ESTENSIONI all’ EREDITARIETA’
MENDELIANA:

Le leggi di Mendel sono ancora valide
Cambiano i rapporti di dominanza tra gli alleli

1. ALLELI MULTIPLI

In una popolazione un gene puo corrispondere ad una moltitudine di alleli differenti.

Ogni allele puo essere responsabile di un tratto diverso.
Ogni allele puo avere un certo rapporto di dominanza su un altro allele.

Esempio: gene per il colore del mantello nei conigli (4 alleli possibili)

-Allele C: colore grigio scuro Genotipi
(dominante su tutti gli altri) possibili?

-Allele c¢hd: colore cincilla Genotipi
(recessivo rispetto al precedente, dominante sui successivi) possibili?

-Allele cch: estremita colorate

Lo . . . . Genotipi
1)
(recessivo rispetto ai due precedenti, dominante sul successivo) - ‘ possibili?
-Allele c: assenza di colgre. . ’ Genotipi
(recessivo rispetto a tutti gli altri) _ p, | possibili?

-




ALLELI MULTIPLI: quadrato di Punnett
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Le leggi di Mendel ed il quadrato di Punnett sono ancora
validi, va solo riconsiderato il numero di alleli diversi
NELLA POPOLAZIONE (>2)

2. CODOMINANZA

Non c’é un vero e proprio rapporto di dominanza tra gli alleli.
L'eterozigote presenta entrambi i tratti dei due omozigoti.

Esempio: gene per l'attacco di zuccheri ad una glicoproteina sulla superficie dei
globuli rossi (gruppo sanguigno)

-Allele 1*: 'enzima attacca galattosammina \‘

(dominante su i)

-Allele 1B : 'enzima attacca galattosio
(dominante su i)

|

-Allele i: 'enzima non é attivo
(recessivo rispetto agli altri due)

Il genotipo IAIB presenta entrambi i tratti (entrambi gli zuccheri)




GRUPPI SANGUIGNI e TRASFUSIONI

Le glicoproteine di membrana agiscono da antigeni:
Il sistema immunitario riconosce e distrugge le cellule con antigeni diversi

Tipo
dei
globuli  Genotipo

A A7 o PI°

B IPIE o fi°

AB s

0O er

(trasfusione)

. Puo ricevere da:  Puo donare a:
Organismo

Ain omozigosi o in
eterozigosi con 0

B in omozigosi o in
eterozigosi con 0

Eterozigosi diAe B

Omozigosi di 0

OeA AeAB
OeB BeAB
0,A, B,AB AB
0 0,A, B, AB
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EREDITARIETA’ dei GRUPPI SANGUIGNI

Tipo
dei
globuli ~ Genotipo

A "t o e

B %15 o [l°
AB 1AE
@) er

Incrocio tra due individui I41°;

A |0
< | JAA | AR
=1 A0 | jop

Se due individui con gruppo sanguigno,
rispettivamente, A e B generano un figlio
con gruppo sanguigno 0, qual & il loro

genotipo?

Che percentuale di
figli con gruppo
sanguigno A?




3. DOMINANZA INCOMPLETA

L'eterozigote presenta un tratto “intermedio” rispetto ai due omozigoti

Impollinazione incrociata tra Auto-impollinazione tra piante della F;
varieta pure cRew cRew

cich c¥c F, 3 X & >

s il
» : i

F 1 . ]
O epos B, \
crew e &
b F R »
F1 ' ,'3".. 2 ¥ -, 2, 1/4 rosso
-~ 1/2 rosa
tutti fiori rosa U oW s - 1/4 bianco
cfcY cve”

Che percentuali avremmo osservato in caso in caso di dominanza completa?
Perché il fiore eterozigote ha un tratto intermedio? (effetto quantitativo)

AaBb % aaBB % aamp 7/16

100% con semi viola bianco

7
Fenomeno per cui un gene interferisce con il fenotipo di un altro gene
(p.e. enzimi della stessa via metabolica)
Enzima A Enzima B Prodotto finale
Precursore > Intermedio 1 > Intermedio 2 —> —> —>  (p.e. pigmento
viola)
Impollinazione incrociata tra Auto-impollinazione tra piante della F,
varieta pure AB Ab aB 5
Blanco Bianco # : ¢
(Adbty @z 48 / / e/ /
Fo Incracio AasB " aaBp T AaBB U AaBb
. Tutti viola . . / / ,
e ango S amb & aam Sopaw 916
F / ; ; viola
1 _ g :
o
AaBB
Z




5. EREDITA’ POLIGENICA

Fenomeno per cui un fenotipo & determinato dal contributo additivo di pit geni
(p.e. altezza, colore della pelle)

20 Vx
Il fenotipo e quantitativo, non
qualitativo (i tratti variano in W i
maniera continua) <
2
=
2
k-]
2
@
E 6
-
Il fenotipo “colore della pelle” &
controllato da circa 60 geni 1
000 000 000 000
000 /000/00C|CO0 O,
Moito Molito
scuro chiaro

6. INFLUENZA dellAMBIENTE

L’ambiente esterno ed interno puo influenzare il fenotipo
(fattori nutrizionali, temperatura, esposizione ad agenti chimici e fisici, etc...)

Linfluenza dellambiente & necessaria a determinare un fenotipo ma non e
sufficiente (serve anche il genotipo “sensibile”)

Esempio: gene codificante per I'enzima tirosinasi (tappa limitante sintesi melanina)

Gatto siamese
Coniglio
Umeinas v, del’Himalaya

pigmertazione

Uno degli alleli (ch) codifica per 135, Tonaima.
una forma della tirosinasi, la cui

della pelliccia scura.
attivita € modulata dalla ’
temperatura corporea: / ‘
Temperatura sopra

133°C, I'enzima
tirosinasi & inattivo,

-T<33 gradi: enzima attivo hon co prmentacina.
-T>33 gradi: enzima inattivo

L
-

Che colore se il gatto fosse C/ceh ? Genotipi ¢/ cch o cch/c
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ECCEZIONI alle LEGGI di MENDEL

Geni associati e Geni X-linked:
Le leggi di Mendel non sono piu valide
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Drosophila melanogaster (moscerino della frutta)

Morgan utilizzd un approccio molto simile a quello di Mendel,
tranne che per I'organismo “modello”.

VANTAGGI:

- Piccolo

- Facile da allevare

- Tempo di generazione breve

- Fenotipi wild-type e mutanti
(comuni e rari nella popolazione)

wild-type mutante

IN PIU”:

- Esistenza di due sessi distinti
- Sessi facilmente distinguibili
(dimensioni, colore e fasce del’addome)

femmina maschio
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INCROCI DIIBRIDO (1)

Morgan effettud incroci diibrido con alcuni caratteri di drosophila

Colore del corpo: Forma delle ali:
- allele B (colore grigio, dominante) - allele Vg (ali normali, dominante)
- allele b (colore nero, recessivo) - allele vg (ali vestigiali, recessivo)

=

Bb Vgvg e bb vgvg
Grigio Nero Grigio Nero o
F1 normali  vestigiali  vestigiali  normali  Fenotipi

BbVgvg bbvgvg Bbvgvg bbVgvg Genotipi
| |
parentali ricombinanti

Che % sono attese?
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INCROCI DIIBRIDO (2)

...ma le frequenze degli individui sono diverse da quelle attese

F1 BbVgvg bbvgvg Bbvgvg bbVgvg
Grigio Nero Grigio Nero 2300 mosche
normali  vestigiali  vestigiali  normali in totale
Individui attesi - 50% parentali
575 575 575 575 .
(22 legge Mendel) - 50% ricomb.
s . - 93% parentali
Individui osservati 965 944 206 185 - 179% ricomb.
\ \ )
. o
parentali ricombinanti

Questo risultato contraddice la seconda legge di Mendel:
gli alleli di questi due geni NON assortiscono indipendentemente,
ma B tende ad assortire con Vg e b con vg.
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GENI ASSOCIATI (IN LINKAGE) e MEIOSI
Q *}

Grigio, ali normali (tipo selvatico) Nero, ali vestlgiali
sono sullo stesso cromosoma.

BV
@ ) 9 \\
{ )
Geni di questo tipo si chiamo ) ‘\
geni associati.
0% progenie rico \ 0%-<progenie ricomb. <50%
(in assenz
crossing ver)

R'Comb'”az'one\gn presenza di crossing-
Genotipi parentali

over)
B Vg ‘ v. b v\i
D S

Morgan capi che gli alleli di
quei due geni tendono a
rimanere associati perché

Genotipi ricombinanti

gameti

W

\\{_,/' \\'// \.\i,,/
Y Y Y Y
. B Vg B b Vi
Da cosa dipende anub e EED pr—_—} 3
la frequenza di m: [ —="3—3 =23 —}) G o B
progenie — ; bW L bty
. 5 : >, rigio, Grigio, Nero,

ricombinante” ali vestigiali ali normali ali vestigiali ali normali

FREQUENZA di PROGENIE RICOMBINANTE

Si chiama anche frequenza di ricombinazione.
Si pud usare per misurare la distanza fisica tra due geni.

Genotipi parentali Genotipi ricombinanti 07I
g b vg\\ r;\v\ 2T\ P 3 v“‘u
=l ] Q‘“;) ‘C"?)
b vg B Vg
- 3.5 [t e ] m
COoemm® O o P [sewan = 5 =-u)-] ==
b vy b v b vg b vg
Nero, Grigio, Grigio, Nero,
ali vestigiali ali normali ali vestigiali ali normali
Numero
944 965 206 185 degli individui
| & AE S
Y %
Fenotipi parentali Fenotipi ricombinanti (non parentali)
391 ricombinanti Qual & freq. di ricomb.

Frequenza di ricombinazione =

2300 progenie totale :

minima e massima?
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CROMOSOMI SESSUALI (1)

I cromosomi sessuali contengono i geni per la determinazione del sesso

Drosophila:

4 coppie di cromosomi omologhi
- 3 coppie di autosomi

- 1 coppia di cromosomi sessuali

Uomo:

23 coppie di cromosomi omologhi
- 22 coppie di autosomi

- 1 coppia di cromosomi sessuali

fil

4 )

Wil i

it

| cromosomi sessuali T | B 1R ] gl 55 43 88
segregano come tutti gli altri; ; 135 = Iy IS T 1€ 17 18
XX: femmina
XY: maschio ‘ \
6g 88 ; am o AA & 17
19 20 21 22 XIEXSRY,

CROMOSOMI SESSUALI (2)

Q - O

XX[XY

Gameti femminili

= X X
2
€ X XX XX
%Y XY XY
o

50% femmine
50% maschi

- I’X ha dimensioni molto

LACE s iR maggiori dell’Y (156Mb vs 56Mb)

- X ed Y hanno alcuni geni in
comune (omo/eterozigosi)

- La maggior parte dei geni dell’X
sono del tutto assenti nell’Y
(emizigosi, i maschi hanno un
allele solo)

/n—ﬁj v
! I J X
| 1

Eccezione alla prima legge di Mendel:
Un allele pud essere DEL TUTTO assente in
un gamete che trasporta I'Y
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EREDITARIETA’ X-LINKED

Morgan scopri i geni X-linked (presenti solo sull’X) effettuando degli incroci monoibrido

Il gene per il colore degli occhi & sull’X di drosophila
- Allele XR (rossi, dominante, wild-type), Allele X' (bianchi, recessivo, mutante)

rossi

Femmina g Maschio Eeriming ﬂ ﬂ Maschio

omozigote ; emizigote omozigote emizigote

con occhi ] con occhi con occhi con occhi
,

xR le Xr Ye bianchi Sremah X rossi
. l , Che % della
permi f . S ermi
progenie ha fenotipo P
caEmD a dominante? [0 e 5
e D 100% (come per e

i autosomi)
s D q7 Gl::::) ‘37

Uova
50% (nessun
DD D maschio) D ¢ I

@z
c,mm'?y ‘mmc:::'z? 5

A owbdpR

PEDIGREE X-LINKED RECESSIVO

Una patologia X-linked si riconosce da un pedigree per varie caratteristiche

Esempio di patologia X-linked recessiva (daltonismo, emofilia, DMD)

Generazione | (genitori)

Generazione I

Perché questo
pedigree non e
dominante?

Generazione lll

Generazione IV

Il fenotipo patologico appare soprattutto nei maschi (non hanno “backup’)
Il fenotipo di un maschio (sano/malato) dipende dall’unico allele sull’X

I maschi malati non trasmettono I’allele patologico ai figli maschi

I maschi malati trasmettono I'allele patologico a tutte le figlie femmine
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INATTIVAZIONE del CROMOSOMA X

Per alcuni geni sull’X, una femmina ha il doppio degli alleli di un maschio,
quindi si potrebbe dedurre che abbia anche il doppio della quantita di proteine.

Non é cosi. Nelle prime fasi dello sviluppo embrionale delle femmine, in ogni
cellula, uno dei due cromosomi X & “inattivato”

Una femmina & un mosaico genetico
(rispetto ai caratteri determinati dall’X)

Allele per il colore rosso Allele per il colore nero

Due cellule di un embrione di femmina

Corpo
di Barr
(cromosoma
inattivato) l

Come saranno i maschi?
21




