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• Il cervello è l'organo più importante del 
sistema nervoso centrale

• ha un peso piuttosto variabile che non supera 
i 1500 grammi

• ha un volume compreso tra i 1100 e i 1300 cm³

Il cervello umano



Il cervello umano

Rapporto tra massa del cervello e massa del corpo:

uomo 1/45 
scimpanzè tra 1/90 e 1/180

cervello umano 86 miliardi di neuroni
scimpanzè 6 miliardi di neuroni  



Come è determinata a 
livello genetico 

questa differenza?



Dal DNA all'embrione

• Sequenza di basi -> amminoacidi 
-> proteina

• Sequenza di basi -> cellule specializzate 
-> embrione



E' controllato da una serie di geni detti

geni omeotici

Sviluppo embrionale



• Una regione homeobox  è:

una sequenza di DNA che dirige 
i geni coinvolti nella regolazione 

delle procedure di sviluppo (morfogenesi) 
negli animali, funghi e piante.

Geni homeobox



Biologia evolutiva dello sviluppo

I geni Hox si trovano in un gruppo organizzato.

Controllano la disposizione delle parti del corpo

lungo l’asse cefalo-caudale

sia negli insetti che nei mammiferi 



I geni omologhi che codificano fattori di trascrizione simili 
sono espressi secondo un quadro simile lungo l’asse antero-

posteriore sia negli insetti sia nei vertebrati



Sviluppo embrionale drosophila



Drosophila mutante

Lo studio



Esempi di sviluppo embrionale











Sviluppo cervello





Evoluzione cervello

Nell'evoluzione umana, il cervello è 
cresciuto di quasi tre volte.

Il cervello dell'uomo è così grande a 
causa di un "errore" genetico





Gene NOTCH2, influisce sulla differenziazione 
delle cellule staminali durante lo sviluppo 
embrionale

appartiene ad un’antica famiglia genica, che si è 
conservata per centinaia di milioni di anni

Gene antico NOTCH2



2 cellule staminali

1 cellula staminale 2 neuroni

1 cellula staminale progenitrice 
e 1 neurone

Sviluppo del cervello umano



L'espansione del cervello è probabilmente 
dovuta a:

3 geni “sbagliati”, posseduti solo dall'essere umano 

Sono nuove varianti di antichi geni comuni a tutti 
gli animali che controllano lo sviluppo delle cellule 
staminali progenitrici dei neuroni

Evoluzione



gene NOTCH2
↓

duplicazione parziale?
↓

"errore?"
↓

NOTCH2NL A NOTCH2NL B  NOTCH2NL C 

↓

NOTCH2



Analisi genetiche comparative indicano che:

• il primo di questi geni deve essere comparso
in qualche antenato della nostra specie 
fra 3 e 4 milioni di anni fa

• la sua azione, insieme a quella degli altri due
comparsi in epoca successiva

• ha lentamente portato il cervello a triplicare 
le sue dimensioni.

Geni NOTCH2NL A B C



Questi geni ritardano la differenziazione di 
cellule staminali corticali in neuroni

hanno una leggera preferenza per le staminali 

↓
producono altre staminali 

↓
producono più neuroni

↓
il cervello  aumenta di dimensioni.

Geni NOTCH2NL A B C



NOTCH2NL A B C

I geni 
NOTCH2NL A, NOTCH2NL B e NOTCH2NL C –

sono situati sul cromosoma 1

la mancanza di piccoli frammenti di DNA (o microdelezioni) 
in questa regione è associata con microcefalia e schizofrenia

le microduplicazioni di piccoli frammenti di DNA sono 
associati con macrocefalia e disturbi dello spettro autistico.



Il cervello umano 

Il cervello umano è quello con la maggior crescita della 
corteccia cerebrale e con le caratteristiche circonvoluzioni



La corteccia cerebrale 
E’ la sede delle funzioni mentali cognitive complesse:

• pensiero

• consapevolezza

• memoria 

• attenzione

• concentrazione

• linguaggio



• La corteccia cerebrale nell’uomo è rugosa e 
piena di avvallamenti per aumentare la superficie

• è uno strato laminare continuo che rappresenta la 
parte più esterna del telencefalo

• formata dai neuroni, dalla glia e da fibre nervose 
senza mielina con uno spessore di circa 2–4 mm

• nei cervelli non vivi conservati assume un 
colore grigio, che dà il nome di sostanza grigia. 

La corteccia cerebrale 



La neocoreccia cioè lo strato cerebrale esterno

rappresenta il 33% del volume cerebrale totale

contro il 17% degli scimpanzè

La corteccia cerebrale 



Il gene speciale

Gene ARHGAP11B studiato al  Max Planck 
Institute di Dresda

Deriva da un gene simile che ancora esiste sia nei 
primati che nell’uomo

E’stato trovato anche nei Neanderthal, ma non nello 
scimpanzè

Nella sua forma definitiva  lo possediamo solo noi.



La differenza sta in un gene 

Questo gene inserito nella neocorteccia di     
embrione di topo di 13 giorni provoca:

l’arricciamento della corteccia  

la proliferazione dei neuroni



La corteccia cerebrale 





Sviluppo della corteccia



Il sonno si suddivide in due fasi:

il sonno REM (rapid eye movement) durante il 
quale si verificano i sogni e il cervello ha un livello 
di attività quasi paragonabile a quello della veglia, 

il sonno non REM, che comprende gli stadi di 
addormentamento e di sonno profondo ed è 
caratterizzato dalla presenza di onde cerebrali 
molto più lente.

Sonno e genetica



Si ritiene che il sonno REM sia essenziale 
per consolidare le memorie e, più in 
generale, per mantenere un buon equilibrio 
psichico e fisico,

Sonno REM 



Un gruppo di ricercatori del RIKEN Center for 
Biosystems Dynamics Research (BDR) a Osaka, in 
Giappone, e dell'Università di Tokyo, ha scoperto 
che: 

2 geni controllano la durata e la continuità 
sia del sonno REM, 
sia del sonno profondo non REM

Sonno e genetica















Yasutaka Niwa e colleghi hanno identificato i geni  
chiamati:

Chrm1

Chrm3 

Geni regolatori



Hanno usato la tecnica CRISPR, per modificare 
in un gruppo di topi questi geni 

il silenziamento di Chrm1
riduce e frammenta il sonno REM,

la disattivazione di Chrm3
riduce la lunghezza del sonno non REM.

disattivando o eliminando entrambi i geni, 
la fase REM sparisce quasi del tutto

.

Geni regolatori



Si è scoperto che i topi erano vitali 
nonostante la perdita quasi completa di 
sonno REM 

Scoperta



Questa scoperta permetterà di controllare in 
modo rigoroso le funzioni di questa fase del 
sonno,

in particolare di capire se ha effettivamente un 
ruolo cruciale in funzioni biologiche fondamentali 
come l'apprendimento e la memoria

Conclusioni
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