeva dalla terra che lavoravano,
che non sarebbero stati disposti ad abbandonare per confluire nelle
grandi citta industriali. Questa opposizione ebbe fine proprio in
concomitanza con la grande carestia irlandese, che segui la propagazio-
ne di un fungo parassitario che sterminava le piante di patate. Poiché
per poter pagare 'usufrutto dei campi questi mezzadri dovevano con-
segnare una sostanziosa porzione del proprio raccolto e si erano ridotti
a cibarsi quasi esclusivamente di patate, la «peste delle patate» ed una
serie di inverni rigidissimi, ebbero conseguenze paragonabili a quelle
della Morte Nera. Da una popolazione di otto milioni, I'Irlanda scese a
circa cinque milioni. Solo la meta dei tre milioni di Irlandesi che man-
carono all’appello al termine della carestia era migrata in Gran Bretagna,
Nord America ed Australia. Gli altri erano morti di stenti, di colera e di
tifo a causa della denutrizione. Ma I'aspetto piu tragico dell’intera vi-
cenda ¢ che in tutti quegli anni I'Irlanda rimase uno dei maggiori espor-
tatori di generi alimentari in Europa. In altre parole 'amministrazione
inglese, che al tempo controllava I'isola, ritenne che il sistema economi-
co non dovesse essere alterato solo perché la maggior parte degli Irlan-
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desi dell’entroterra non riuscivano a trovare mezzi di sostentamento.
Infatti, stando alle teorie economiche liberiste che allora godevano di
un’enorme reputazione nel Regno Unito, cid avrebbe provocato dei
danni irreparabili all’economia dell’impero. Percio quello stesso ali-
mento che aveva permesso alla popolazione di moltiplicarsi nel corso
del secolo precedente divenne la causa ultima del suo sterminio. Ac-
cadde infatti che la varieta di patata «Aran Banner», che si adattava
benissimo al clima irlandese e che quindi aveva finito per prevalere
sugli altri tipi di patata, fosse anche la pit vulnerabile agli attacchi del
fungo Phytophthora infestans, e questo fatto dovrebbe anche farci ri-
flettere sull’'importanza di non ridurre la variabilita genetica delle no-
stre coltivazioni.

Le analogie con il destino dei contadini spagnoli ed italiani che ave-
vano puntato tutto sulla coltivazione del mais sono evidenti. Ma esisto-
no anche altre somiglianze. Il governo austriaco inizialmente si rifiuto
di prestar fede alle relazioni del de Probizer che si rivolgeva allarmato
al Parlamento di Vienna per rendere nota la tragedia che stava colpen-
do i contadini trentini. Questo perché era invalsa la credenza che gli
Italiani tendessero ad esagerare la gravita delle loro condizioni (°). Allo
stesso modo il governo inglese non intervenne con determinazione, in
considerazione del fatto che «gli Irlandesi sono usi ad eccedere con i
piagnistei», come riferi il primo ministro britannico Robert Peel in per-
sona. Lui ed ancor piu il suo successore, John Russell, credevano fer-
mamente nella dottrina liberista, per cui un governo non doveva inter-
ferire con il mercato perché una «mano invisibile», ossia le dinamiche
di mercato stesse, avrebbe provveduto a rimediare agli eventuali
scompensi. Questa fu esattamente la ragione per cui nessun governo
italiano agi per frenare I’epidemia pellagrosa, come richiesto da medici
coscienziosi come il de Probizer e dai direttori degli ospedali psichia-
trici che avevano visto un’impennata nei ricoveri di pellagrosi, fino a
che il malcontento non raggiunse una soglia tale che si apri una stagio-
ne di vaste proteste sociali e la fobia del socialismo convinse anche i
politici piu riluttanti della necessita di agire per estirpare questa cala-
mita. Ma il parallelo piu significativo secondo me rimane proprio quel-
lo concernente le cause della pellagra e della carestia delle patate. E
difficile credere che sia stato un caso che proprio mentre si scopriva
I’agente tossico responsabile della carestia delle patate, si diffondesse,

(°) I. Prosser, Guido de Probizer (1849-1929) e la lotta alla pellagra. Atti dell’Ac-
cademia Roveretana degli Agiati, a. 252, 2002, pp. 255-283.
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prima in Francia e poi in Italia, la convinzione che un altro agente tos-
sico, forse un fungo, fosse la causa prima della pellagra. La correlazio-
ne tra carestia irlandese e pellagra dell’area mediterranea, che era stori-
ca ed economica, e nasceva da un radicale cambiamento dei rapporti di
lavoro tra contadini e padroni a discapito dei primi, e che interessava
I'intera Europa divenne, nel contesto medico, una correlazione epide-
miologica. Cio¢ a dire, se un fungo era responsabile della prima patolo-
gia, allora un fungo doveva essere responsabile della seconda. Un nesso
causale quanto mai fragile, che fu probabilmente accettato anche dal
de Probizer perché lui stesso — vuoi per la sua estrazione sociale, vuoi
per il suo impegno a svelenire il clima di ostracizzazione dei pellagrosi
nella sua regione — non volle mai ammettere, né con sé stesso né con i
suoi pazienti, che la pellagra era una malattia della poverta e che la
poverta non poteva essere colpa di chi ne soffriva, quando immensi
processi storici che nessuno riusciva pienamente a comprendere erano
all’origine di stravolgimenti di portata epocale.

Cosi in Trentino I'ipotesi carenziale, che si sarebbe poi rivelata es-
sere quella corretta, non ebbe maggior successo rispetto all’Italia. Il de
Probizer, medico dall’indiscusso idealismo, fu I'inconsapevole paladi-
no di questa causa persa ('°). Oggi noi sappiamo che le guerre commer-
ciali tra Austria ed Italia ebbero un tragico impatto sugli standard di
vita dei contadini trentini e che I'incidenza pellagrosa ¢ ricollegabile
alle recrudescenze di questo stato di continue dispute nazionalistiche e
mercantili (). Ma ai tempi di de Probizer questa consapevolezza non
c’era. Sulla scorta di studi popolazionali che mostravano come anche
certe famiglie benestanti fossero cadute vittima della pellagra, egli con-
tinuo a sostenere che la pellagra non era una malattia della poverta (*2).
Ma ancora pit intrigante ¢ il fatto che, mentre Lombroso, un testardo
sostenitore dell’ereditarismo dei tratti caratteriali e morali, non aveva
chiamato in causa predisposizioni genetiche per quel che riguardava
'eziologia della pellagra — come invece accadde in Inghilterra, dove
taluni sostennero che gli Irlandesi morivano come mosche in seguito
alla carestia delle patate perché erano razzialmente inferiori e percio
destinati all’estinzione — de Probizer dichiaro che era del tutto possibi-

(%) G. DE PROBIZER, «Quadro generale della lotta contro la pellagra. Come venne
praticata nel Trentino», Atti del quinto congresso pellagrologico italiano, 1912, 137-58.

(') G. Orwm1, «La pellagra nel Trentino fra Otto e Novecento», Estratto dal volu-
me di M.L. Betri, A. Gigli Marchetti (a cura di) Salute e classi lavoratrici in Italia
dall’Unita al fascismo, Franco Angeli, Milano (1982).

('?) G. DE PROBIZER, 1898, La pellagra nel distretto di Rovereto. Grigoletti: Rovereto.
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le che, nel corso dei secoli, 'endemismo pellagroso avesse generato una
specifica suscettibilita trasmissibile matrilinearmente (*). Era, questa,
un’interpretazione di stampo neo-lamarckista, una teoria che presup-
poneva che i caratteri acquisiti grazie ai condizionamenti ambientali
che costringevano I'organismo a riadattarsi continuamente erano ere-
ditabili nella misura in cui la mutazione era vantaggiosa. Gia a quel
tempo la genetica aveva scartato quella possibilita e si stava avviando a
definire il cosiddetto «dogma centrale della genetica», secondo cui il
flusso dell'informazione genetica si dirige dai geni verso I’esterno, e
non viceversa, il che implica che ’'ambiente non puo influenzare il ge-
noma. Ma in Francia ed in Italia, dove mancavano veri e propri specia-
listi di genetica, medici e biologi avevano conservato un approccio pit
olistico e suggerivano che 'ambiente avrebbe potuto in qualche modo
alterare il plasma germinale. Oggi noi sappiamo che esistono meccanismi
di modulazione dell’espressione dei geni che violano il dogma centrale,
in quanto regolano la loro attivazione sulla base degli stimoli ambienta-
li e che, in certe condizioni, queste alterazioni sono ereditabili. Non si
tratta certo di una rivincita del paradigma lamarckiano, in quanto non
si verifica nessuna mutazione genica, ma solo una variazione nell’atti-
vazione di specifici geni, ma ¢ giusto farne menzione per invitare il let-
tore a non giudicare troppo severamente il de Probizer, visto che persi-
no ai nostri giorni permangono delle vastissime zone d’ombra nella
nostra conoscenza dei processi vitali.

D’altra parte il Nostro ebbe degli indubbi meriti. Non essendo un
reazionario, egli riconobbe la validita di certe critiche sociali e protestd
contro gli eccessi della grande proprieta terriera e della borghesia cittadi-
na, raccomandando alle autorita di provvedere all’istituzione di facilita-
zioni creditizie, riduzioni fiscali ed assicurazioni, e di promuovere la na-
scita e crescita delle cooperative agricole. Lui stesso, all’alba del ventesi-
mo secolo, scrisse che la pellagra non doveva essere considerata una mera
questione medica, «ma benanche una questione sociale» (*). Al tempo
stesso egli sensibilizzo 'opinione pubblica di fronte alla minaccia del
monofagismo maidico, seppure per delle ragioni che noi oggi sappia-
mo essere state errate. Se ¢’¢ una critica che mi permetterei di muover-
gli, ma sempre tenendo conto del fatto che ¢ fin troppo facile giudicar-
lo a posteriori, & in merito alla sua riluttanza a prendere una posizione

() G. DE PROBIZER, 1910, Perché il Trentino deve riconoscenza a Cesare Lombroso,
Rovereto: Tipografia Economica.
(1) 1. PROSSER, op. cit.
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chiara nei confronti del governo centrale viennese. La decisione di inau-
gurare delle panetterie che potessero rifornire la Vallagarina di pane a
buon mercato fu presa a pochi mesi dallo scoppio delle ostilita della
Grande Guerra. Il de Probizer non ignorava 'aspetto propagandistico
di una tale misura, anzi, ne fece menzione in un suo intervento, ma
giudicava che, in fin dei conti, i suoi effetti benefici avrebbero ampia-
mente controbilanciato le finalita politico-demagogiche (**). Tuttavia,
le sue ricerche medico-demografiche e le sue analisi cliniche avevano
reso evidente la necessita che una tale iniziativa fosse intrapresa almeno
una cinquantina d’anni prima. In questo senso io ritengo che due tra i
maggiori crucci del de Probizer fosse la non sempre felice collocazione
della minoranza italofona all'interno dell’'Impero ed il rischio di un suc-
cesso elettorale socialista. E ipotizzabile che questi suoi timori possano
avergli impedito di vedere che nelle regioni italiane confinanti proprio
Iattivismo e I'impegno civile di medici, sindacalisti e deputati progressisti
avevano costretto lo Stato e le amministrazioni locali a considerare I'idea
che migliori condizioni di vita avrebbero sanato le popolazioni rurali e
nel contempo attenuato la loro carica sovversiva.

Abbiamo dunque visto che nessuno studio epidemiologico e
popolazionale puo essere esente da implicazioni politiche. Ogni ricerca
di questo tipo non avviene in asettici laboratori ma tra la gente comune
ed all'interno di una certa cornice istituzionale, culturale ed ideologica.
Di conseguenza, uno scienziato od un medico che si cimentassero in
questo campo dovrebbero essere estremamente cauti, coltivando un
vivo senso critico ed auto-critico, in modo da scongiurare ogni assalto
pitt 0 meno velato alla loro neutralita ed obiettivita. Il prossimo esem-
pio storico da me considerato ¢ particolarmente emblematico in tal sen-
so. Si tratta di uno studio di popolazione condotto nella Val Venosta
degli Anni 30 da Giuseppe Cantoni e da Luisa Gianferrari, due genetisti
medici dell’universita di Milano.

Luisa Gianferrari nacque a Reggio Emilia nel 1890 e studio a Rove-
reto, al tempo parte dell'Tmpero Asburgico. In seguito, ella prosegui i
suoi studi nel campo delle scienze naturali all’'universita di Innsbruck
dove si laureo nel 1914, poco prima dello scoppio della Prima Guerra
Mondiale. Successivamente si trasferi prima a Berlino e poi a Uppsala,
dove completo i suoi studi, per poi iniziare la sua lunga e proficua car-

(") G. pE Prosizer, «Considerazioni sulla pellagra nella Venezia Tridentina»,
L’Italia Sanitaria, 8 (1922).
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riera scientifica a Milano che termino con il suo decesso, avvenuto in
Liguria, nel 1977.

Negli anni Trenta, un suo giovane collaboratore dell’universita di
Milano, Giuseppe Cantoni, fu mandato in Alto Adige, per condurre
una ricerca genealogica e clinica della popolazione venostana. Lo stu-
dio era pionieristico ed il ricercatore in questione non descrisse nel
dettaglio i metodi di campionamento, le ricerche analoghe, e le sue con-
clusioni. Cio che rende questo studio cosi significativo ¢ semmai il fatto
che nel 1931, quando il suo studio ebbe inizio, I’Alto Adige era stato
parte dello Stato italiano per 12 anni appena, ed i suoi abitanti preme-
vano per essere re-integrati nella madrepatria austriaca. Nel frattempo
Mussolini aveva cominciato un piano di rimozione della tradizione cul-
turale sud-tirolese, persuadendo migliaia di Italiani a trasferirsi nei grandi
centri urbani dell’Alto Adige, proibendo 'uso del tedesco in pubblico
e facendo tradurre toponimi e nomi di persona. E evidente che, in tali
circostanze, uno studio genealogico ed epidemiologico dei Sudtirolesi
avrebbe avuto forti implicazioni politiche. Allo stesso tempo, per via
dell’esistenza di analoghe indagini scientifiche condotte in Svizzera ed
in Germania, Cantoni era fiducioso che questo suo impegno si sarebbe
rivelato decisivo per la sua carriera oltre che una grande opportunita di
mostrare all’estero le enormi potenzialita della genetica italiana. Canto-
ni si dedico dunque allo studio dei tassi di consanguineita tra gli abitan-
ti della Val Venosta (Vinschgau), al tempo circa 33.000, distribuiti in
6500 famiglie ().

Nell’introduzione alla sua ricerca, Cantoni osserva che il suo fu il
primo tentativo di completare un’analisi sistematica dell’endogamia e
delle sue conseguenze a livello biologico e medico nelle Alpi orientali
italiane. Egli si era rivolto alla gente comune, ai medici, agli insegnanti,
ai preti, ai poliziotti ed agli amministratori locali ed aveva raccolto pre-
ziose informazioni in merito alle abitudini alimentari e pratiche sanita-
rie della popolazione locale. I registri canonici, municipali e dell’eserci-
to fornirono una notevole quantita di dati genealogici e medici sulle
condizioni fisiche, le malformazioni e le anomalie piu frequenti e mo-
strarono le variazioni dei tassi di natalita, nuzialita e decesso nel corso
dei tre secoli precedenti.

Il liber baptizatorum, il liber confirmatorum, e il liber matrimonialis
erano stati prescritti dal Concilio di Trento (1545-1563) e registravano
i nomi familiari a partire dal Seicento, quando i nomi di famiglia venne-

(**) G. CanTONI, «Ricerche su la consanguineita in valli alpestri della Venezia
Tridentina», Genus (1935), 1 (3-4), 251-359.
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ro adottati per la prima volta. Cantoni osservo che il loro stato di con-
servazione era ammirevole. Di contro, lo stesso non si poteva dire degli
archivi degli ospedali, che erano drammaticamente inadeguati, e non
fornivano informazioni affidabili riguardo ai tempi di ricovero, alle dia-
gnosi dei pazienti, ed alle cause di morte.

Cantoni si dedico anche allo studio delle fonti storiche ed
etnografiche e si convinse che la regione era stata colonizzata da popo-
lazioni italiche che avevano seguito il solco della Valle dell’ Adige, e non
da popolazioni germaniche che avevano varcato le Alpi. Basandosi sul-
le cronache di Dio Cassio, Cantoni ipotizzo che il cosiddetto fenomeno
«bottleneck» («collo di bottiglia») si fosse verificato nella Venosta al
momento della conquista romana. In pratica, una popolazione quanti-
tivamente limitata ¢ esposta al rischio di subire considerevoli variazioni
nelle frequenze geniche in seguito ad eventi catastrofici (terremoti, epi-
demie, invasioni, ecc.), in quanto & possibile che i portatori di uno spe-
cifico allele possano essere sterminati nella loro interezza, cosicché que-
sto allele non fara piu parte del patrimonio genetico della suddetta po-
polazione, a meno di mutazioni casuali che hanno poco peso in termini
di genetica delle popolazioni. Nel caso in questione, avendo appreso
che i Romani avevano reclutato tutti gli uomini abili della Venosta per
trasformarli in legionari, Cantoni sospettava che il patrimonio genico
dei Venostani si potesse essere drammaticamente impoverito, diminu-
endo cosi la capacita di adattamento della popolazione ai cambiamenti
ambientali. Era questa una pura inferenza su dubbie basi cronachistiche
che al giorno d’oggi non sarebbe stata presa troppo sul serio.

Sempre stando alle cronache ed ai registri canonici, la germaniz-
zazione della Venosta avvenne all’inizio del primo millennio. In segui-
to, numerosi mercanti ed artigiani austriaci e bavaresi si stabilirono
nell’area, cosicché il tedesco divenne la lingua ufficiale della Venosta,
seppure nell’Alta Venosta permaneva un sostrato reto-romanico che si
disperse nel Seicento. Cio che colpi Cantoni fu 'endemicita di poverta
e carestie. I Venostani erano sottonutriti fin dall’infanzia, anche a causa
del costume locale di evitare I'allattamento al seno. Le conseguenze
della cattiva alimentazione erano drammatici: la mortalita infantile era
altissima, cosi come lo era la frequenza di malformazioni ossee, la de-
bolezza costituzionale, la tubercolosi, il rachitismo, e diverse patologie
cardio-vascolari, per non parlare delle proporzioni allarmanti di casi di
gozzismo, cretinismo e nanismo causati da disturbi della tiroide. Que-
ste patologie erano cosi diffuse nelle valli alpine che I'alpinista inglese
Edward Whymper (1840-1911) si disse disgustato da queste persone e
lascio che la sua avversione si traducesse in odio, augurando loro di
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essere inviati in prima linea come coscritti e guidati in battaglia da uffi-
ciali cretini in modo da venire sterminati (7).

Cantoni cerco di descrive gli effetti del tiroidismo nel modo piu
obiettivo possibile, ma a tratti vesti i panni del moralista, condannando
i costumi e la promiscuita della popolazione locale. Tuttavia, sorpren-
de il fatto che a dispetto di cio Cantoni non riusci ad identificare in
maniera incontrovertibile un modello di trasmissione ereditaria delle
summenzionate patologie. Al contrario, fu proprio tra le comunita con
valori di consanguineita piu elevati che Cantoni incontro i minori tassi
di morbilita e cio lo indusse a rivolgere alle autorita un appello affinché
intraprendessero delle politiche di riforma sociale ed economica. Il suo
approccio era dunque diametralmente opposto rispetto a quello di
Charles Davenport e di altri genetisti americani che avevano investiga-
to 'eziologia della pellagra solamente alcuni anni prima (*¥). Come ab-
biamo visto, nei primi decenni del secolo scorso la pellagra, che era gia
stata posta in relazione con delle deficienze dietetiche da Joseph
Goldberger e da alcuni suoi colleghi italiani prima della Grande Guer-
ra, venne tuttavia spesso descritta da diversi genetisti con una forte
propensione all’eugenismo come una patologia di origine genetica che
variava su base razziale (°). Questa scuola di pensiero comincio a per-
dere terreno solo negli anni Trenta, quando il governo Americano fi-
nalmente provvide ad arricchire la farina commercializzata con quelle
vitamine che avrebbero poi eradicato la pellagra.

Senza dubbio, in un diverso contesto politico e culturale, descrive-
re la popolazione di lingua tedesca dell’Alto Adige come geneticamente
ed irreparabilmente tarata, avrebbe potuto servire i fini delle politiche
di genocidio culturale di Mussolini, ma una tale posizione avrebbe in-
contrato 'opposizione della maggior parte dei colleghi di Cantoni e
persino di Mussolini stesso, che privilegiava un approccio culturale al-
I'italianizzazione del Sud Tirolo, rispetto ad uno biologista. Di conse-
guenza I'analisi di Cantoni mi pare esemplare per la sua visione bilan-
ciata dell'interazione di ambiente, cultura e societa da un lato, ed un’ipo-
tetica predisposizione ereditaria trasmessa per linea materna dall’altro,
pur se le sue osservazioni sono inficiate da inesperienza, pregiudizi e
mera ignoranza.

(") E. WHYMPER, Scrambles amongst the Alps in the years 1860-'69, Berkeley, (1981).

(*¥) C. DAVENPORT, «The genetical factor in endemic goiter», Carnegie institution
(1932), 428.

(") J. JoserH, «Twin Studies In Psychiatry And Psychology: Science Or Pseudo-
science?», Psychiatric Quarterly (2002), 73 (1), 71-82.
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Tuttavia, man mano che si avvicinava alla conclusione del suo arti-
colo, Cantoni adottd uno stile sempre meno neutrale e sempre piu alli-
neato con le tesi del regime. Egli defini elementi tarati i malati da lui
studiati e zzguinata la Val Venosta e denuncio il potenziale di entropia
sociale che esisteva nei costumi disgenici delle famiglie venostane. Le
sue considerazioni finali sono un’amara testimonianza dei compromes-
si ai quali gli scienziati devono essere pronti a scendere in una societa
anti-democratica al fine di salvaguardare le proprie prospettive di car-
riera e i fondi necessari alle proprie ricerche: «in questa epoca nostra di
realizzazioni imponenti, in tempi ove I'avvenire della razza non ¢ piu
abbandonato egoisticamente al caso, ma & preoccupazione prima di chi
regge i destini d’Italia, la bonifica umana di questi paesi gozzigeni ed
un’intensa propaganda igienica, specialmente per quanto si riferisce
all’alimentazione ed all’allevamento del bambino, dev’essere con fervida
opera intrapresa, e sara opera squisitamente demografica» (*°). Che la
demografia avrebbe giocato un ruolo centrale in questo tipo di studi
non puo sorprendere. Specialmente alla luce della gratitudine espressa
da Cantoni al suo mentore, Corrado Gini, il demografo fascista per
antonomasia, nonché uno dei confidenti di Mussolini. In piena coeren-
za rispetto a questa sua presa di posizione, Cantoni dedico le righe
conclusive del suo articolo ad un ben poco scientifico esercizio di reto-
rica sulla moralita ed efficacia di una metodica medicalizzazione degli
Altoatesini, che ¢ anche una richiesta indirizzata al regime, affinché
esso applichi con zelo e prontezza quelle misure di bio-politica che
Cantoni ritiene sommamente necessarie: «Il gozzuto, I'ipotiroideo, ¢ un
minorato che puo, che deve essere sanato; i caratteri che lo distinguono
non hanno niente a che vedere con la sua struttura etnica, ma sono esclu-
sivamente patologici... tutto questo puo essere cancellato, come ¢ gia sta-
ta cancellata la pellagra... e ove oggi vegeta una popolazione ove troppi
sono gli imbelli e i tarati, potra essere in un prossimo radioso domani,
una popolazione attiva e feconda, aperta al progresso, tesa nell’avvenire,
scolta vigile ed intelligente che con saldo braccio, con aperto pensiero
procedera nelle vie dei rinnovati destini di Roma» (*!).

Luisa Gianferrari successivamente riassunse i temi principali del
lavoro di Cantoni (??) e sottolineo I'importanza delle popolazioni endo-

(?°) G. CANTONI, 0p. cit, 355.

(2Y) Ibidem.

(*2) L. GIANFERRARI, «Su gli effetti demografici della consanguineita in Valle Venosta
e nelle Valli lateralis», Azti della Soc. 1tal. di Scienze Naturali (1936), LXXV: 33.



S. Farr: Studi di popolazione e genetica delle popolazioni... 111

game per lo studio della trasmissione di tratti patologici recessivi e del-
le loro variazioni, suggerendo che un tale indirizzo di ricerche avrebbe
permesso di determinare il momento della prima manifestazione dan-
do cosi un contributo eccezionale alla storia della medicina. Utilizzan-
do un artificio retorico che sarebbe poi stato adottato dai promotori
dello Human Genome Diversity Project negli anni Novanta, Gianferrari
invito le autorita a prendere a modello i loro colleghi tedeschi ed ame-
ricani e finanziare studi di consanguineita su grande scala, visto che
«tanto prezioso materiale & destinato ad andare perduto in un non lon-
tano avvenire». La genetista medica italiana riteneva che la Val Venosta
fosse 'ambito ideale per quel tipo di ricercche perché la popolazione
locale discendeva da un ristretto numero di famiglie, le condizioni am-
bientali ed economiche erano rimaste sostanzialmente immutate per
secoli ed i flussi migratori erano pressoché inesistenti. Questa descri-
zione ha il pregio di rispecchiare quella che i responsabili del progetto
GenNova fanno del loro studio di genetica delle popolazioni. GenNova
ha sede a Bolzano ed & stato creato con il preciso intento di «perlustra-
re» (bio-prospect) il patrimonio genetico dei micro-isolati altoatesini,
cio¢ a dire quelle popolazioni che discendendo da poche famiglie di
«fondatori» rimaste separate dai grandi flussi di popolazione e che, vi-
vendo in un contesto ecologico stabile, presentano una variabilita ge-
netica molto ridotta. Questi micro-isolati sono particolarmente propizi
per gli studi di mappatura del genoma a fini epidemiologici e medici
perché permettono ai ricercatori di investigare molto pit agevolmente
la frequenza, la distribuzione geografica e i fattori di rischio di patologie
genetiche semplici e multifattoriali come I’ Alzheimer, il Parkinson, va-
rie forme tumorali e diverse malattie cardio-vascolari ().

Invece cio che premeva a Gianferrari e Cantoni era la possibilita di
individuare un modello di trasmissione della schizofrenia, un proble-
ma centrale delle ricerche di psichiatria genetica e che proprio in que-
gli anni veniva affrontato da Ernst Riidin all’'universita di Monaco di
Baviera. A differenza di Riidin, che faceva affidamento su di un model-
lo ereditarista strettamente Mendeliano e cercava di calcolare I'inci-
denza su base familiare, gemellare e popolazionale, i due scienziati ita-
liani accettarono i risultati delle ricerche gemellari di Hans Luxem-
burger, che dimostravano I'importanza dei fattori ambientali nell’ezio-
logia della schizofrenia e si concentrarono sulla Val d’Ultimo (Ultental).
Questa differiva dalle altre valli per via del suo straordinariamente ele-

() https://www.eurac.edu/index.
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vato tasso di disturbi mentali. San Pancrazio in particolare attrasse la
loro attenzione perché tra il 1850 ed il 1934 ben 29 abitanti erano stati
curati in cliniche per infermi di mente, e la schizofrenia era preminente
tra le cause di ricovero. Inoltre, una volta arrivati sul posto, i ricercatori
italiani avevano scoperto che altri 36 abitanti esibivano i classici sinto-
mi della malattia mentale ma semplicemente non si erano rivolti ad un
medico (*).

Diversi specialisti avevano notato come un certo numero di patologie
congenite correlate alla consanguineita non sembravano essere esistite
nelle Alpi prima del 1600 ed i Nostri avevano ipotizzato che una muta-
zione si sarebbe potuta verificare in seguito ad un’epidemia di peste
che aveva colpito la regione proprio in quel periodo. Pur dichiarando
di non voler giungere a conclusioni affrettate, dato che I'evidenza era
piuttosto frammentaria, essi aggiunsero che gli alberi genealogici in loro
possesso mostravano che il primo eterozigote per la schizofrenia, tale
E.H., era nata nel 1690, e percio la suddetta mutazione avrebbe potuto
avvenire tra il 1615 ed il 1690. Considerato che nel 1636 la peste si era
diffusa in Val d’Ultimo, cid avrebbe potuto significare che un fattore
non ben identificato aveva facilitato lo scoppio dell’epidemia alterando
il «terreno costituzionale» degli abitanti. In seguito la pestilenza avreb-
be potuto provocare la mutazione agendo su altri fattori concomitanti.
A quest’indirizzo teorico cosi marcatamente neo-lamarchista non fu
mai dato seguito. Possiamo ipotizzare che le critiche di qualche recen-
sore non troppo benevolo nei confronti di queste deviazioni epigenetiche
abbiano indotto Gianferrari e Cantoni ad abbandonare I'impresa. Ma
essi si sarebbero anche dovuti chiedere se 'assenza di dati precedenti al
diciassettesimo secolo non fosse semplicemente dovuta alla mancanza
di fonti d’archivio.

Un’altra valle tributaria della Venosta presa in considerazione da
Cantoni fu la Val Planol/Planeil (¥). Il villaggio di Planeil mostrava dei
tassi di nascite gemellari non comuni — circa il doppio della media ita-
liana — associati ad un’alta mortalita infantile. Cantoni porto a termine
una rapida perlustrazione dell’area al fine di identificare eventuali ca-
ratteri recessivi mendeliani che sarebbero stati pit facilmente rintrac-

(**) L. GIANFERRARI, G. CANTONT «Su I’epoca di origine delle idiovariazioni. Ricer-
che su la schizofrenia del paese alpino di S.P.». Rivista di Biologia (1936), XX (III).

(*°) G. CANTONT. «Su di un paese altamente consanguineo dell’ Alta Valle Venosta».
Bollettino della Societd Italiana di Biologia Sperimentale (1936b), XI (5); R. Cantoni,
«Ricerche sulla gemelliparita in un paese dell’Alto Adige», Bollettino della Societa
Italiana di Biologia Sperimentale (1936¢), XI (5).
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ciabili in una comunita cosi altamente omogenea come quella di Planeil.
11 risultato del suo studio non si discosto da quelli precedente, giacché
non riscontrd alcuna traccia di patologie nervose e costituzionali che
fossero chiaramente trasmissibili per via genetica. Tuttavia, una carat-
teristica di Planeil attrasse la sua attenzione. Questo piccolo paese era
I'unico in tutta I'area venostana a non essere affetto dal gozzo tiroideo,
a dispetto del fatto che I'ambiente circostante, la dieta e gli stili di vita
fossero sostanzialmente i medesimi. Cantoni azzardo I'ipotesi che que-
sto fenomeno fosse dovuto ad una costituzione fisica differente rispet-
to a quella delle popolazioni limitrofe e che tendeva a reagire differen-
temente alle sollecitazioni ambientali. E degno di nota il fatto che egli
non uso il termine «razza», bensi «stirpe». Infatti la xenofobia non era
particolarmente diffusa in Italia e prima del 1938, anno in cui lo Stato
fascista fu trasformato in un Stato razziale, Mussolini stesso aveva af-
fermato che non credeva all’esistenza di razze pure, che anche gli Ebrei
erano frutto di commistioni, e che la «razza» era un sentimento, non un
dato di fatto. La dottrina razziale — continuava — non avrebbe mai
attecchito in Italia e, d’altra parte, 'orgoglio italiano non sapeva che
farsene dei deliri della razza (%). Da parte sua Cantoni osservo che le
comunita venostane trattavano gli abitanti di Planeil con evidente di-
sprezzo, proibendo di contrarre matrimoni con loro e limitando per
quanto possibile gli scambi commerciali. Egli aggiunse che la topono-
mastica della vallata indicava che esistevano delle profonde radici reto-
romaniche. Cio che non ritenne importante chiarire, ma che era di fat-
to un elemento in grado di assestare un colpo mortale alle sue deduzio-
ni, era il motivo per cui altre popolazioni reto-romaniche della Svizzera
fossero invece notorie per la loro predisposizione al gozzismo.

Per quel che riguarda invece la maggior frequenza di nascite
gemellari, Cantoni fa riferimento agli studi condotti da von Verschuer
e da Davenport negli anni Venti, ma solamente per rilevare ancora una
volta 'importanza dei fattori ambientali e per concludere che «& ben
noto ed ampiamente dimostrato che la dominanza e la recessivita non
sono proprieta costanti dei geni, ma possono variare relativamente alle
condizioni d’ambiente» (?7). Questa inossidabile fiducia nella predo-
minanza dei condizionamenti ambientali fu anche incoraggiata dalle ri-
cerche sul gozzismo endemico in Svizzera, che dimostravano come i di-
scendenti di individui affetti da gozzismo ma che risiedevano in regioni

(%) G. BERNARDINI, «The origins and development of racial anti-Semitism in Fascist
Ttaly», The Journal of Modern History (1977), 49 (3), 431-453, p. 439.
(") R. CANTONI (1936¢), 283.
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non colpite da questa malattia non I’avrebbero sviluppato, a differenza

di coloro i quali, pur non avendo nessun caso di gozzismo in famiglia, vi

soccombevano una volta insediatisi in aree ad alta morbilita (28).

E anche vero perd che la medicina politica fascista era particolar-
mente ostile all’ereditarismo nordico ed anglosassone (¥). La medicina
sociale e I'igiene sociale (eutenica) prevalsero sull’eugenetica negativa
dei vicini tedeschi e questo clima intellettuale certamente influenzo due
ricercatori come Cantoni e Gianferrari che, di fatto, sarebbero stati
inclini a spingersi piu oltre nella sperimentazione del potenziale della
genetica applicata. Cosi, per esempio, Gianferrari sottolineava il pro-
blema del divario nella fertilita delle popolazioni rurali e alpine da un
lato, e di quelle urbane dall’altro. Poiché le prime tendevano a stabilirsi
nei centri urbani e «diffondere i loro geni» senza che fosse possibile
controllarne la distribuzione, Gianferrari riteneva essenziale che le au-
torita competenti prendessero delle misure adeguate al fine di «depu-
rare» questi immigranti prima che raggiungessero le grandi citta indu-
striali. Gianferrari affermo che quella della «bonifica» delle popolazio-
ni rurali ed alpine era una componente fondamentale della questione
demografica che tanto assillava il regime e riassumeva come segue le
sue convinzioni in materia (3°):

— La causa scatenante della questione demografica, I'insufficiente
prolificita delle popolazioni urbane, era dovuta al loro egoismo
edonistico

— Un elevato tasso di natalita poteva essere riscontrato solo al di fuori
delle citta, ma era precisamente nelle aree extra-urbane che am-
biente e stili di vita tendevano a compromettere lo sforzo pro-
natalista del regime

—  Percio la bonifica delle popolazioni rurali ed alpine era indifferibile e
I'unica soluzione efficace sarebbe stata una massiccia campagna di
educazione centrata sull'importanza dell’igiene, dell’igiene sociale,
e dell’eugenetica positiva.

L’uso del termine «bonifica» in un tale contesto rivela la considere-
vole influenza sull’autrice della retorica fascista del tempo che, in omag-
gio alle opere di drenaggio delle aree paludose laziali, ferraresi e sarde,
aveva ampliato |'orizzonte semantico della parola.

(**) G. CanTONI, «Ricerche su di un piccolo aggregato umano altamente consan-
guineo», Studi Trentini di Scienze Naturali (1938), XIX (1).

(#%) C. PoGLIANO, op. cit, 82.

(*°) L. GIANFERRARI, «La bonifica delle popolazioni alpine e rurali sta alla base del
problema demografico», Augustea (1938), 111.
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Dobbiamo pero sottolineare che nei suoi interventi pubblici la
Gianferrari si mostrd ossequiosa nei confronti delle autorita ma non
parve sposare la causa fascista. Pare di poter dire che le sue affermazio-
ni pill controverse fossero dovute a mero opportunismo, in frangenti
nei quali solo la flessibilita e I'adattamento le avrebbero garantito i fi-
nanziamenti necessari a far funzionare il suo istituto e ad alimentare i
suoi progetti pitt ambizioni in merito alla divulgazione della genetica
ed alla sua applicazione nell’ambito della consulenza genetica. Di fatto,
nell'immediato dopoguerra questi suoi obiettivi sarebbero stati perse-
guiti con mezzi che nulla avevano a che spartire con 'autoritarismo
fascista e che invece si confacevano ad una democrazia avanzata (*).

Alcuni miei colleghi bolzanini dell’Accademia Europea, esaminan-
do la medesima documentazione, hanno concluso che numerosi difetti
metodologici, teorici, ed interpretativi hanno pressoché annullato il
valore scientifico delle ricerche di Cantoni e Gianferrari. Si chiedono
ad esempio come mai Cantoni abbia studiato proprio quelle valli, non
facendo nessun confronto con analoghi studi condotti in altre aree, che
sicuramente esistevano anche in quei tempi. Bisogna pero tener conto
del fatto che la genetica delle popolazioni era ai suoi esordi in Italia e
che non esistevano lavori sostanziali in quel campo. Quello di Cantoni
fu un lavoro pionieristico, e perciod colmo di difetti ed errori, com’era
normale che fosse. Fu solo grazie a Cavalli-Sforza, in Val del Parma,
circa 30 anni dopo, che fu possibile effettuare uno studio di genetica
delle popolazioni solido e fruttuoso.

Un’altra obiezione sollevata dai miei colleghi ¢ che il linguaggio
utilizzato € un po’ «legato», come se le informazioni raccolte in quel-
I’epoca non avessero solamente scopi puramente legati allo sviluppo
delle scienze ma fossero strumentali al progetto fascista di «Entnationa-
lisierung» dell’Alto Adige. E pur vero che Cantoni e Gianferrari si ab-
bandonarono talora a certe «fughe» nella retorica fascista e non sem-
pre si astennero dall’esprimere giudizi morali che esulerebbero dai do-
veri dello scienziato, ma a mio parere non scelsero I'area venostana
perché spinti da una certa misura di fanatismo nazionalista. Sembra
pitt probabile che essi abbiano lucidamente e pragmaticamente consi-
derato che, nella misura in cui il regime era interessato a conoscere
meglio la realta locale per poterla piegare al suo volere, le loro ricerche

(') G. WiDMANN, «Pionieri della medicina genetica preventiva in Italia. Luisa
Gianferrari e 'esperienza dei consultori genetici prematrimoniali«, A##/ Acc. Rov. Agiati,
a. 253, 2003, B: 35-71.
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avrebbero avuto un’eco pitt ampia. Inoltre il linguaggio legato era forse
anche dovuto alla giovane eta di Cantoni, un ricercatore con grandi
prospettive di carriera che perirono con lui nel 1943, in una guerra
drammaticamente sbagliata.

Quanto all’osservazione che le conclusioni tratte dai loro studi e la
loro terminologia rientrano nell’ambito della dottrina dell’igiene raz-
ziale, io mi trovo a dover dissentire. Cantoni e Gianferrari non furono
degli igienisti razziali anche se erano eugenisti conclamati. D’altra par-
te & arduo riscontrare i toni accalorati e talora fanatici di certi loro col-
leghi eugenisti tedeschi, americani e scandinavi. In Germania, per esem-
pio, gli studi di popolazione servirono ad identificare quelle minoranze
presenti nei Paesi costretti a forza a far parte dell’orbita politica del
Terzo Reich, come Polonia, Romania, Slovenia ed Ucraina, il sangue
dei quali, a detta dei teorici della razza, tra i quali figuravano scienziati
di fama internazionale come von Verschuer, Riidin e Fischer, era abba-
stanza teutonico da meritare di confluire nel Volk tedesco (*?). Nelle
intenzioni di chi li formulo, altri studi di popolazione dovevano invece
determinare le specificita razziali nelle predisposizioni a specifiche
malattie come il diabete, il morbillo, 'emofilia, la sordita, la miopia, la
tubercolosi, ecc. (**) e studi analoghi, compromessi da analoghi pregiu-
dizi razzisti, furono condotti negli Stati Uniti sulla minoranza afro-ame-
ricana (**). Al contrario I’eugenetica in Italia fu relativamente «dolce»,
nel senso che per molti versi si identificava con la medicina sociale e
con la consulenza genetica moderna. Inoltre il fascismo era ostile
all’eugenetica perché, nell’interpretazione dei fattori che condiziona-
vano il comportamento umano, tra eredita ed ambiente (nature vs.
nurture), 'ideologia fascista, come quella comunista, tendeva ad opta-
re per 'ambiente. Ma questo ¢ un problema molto complesso che in
parte risale alla distinzione fatta dalla giurisprudenza latina tra diritto
naturale e diritto civile (*°) e che non & opportuno affrontare nel pre-
sente articolo.

Infine, i colleghi altoatesini si chiedono quanto il moderno approc-
cio di studio dei microisolati in Alto Adige abbia in comune con gli

(?) E ContE., C. ESSNER, La Quéte de la Race, Paris, Hachette (1995).

(**) R. ProcTOR R., Racial Hygiene. Medicine under the Nazis. Cambridge,
Massachusetts, London: Harvard University Press, (1988).

(**) M. TaprpEr An «anthropathology of the American Negro: anthropology,
genetics, and the new racial science, 1940-1952, Social history of medicine, (1997),
Vol. 10, No. 2.

() J.-P. Baup, Le droit de vie et de mort. Archéologie de la bioéthique, Paris,
Aubier (2001).
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studi degli anni Trenta, una questione di particolare rilevanza che verra
affrontata nella prossima sezione. Preliminarmente, si puo sottolineare
come vi siano diversi tratti in comune: I'interesse per gli isolati e le
founder populations, per certe patologie mentali ereditarie e per I'inte-
razione eredita/ambiente. Allo stesso tempo esistono enormi differen-
ze che testimoniano di un mutato clima ideologico ed intellettuale. La
ricerca attuale & fatta da Sudtirolesi sui Sudtirolesi, ma a beneficio di
tutti, mentre quella del periodo fascista era fatta da Italiani operanti in
un’area ostile a beneficio di una scienza purtroppo asservita al regime
fascista. Un motivo di interesse ¢ che, mutatis mutandi, certi problemi
ed interrogativi sono rimasti gli stessi anche a distanza di 70 anni.

2. LA TRANSIZIONE ED IL FUTURO DELLA GENETICA DELLE POPOLAZIONI

La genetica delle popolazioni, proprio a causa del suo oggetto di
studio e delle sue metodologie, corre tuttora il rischio di legittimare le
pit bieche forme di campanilismo, nazionalismo e discriminazione.
Infatti, il passo che separa il concetto di omogeneita etnica da quello di
omogeneita razziale ¢ purtroppo molto breve. Storici della scienza isra-
eliani hanno ad esempio mostrato come negli anni Cinquanta i genetisti
di popolazione israeliani abbiano impiegato la loro disciplina per legit-
timare gli insediamenti israeliti nella Terra Promessa, pur se la «distan-
za genetica» tra popolazioni semitiche & pressoché insignificante (*°).
In Giappone la genetica della popolazione ¢ stata talora chiamata in
causa a sostegno dell’ideologia del «Nihonjinron», ossia quel culto del-
la specificita giapponese che ancora permea le correnti piu oltranziste
del nazionalismo giapponese. A Taiwan sono stati compiuti studi volti
a sottolineare 'apporto genetico degli aborigeni al patrimonio genetico
taiwanese per giustificare la separazione della Cina nazionalista dalla
Cina comunista.

Sono state proprio le controversie riguardanti le conseguenze a breve
e lungo termine di questo tipo di ricerche che hanno impedito allo
HGDP di decollare. Questo progetto, lanciato nel 1991 da uno dei
fondatori della genetica delle popolazioni, Luigi Luca Cavalli-Sforza
assieme ad altri colleghi americani, era stato concepito come un colos-
sale sforzo collaborativo internazionale che avrebbe dovuto integrare i

(°°) N. KirsH, «Population genetics in Israel in the 1950s: the unconscious inter-
nalization of Ideology», Isis, (2003), Vol. 94, No. 4: 631-655.
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risultati dello Human Genome Project tramite la raccolta di linee cel-
lulari di popolazioni indigene sull’orlo dell’estinzione. I campioni rac-
colti sarebbero stati conservati negli istituti di ricerca genetica statuni-
tensi e resi disponibili ai genetisti di tutto il mondo in modo da permet-
tere lo studio approfondito della storia delle migrazioni umane, della
frequenza e magnitudine delle variazioni e della mutazioni genetiche,
della struttura delle popolazioni, oltre a facilitare la comprensione del-
I'interazione di eredita ed ambiente (*7).

Fin dal principio questa iniziativa cosi encomiabile fu oggetto di
critiche talora del tutto infondate e tendenziose, e talaltra piuttosto ben
articolate e persuasive. Da un lato si faceva notare che I’enfasi sulla
prossima estinzione di certi popoli era del tutto inopportuna, visto che
in un clima culturale ben pit sensibile ai diritti delle minoranze, queste
ultime non sarebbero state pit oggetto di quelle aggressioni indi-
scriminate che ne avevano minato la volonta di lottare per la sopravvi-
venza. Dall’altro si esprimeva il timore che la genetizzazione delle di-
versita avrebbe rischiato di esporre gli indigeni ad ulteriori discri-
minazioni, rendendoli «meno uguali» dei membri delle maggioranze
etniche. Inoltre non si vedeva perché i nativi avrebbero dovuto donare
il loro patrimonio genetico senza alcuna prospettiva di ricavarne un
beneficio dopo essere stati per secoli oggetto di sevizie ed abusi e dopo
che il loro habitat era stato sistematicamente violato proprio da quelle
societa che ora intendevano ricavare un profitto dallo studio del loro
DNA. In ultima analisi, buona parte dei critici non intendeva bloccare
la ricerca, ma semplicemente richiedere agli scienziati di attenersi ai
normali protocolli etici ed adottare quelle cautele, dettate dal buon senso,
che avrebbero impedito la distorsione degli obiettivi del progetto stes-
so. La replica dei fautori dello HGDP fu che in ogni caso la finalita
ultima del progetto non era solo quella di salvaguardare il patrimonio
genetico delle minoranze etniche, ma anche di promuovere la ricerca
medica tramite I'identificazione delle predisposizioni genetiche e la
prevenzione dell’insorgenza delle patologie. Ma questa linea di difesa
era un po’ troppo improvvisata. Fu fatto presto notare che non esisteva
nessun progetto per la raccolta di anamnesi e la classificazione fenotipica,
senza le quali nessuna ricerca medica era possibile. Inoltre risultava
difficile credere che le grandi case farmaceutiche avrebbero prodotto

(°7) L. CAVALLI-SFORZA, «Call for a Worldwide Survey of Human Genetic Diversity:
A Vanishing Opportunity for the Human Genome Project», Genomics, (1991) 11(2):
490-1.
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dei medicinali mirati alla cura delle malattie piti frequenti tra le comu-
nita native, rendendole per di pit accessibili a queste ultime. Serpeg-
giava il sospetto che quell’affarismo rapace (venture capitalism) che si
era impadronito delle risorse minerarie, danneggiando irreparabilmen-
te la biosfera senza peraltro neppure cercare di compensare in qualche
misura le tribu locali, si avrebbe certamente sfruttato allo stesso modo
le ricchezze celate nei corpi degli indigeni (**).

Il bio-antropologo americano Jonathan Marks (*) si & detto parti-
colarmente sorpreso di fronte all'impreparazione ed ingenuita dimo-
strate dai responsabili del progetto che non sembrano essersi preoccu-
pati di anticipare le implicazioni etiche, sociali, legali e politiche delle
loro ricerche. Marks ritiene che sia stata proprio questa «miopia» a
condurre alla sospensione dell’iniziativa. D’altronde I'intera impresa
rimane fondata su una premessa di fondo che & facilmente confutabile,
e cio¢ che a lingue distinte corrispondono spesso caratteri genetici di-
stinti. Questi genetisti e biologi hanno inizialmente ignorato gli inse-
gnamenti di pit di un secolo di ricerche etnografiche che comprovano
la mobilita della specie umana, la sua propensione a riscrivere conti-
nuamente i confini tra gruppi umani ed a costruire d’imperio norme e
consuetudini che non hanno riscontro nel mondo animale. Essi hanno
commesso uno dei peggiori errori nell’ambito della biologia umana («fal-
lacia classificatoria» o «fallacia essenzialista»), confondendo le catego-
rie artificiali, arbitrariamente costituite su basi culturali, storiche e geo-
grafiche, con quelle naturali. Per esempio, nella lista dei popoli che
sarebbero stati inclusi nello HGDP, figuravano gli Eta giapponesi. Al
di 1a del fatto che il termine correntemente usato dai Giapponesi stessi
& Burakumin, in quanto si considera la parola «eta» come troppo carica
di valenze razziste, non ¢ chiaro come una classe di Giapponesi esclusi
per decreto imperiale dal sistema castale dei Tokugawa (1603-1868) a
causa delle loro attivita professionali (es. macellai), possa essere consi-
derata un gruppo etnico-razziale separato dal resto della popolazione
giapponese. In altre parole quel che ¢ stato contestato ¢ I'impiego a fini
scientifici di criteri di classificazione e separazione puramente storici e
politici. I promotori dello HGDP hanno poi dimenticato che la diversi-
ta umana ¢ «discordante» piuttosto che «concordante», cio¢ a dire che
nel corso dei millenni si sono delineate delle gradazioni di differenzia-

(°*) M. Lock, The Alienation of Body Tissue and the Biopolitics of Immortalized
Cell Lines, «Body & Society» (2001), Vol. 7(2-3): 63-91.
(*?) J. Marks, Cosa significa essere scimpanzé al 98%,. Milano, Feltrinelli, (2003).
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zione cosi sottili che le somiglianze esterne tra due gruppi non possono
in alcun modo essere intese come una chiara indicazione di una unifor-
mita degli attributi biologici e fisiologici tra questi due gruppi. Rimane
la profonda amarezza di fronte ad un’iniziativa che aveva in sé le
potenzialita per apportare grandi benefici alla scienza ed alla gente co-
mune ma ¢ in parte fallita un po’ per la sua tendenza al gigantismo ma
soprattutto per quel certo dilettantismo in materia di dinamiche socio-
politiche e di responsabilita morale che purtroppo talora accompagna
'iperspecializzazione scientifica e che, in genere, si manifesta con mo-
delli riduzionisti che sono inaccettabili persino agli occhi di colleghi
che operano in aree di specializzazione limitrofe, come la biologia
molecolare e la proteomica (*).

Queste critiche non hanno pero impedito che studi di genetica del-
le popolazioni venissero intrapresi localmente, sia indipendentemente
dallo HGDP, sia come appendice del progetto in questione, ma su sca-
la ridotta per evitare ulteriori controversie, avendo come soggetto di
studio specifiche «founder populations», che come abbiamo visto sono
gruppi umani discendenti da un numero limitato di fondatori. Queste
comunita isolate rappresentano una grande opportunita per il clinico
in quanto una serie di variazioni genetiche che influenzano la salute dei
loro membri risultano amplificate e mostrano una frequenza maggiore
(allele frequency), mentre la parte restante del genoma rimane sostan-
zialmente inalterata giacché ben poche nuove varianti («genetic noise»)
vengono introdotte dall’esterno. Di conseguenza un certo numero di
patologie poligeniche possono essere piti facilmente associate («linkage
analysis») a marcatori genetici specifici («genetic markers») attraverso
lo studio degli alberi genealogici (multigenerational pedigree), le visite
mediche specialistiche, I'analisi dell'SNP («single nucleotide polimor-
physm») (). Le due premesse che stanno alla base di queste ricerche
sono le seguenti:

— ambiente e stili di vita sono rimasti pressoché immutati e percio
non hanno avuto alcun ruolo nelle variazioni;

— ¢ altamente probabile che tratti che tendono ad essere ereditati as-
sieme si trovino sullo stesso cromosoma (linkage analysis);

Ora, siccome le popolazioni isolate mostrano /inzkages molto stretti,

(“9) R. Cruz-Coke MADRID, «Proyecto de diversidad del genoma humano.
Experiencia cilena en genética de poblaciones», pp. 111-23; in Bergel, S., Cantu J.
Bioética y genética, Buenos Aires, Ciudad Argentina (2000).

(*1) Ossia studi di correlazione tra la distribuzione degli SNP su geni che possono
essere co-responsabili dell’insorgere di patologie e i fenotipi di soggetti portatori.
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con geni molto vicini gli uni agli altri («linkage disequilibrium»), cio ha
indotto molti genetisti a fondare delle piccole societa biotechnologiche
in aree isolate presso i luoghi dove sono cresciuti, in modo da sfruttare
queste condizioni cosi propizie all’acquisizione di dati di importanza
cruciale per la comprensione dei meccanismi dell’ereditarieta nella spe-
cie umana. Tali progetti sono attualmente in corso in Islanda, Tonga,
Quebec, Estonia, Sardegna, e tra i Mormoni, gli Amish, i Lapponi e gli
Ebrei Askhenazi, per citare solo gli studi pit famosi.

Proprio questo tipo di ricerche ha giovato enormemente alla salute
dei Sardi, che hanno potuto assistere ad uno stupefacente decremento
(di dieci volte!) dell'incidenza della beta-talassemia, o anemia mediter-
ranea (*?) grazie ad un programma integrato di screening di massa, di
consulenza genetica e di diagnosi prenatale. Lo stesso si puo dire delle
campagne per la neutralizzazione del morbo di Tay-Sachs negli Stati
Uniti che & stato ridotto pitt 0 meno nello stesso ordine di grandezza.

Cio non significa perd che la genetica delle popolazioni abbia rag-
giunto un punto di equilibrio ormai assodato tra il diritto alla ricerca
scientifica ed il diritto delle popolazioni a non subirne le conseguenze
pit deteriori. In pratica, esistono enormi problemi teorici che derivano
dalla natura del funzionamento degli organismi complessi come 1'uo-
mo che sono a sviluppo non-lineare, con geni, proteine ed ambiente in-
teragenti secondo modalita ancora non ben chiarite. Ma allo stesso tem-
po esiste una crescente consapevolezza che la pratica scientifica non
puod pit essere considerata avulsa dal contesto socio-politico e che un
progetto di ricerca nell’ambito della genetica di popolazioni richiede
anche un’accurata cornice giuridica ed etica. Questa accresciuta sensi-
bilita ha richiamato I'attenzione su alcune questioni irrisolte che si sono
manifestate in modo particolarmente evidente in Islanda, nel corso di
una «survey» che € ancora in corso. Una rapida menzione delle suddet-
te questioni servira ad inquadrare meglio la transizione dagli studi di
popolazione ante-guerra a quelli dei nostri giorni effettuati nella nostra
regione.

In Islanda, una ditta biotecnologica con sede negli Stati Uniti e ca-
pitale sociale statunitense chiamata deCODE Genetics ha iniziato un

() Si tratta di un’alterazione della catena proteica (globina) di tipo beta scoperta
nel 1943 dagli allora giovani ricercatori Ezio Silvestroni e Ida Bianco. I malati di
talassemia hanno un minor numero di globuli rossi, che risultano deformati, ed una
scarsa quantita di emoglobina, cosicché sono costretti a periodiche trasfusioni di san-
gue. Siveda anche S. Canali e G. Corbellino, Lessons from anti-thalassemia campaigns
in Ttaly, before prenatal diagnosis, Med Secoli 2002; 14(3): 739-71.
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programma di screening genetico della popolazione dell’isola con la
motivazione che I'Islanda ¢ un’isola estremamente omogenea da un
punto di vista genetico, in quanto i cui abitanti sono discendenti diretti
dei primi colonizzatori vichinghi. Questa ditta ¢ presieduta da un
genetista islandese che ha studiato negli Stati Uniti e che, pur non aven-
do mai prodotto alcuna ricerca di pregio, ¢ riuscito a vendere questa
sua idea alla multinazionale svizzera Hoffmann-La Roche che ha finan-
ziato il progetto. L’aspetto pit spiacevole di tutta la faccenda ¢ che le
obiezioni di quei genetisti di popolazione islandesi come Einar Arnason,
con una lunga esperienza di ricerca ed una credibilita guadagnata gra-
zie a numerose pubblicazioni e rapporti di collaborazione internazio-
nale, non sono state prese in considerazione dalle autorita islandesi. Il
progetto deCode prendeva le mosse da un paio di presupposti alquan-
to discutibili:

— gli Islandesi sono la popolazione pitt omogenea del mondo;

— gli Islandesi sono portatori di quasi gli stessi codici genetici degli

esploratori vichinghi che giunsero piu di 1.100 anni fa;

Arnason ed i suoi colleghi hanno invece fatto rilevare che i Vichinghi
non erano soli quando colonizzarono I'isola, ma avevano portato con
sé centinaia di schiavi «celti». Inoltre si ebbero continui contatti con le
isole britanniche, tanto che la variabilita genetica della popolazione
islandese risulta davvero considerevole. Per aver espresso questa sua
opinione, lo scienziato fu rimosso dal comitato bioetico nazionale nel-
I’estate del 2000. Alle critiche dei genetisti vanno aggiunte quelle degli
specialisti di biomedicina, che ritengono che Stefansson abbia fatto fin
troppe promesse agli Islandesi e che, allo stato attuale delle conoscen-
ze, non sia assolutamente possibile prevedere quando e se ci saranno
delle ricadute positive in termini di terapie e prevenzione. Inoltre, que-
sti ultimi temono che I'orientamento marcatamente affaristico del pro-
getto potra avere delle spiacevoli conseguenze in termini di tagli alla
sanita ed all’assistenza pubblica. La maggior fonte di preoccupazione
rimane pero il modo in cui un imprenditore (il genetista/uomo d’affari
Kari Stefansson) ed una multinazionale (la Hoffmann-La Roche) con
I'appoggio di un governo acquiescente, hanno indotto la popolazione
ad accettare delle decisioni che riguardavano la collettivita e incideva-
no sul bilancio nazionale islandese, ma che erano state gia prese in altra
sede, senza sentire il bisogno di consultare gli interessati, senza permet-
tere un vero e proprio consenso informato ed accelerando scaltramen-
te I'iter di approvazione delle misure legislative necessarie all’autoriz-
zazione del progetto in modo da prevenire obiezioni che parrebbero
invero ragionevoli e fondate.
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La transizione verso un modello di ricerca pit attento ai reali biso-
gni della gente e dei soggetti di studio ¢ avvenuto proprio in seguito alle
controversie che hanno caratterizzato I'esperienza dello HGDP e di
Decode.

A mio modo di vedere, la ricerca di genetica di popolazioni che pit
si avvicina ad un modello ideale ¢ CARTaGENE, un progetto svilup-
pato dai genetisti del Canada francese (Québéc) e che interessera 60.000
canadesi di eta compresa trai25 ed i 74 anni per un periodo di quattro
anni. I pre-requisiti che dovranno garantire che le ricerche andranno a
buon fine mi paiono pit che soddisfacenti:

—  Contribution au bien-étre de la population et partage des bénéfices:
'uso di ingenti risorse pubbliche deve presupporre delle chiare fi-
nalita e dei chiari benefici per la popolazione. Questo contributo al
benessere della popolazione dovra essere concreto ed equanime,
senza privilegiare i partecipanti alla ricerca. Il ritorno economico
potra anche prendere la forma di un sostegno finanziario ad orga-
nizzazioni umanitarie o della costruzione di infrastrutture sanitarie.
Si ritiene inoltre importante promuovere la nascita di istituti di ri-
cerca locale che possano creare un indotto che vada ad ulteriore
beneficio della popolazione locale;

—  Divulgation et gestion des risques: pur se i rischi fisici connessi alla
partecipazione a questo studio sono davvero minimi, i ricercatori
hanno il dovere di informare i volontari di quali siano i rischi socia-
li, psicologici ed economici nei quali potrebbero incorrere e di ga-
rantire la confidenzialita dei dati inseriti nei databases;

—  Commercialisation e liberté de recherche: i ricercatori ed i gestori
delle biobanche dove saranno conservati i campioni di materiale
genetico, pur esercitando dei diritti su quest’ultimo (es. proprieta
intellettuale di ogni scoperta realizzata con il suo studio), non ne
saranno considerati i proprietari. Qualunque tipo di commercializ-
zazione dovra essere adeguatamente motivato e non potra violare il
diritto alla liberta di ricerca o prospettare una situazione di chiaro
conflitto di interessi;

Siamo ora pronti ad esaminare uno studio della genetica delle po-
polazioni che ci riguarda da vicino. Si tratta del gia citato GenNova,
che viene condotto in quelle stesse vallate precedentemente investigate
da Cantoni e Gianferrari e su quei monti che hanno assistito al ritrova-
mento nel 1991 di Otzi, 'Uomo di Ghiaccio, che visse circa 5300 anni
fa e che, stando ai test genetici, sembra mostri considerevoli affinita
con le popolazioni locali dei nostri giorni. La fase pilota del progetto ha
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preso le mosse a Stilfs (Stelvio), una localita molto prossima alle fron-
tiere con la Svizzera e I’Austria. 500 abitanti di Stelvio hanno preso
parte nel 2002 a questa indagine conoscitiva delle dinamiche dell’ere-
ditarieta dell’ Alzheimer, del Parkinson (che al momento attuale afflig-
ge circa 2500 altoatesini), del cancro, e di varie patologie cardio-vascolari.
Il progetto GenNova, diretto da Peter P. Pramstaller, un brillante neu-
rologo e genetista pusterese, nasce da una collaborazione internaziona-
le che include le universita di Lubecca, Harvard e Monaco, e percio
non deve sorprendere che per questa sua fase pilota fossero presenti un
medico e tre studenti di medicina dell’'universita di Monaco di Baviera,
con l'incarico di svolgere una parte dell'indagine relativa alle malattie
cardio-vascolari per mezzo di questionari, elettrocardiogrammi (ECG),
misurazioni della pressione del sangue ed il campionamento di sangue.

Gli abitanti di Stelvio hanno accolto positivamente questa indagine
sul loro patrimonio genetico che ha il merito di non essere solo diretta
allo sfruttamento economico delle conoscenze acquisite — come invece
avviene in altre realta come I'Estonia, Tonga e la summenzionata Islan-
da, dove i dati sono di proprieta di qualche piccola impresa bio-tecno-
logica che poi li vendera alle grandi societa farmaceutiche —, ma ha
fatto suo il principio che i medici locali dovranno poter impiegare fin
da subito qualunque informazione che possa essere utile alla cura dei
propri pazienti (es. tramite un pitt mirato dosaggio dei farmaci). Questi
stessi medici locali potranno inoltre avvantaggiarsi di uno stage di for-
mazione in genetica medica pressoché gratuito. In pratica i benefici di
tale ricerca non deriverebbero indirettamente dalle future ricerche cli-
niche condotte nei laboratori di ospedali e universita ma sarebbero
immediatamente fruibili dalla comunita locale. Percio se il patrimonio
genetico dei valligiani si trasformera in una miniera d’oro, i profitti an-
dranno a tutto vantaggio dell’assistenza e della ricerca medica altoatesina.

La scelta del punto di partenza per questo ambizioso progetto &
caduta su Stelvio non tanto per la sua unicita, quanto per 'esistenza di
un storico locale, una di quelle ormai rare ma preziose figure di studio-
so dedito alla stesura della cronistoria sociale del villaggio in cui vivono
e che spesso sanno fornire quelle informazioni sulle genealogie e le
interazioni sociali che risultano fondamentali per il buon esito di uno
studio genetico di popolazione. Pramstaller ha spesso riaffermato il
valore di una ricerca effettuata in un tale contesto socio-ambientale,
che risiede nel fatto che gli abitanti di questi villaggi respirano la stessa
aria, bevono la stessa acqua e sostanzialmente seguono la stessa dieta e
di conseguenza lo studio delle predisposizioni genetiche ¢ molto pit
semplice che nei grandi centri urbani, dove le variabili (fattori esterni)
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si moltiplicano. In altre parole, in un ambito cosi ben definito (isola
geografica) ¢ possibile identificare quale segmento del DNA ¢ respon-
sabile dell’insorgere di una determinata patologia attraverso l'intera-
zione con I’'ambiente esterno. Lui stesso afferma che: «Una popolazio-
ne omogenea ¢ paragonabile ad un coro: tutti sono intonati, se una
persona stona & quindi pit facile individuarla. Ad esempio & quindi pit
facile «stanare» la mutazione di un gene, si tratta di una situazione van-
taggiosa per i progressi della ricerca. Il patrimonio genetico ¢ caratte-
rizzato da DNA molto simile, se pensiamo invece al patrimonio di una
popolazione molto eterogenea, come gli USA, diventa molto comples-
so sentire nella partitura musicale le sfumature, tutto & caotico» ().

I primi risultati di queste ricerche sono molto promettenti. Special-
mente per quel che riguarda le manifestazioni del morbo di Parkinson,
le osservazioni hanno mostrato che un gene difettoso puo determinare
un ampio spettro di conseguenze pitt o meno prevedibili e controllabili.
Queste variazioni sono comprensibili alla luce dei condizionamenti
ambientali e delle interazioni tra i geni e le loro espressioni. D’altra
parte, sottolinea Pramstaller, ¢ ormai appurato che ben poche malattie
hanno una base unicamente genetica. Questo pero significa che sara
necessario studiare nuove precauzioni e cio sara possibile solo grazie a
studi clinici che fruiscano di una vasta collaborazione internazionale.

Quanto alle questioni legali ed etiche, il progetto ¢ monitorato da
un comitato bioetico tramite una bioeticista bolzanina che tiene i con-
tatti con il suo dipartimento all’universita di Bologna. Questo comitato
ha fissato le linee-guida alle quali i ricercatori dovranno attenersi nel
corso della loro ricerca, la partecipazione allo studio ¢ volontaria e ri-
servata a tutti coloro i quali hanno raggiunto la maggiore eta, previa
consenso informato e con il diritto di chiamarsi fuori in qualunque
momento o richiedere che i propri dati vengano cancellati. I dati perso-
nali, raccolti tramite un ampio questionario e una serie di esami clinici,
sono protetti ed una liberatoria garantisce che le informazioni verran-
no impiegate solamente a fini di ricerca scientifica e non diagnostica (a
meno che cid non venga espressamente richiesto dal volontario). Per
Pramstaller cio che distingue la ricerca che lui dirige € che si tratta di
scienza pura (reine Wissenschaft) che nulla ha a che vedere con studi
pit controversi sulle cellule staminali, sulla clonazione o sulla manipo-
lazione del genoma. Questo ¢ un aspetto molto interessante perché

(®) 1l padre della genetica a Bolzano: a volte dobbiamo fermarci ‘Alto Adige’ del 3-
4-2003.
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mostra che, almeno in apparenza, secondo Pramstaller questi studi non
fanno parte dell’ambito della ricerca pura. E ben difficile credere che
una tale affermazione rispecchi la sua opinione. Si puo forse ipotizzare
che il neurologo pusterese sia semplicemente molto preoccupato dalla
possibilita che «qualcosa vada storto» nel rapporto tra la sua sezione di
medicina genetica, i mass media, e 'opinione pubblica. Sarebbe trop-
po semplicistico bollare queste sue inquietudini come frutto di una
qualche forma di cripto-paranoia. Il problema che molti scienziati im-
pegnati in ricerche genetiche di popolazione si trovano ad affrontare &
che il tacito accordo esistente tra gente comune e specialisti & talora
piuttosto precario. Alla maggior parte dei cittadini non viene offerta la
possibilita di comprendere vantaggi e svantaggi di un certo tipo di ri-
cerca e non sembra neppure giusto colpevolizzarli per un’ignoranza
che ¢ del tutto comprensibile in una societa votata all’iperspecializza-
zione. Per questo Pramstaller cerca di dedicare una significativa por-
zione del suo tempo ad attivita di divulgazione della scienza (outreach
programmes) che avvicinino 'opinione pubblica a quel fenomeno mi-
sterioso che ¢ la ricerca scientifica avanzata. Il presente articolo ¢ stato
scritto nel medesimo spirito.

CONCLUSIONT

La Storia ci ha insegnato che la scienza pud venire impiegata dai
potenti per convincere chi potere non ne ha a vedere il mondo come
pit conviene ai primi. Dato che, per parafrasare Albert Camus, tutti
noi siamo almeno in parte «preda delle nostre verita», un dibattito vi-
brante su questi temi ¢ quanto mai opportuno e fruttuoso, a patto che
non si trasformi in uno scontro tra antropolatri e tecnonichilisti, o tra
fondamentalisti religiosi ed ingenui idealisti. Io credo che per evitare
un tale sterile confronto sia necessario che il dibattito coinvolga tutti,
non solo i cosiddetti esperti, e che 'intera popolazione sia resa edotta
delle nuove scoperte scientifiche e delle implicazioni etiche e sociali
che ad esse si accompagnano. Il rischio maggiore ¢ quello di presumere
che i cittadini siano masse illetterate, vittime di pregiudizi e supersti-
zioni, e incapaci di cogliere 'essenza dei dibattiti. Questo atteggiamen-
to di superbia elitaria & profondamente anti-democratico e va senza
dubbio combattuto. Una buona parte della popolazione italiana ha ri-
cevuto un’educazione che la rende pit che preparata ad affrontare le
questioni pitl spinose. Cid che manca a molti ¢ il tempo per occuparse-
ne, di qui la necessita di insegnare la bioetica e le scienze nelle scuole
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come parte dei corsi di educazione civica ed educazione al pensiero
democratico. Cio fornirebbe ad un numero considerevole di cittadini
gli strumenti di base per poter riflettere su che cosa ¢ in gioco nell’Era
della Genomica, quali siano i rischi ed i benefici reali, non quelli sban-
dierati per motivi che poco hanno a che fare con il bene della collettivi-
ta. Ma perché questo progetto divenga un giorno realta sara necessario
definire le linee-guida per la formazione di insegnanti che sappiano
promuovere la ricerca scientifica ed una bioetica che, a mio avviso, va
integrata con nozioni di storia della scienza, di studi sociali della scien-
za, e di scienze politiche per poter davvero lasciare un segno nella co-
scienza e nella memoria dello studente e del cittadino e non semplice-
mente librarsi nel cielo delle astrazioni. Io mi auguro che questo mio
breve contributo possa spronare gli specialisti a guardare agli studi so-
ciali e storici della scienza e della medicina come ad una disciplina car-
dine delle democrazie avanzate.
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