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Figura 1.7 W La sintesi delRNA avviene utilizzando come stampo
solo un filamento del DNA di un gene.
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ESEMPIO:

- Una molecola di RNA la cui sequenza nucleotidica € tradotta in una sequenza aminc
nei ribosomi durante la sintesi polipeptidica si definisce: A

(A) RNA messaggero

(B) RNA ribosomiale

(C) RNA transfer

(D) RNA polimerasi

(E) quesito senza soluzione univoca o corretta
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Duplicazione del DNA
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La dinamica del DNA nel corso del ciclo cellulare
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Figura 1.15
Interfase e mitosi di una cellula animale.

Inizio della profase

| centrioli si separano. |
cromosomi si accorciano, si
ispessiscono e diventano
visibili. Il nucleolo
incomincia a scomparire.

Interfase i
La citocinesi & completata, Centrioli
i cromosomi sono allungati

e non sono piu visibili. |

cromosomi e i centrioli

replicano prima della fine

dell'interfase.

Profase intermedia

| centrioli continuano a
separarsi. Incomincia a
formarsi il fuso mitotico. |
cromosomi replicati
diventano visibili.
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(.
t(

Fuso
all'inizio
della mitosi
Centromero
Nucleolo
Profase avanzata
| centrioli raggiungono i
poli opposti del nucleo.
Telofase Incomincia a formarsi il 5
g /= Incominciano a ricostituirsi le fuso mitotico. La s S —all =
e\ =, membrane nucleari. | membrana nucleare .
“‘\ ) — (. — }.. cromosomi si allungano e incomincia a
‘ \ — \\\~or diventano meno visibili. Si dissolversi.
{ D = riforma il nucleolo e la
N— N citocinesi prosegue.
Microtubulo del
cinetocoro
Fibre

. W— Metafase
Anafase avanzata \ La membrana nucleare si

Le due serie di cromosomi Fuso (-] dissolta, i cromosomi
figli si avvicinano ai poli. replicati, tenuti uniti dal

Ha inizio la citocinesi centromero, si allineano
(divisione cellulare). sulle fibre del fuso in
posizione equatoriale,
Inizio dell'anafase rispetto alla piastra
| centromeri si dividono metafasica.

e i cromosomi figli
incominciano a migrare
ai poli opposti.



La duplicazione del DNA in fase S porta alla formazior
del cromosomi dicromatidici
Chromosomes are made of DNA molecules
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Anatomy of a chromosome
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Figura 1.12

Classificazione generale dei cromosomi eucarioti in meta-
centrici, sub-metacentrici, acrocentrici e telocentrici ba-
sata sulla posizione del centromero.

Metacentrico Acrocentrico

Sub-metacentrico Telocentrico




Figura 1.11

Organizzazione cromosomica degli organismi aploidi e

diploidi.
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Figura 1.13
Bandeggio G nel cariotipo di cromosomi metafasici di un
essere umano di sesso maschile.
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ESEMPIO:

1. Se in una piastra metafasica si osservano 76 cromatidi fratelli, g
coppie di cromosomi omologhi sono presenti?

2. Qual e il valore n di cromosomi di un organismo che presenta 18
Cromos o mi all danafase dell a 1

3. Una cellula con 10 coppie di cromosomi entra in mitosi. Quanti
cromosomi avra ciascuna delle due cellule figlie?
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Bivalente
(sinapsi di

SR s Centrosomi cromosomi
Coppie di centrioli Fuso omologhi)

Bivalente

Involucro :
Cromatina Diploide Cromatidi fratell Prammentazione
alcleare dell'involucro nucleare
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visibile Frammentazione
un chiasma dell’involucro nucleare

Involucro nucleare

Scomparsa
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del nucleolo

in formazione

ormazione di un
complesso sinap-

tonemale

| cromosomi duplicati Comincia la sinapsi Sinapsi completa: Il complesso sinaptonemale Bivalente pronto
iniziano a condensarsi avviene un crossing over ~ scompare; & visibile per la metafase
un chiasma

Figura 18-7
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Figura 1.20
Schema degli stadi della meiosi di una cellula animale.

Inizio della profase 1 Fase mediana della profase 1
Sono visibili i o o | cromosomi omologhi si
cromosomi gia replicati accorciano e si ispessiscono. | Profase 1tardiva

Cromosomi vanno incontro a

sinapsi e awviene il crossing- L'evento di crossing-over

viene visualizzato dai

Ve chiasmi. La membrana

nucleare scompare.

L'apparato del fuso inizia a

formarsi.
Metafase 1

L'organizzazione del
= i fuso & completata.
Ogni paio di
—~—— cromosomi (bivalente)

&L si dispone sul piano
= equatoriale del fuso.

- Anafase |
Anafase I | membri (diadi) di ogni paio
Cromosomico si separano e
migrano verso i poli opposti

~

Telofase 1

| cromosomi (ciascuno costituito da due
cromatidi fratelli) completano la migrazione
ai poli e le nuove membrane nucleari si
riformano. (Sono possibili altri assortimenti
dei cromosomi ai poli).

Profase 11

Citocinesi .
Nella maggior parte delle specie, awiene la

I K citocinesi con produzione di due cellule. |
cromosomi non replicano prima della meiosi 1.




Figura 18-9

Profase
Ciascun cromosoma condensato
& formato da due cromatidi.
Nella meiosi |, i cromosomi omologhi
si appaiano in sinapsi, formando
i bivalenti. Tra cromatidi non fratelli
avviene il crossing over e si formano
i chiasmi. Nella mitosi, ogni cromosoma
si comporta indipendentemente.

Metafase
Nella meiosi |, i bivalenti si allineano
sulla piastra metafasica. In mitosi,
i singoli cromosomi si allineano
sulla piastra metafasica.

Anafase
Nella meiosi |, i cromosomi
(non i cromatidi) si separano.
Nella mitosi si separano i cromatidi.

Telofase e citocinesi
di cromosomi della cellula
parentale.
Nella meiosi Il,
i cromatidi fratelli
si separano



Suddivisione del patrimonio genetico tra le cellule
figlie: confronto tra mitosi e meiosi

Cellule diploidi

(a) /
S-phase Mitosis
r———————— — I

(b)
Merosis ||
Meiosis | sister
Pre-meiotic homolog chromatid
S-phase Recombination segragation separation

Cummant Dq<r- 7‘9! Bickogy

Cellule aploidi

==

1 sola fase S, ma 2 divisioni cellular



Attenzione a domande come la seguente

Indicando con C il contenuto di DNA di una cellula aploide, una cellula somatica
In metafase ha un contenuto di DNA pari a:



Aneuploidie e non-disgiunzione meiotica

a) Segregazione normale b) Nondisgiunzione alla c) Nondisgiunzione alla
del cromosoma X meiosi 1 meiosi 11
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D @ @ o
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nondisgiunzione dei  nondisgiunzione dei
cromosomi omologhi cromatidi fratelli



Aneuploidia

Nullisomia (2n 2)

Monosomia (2n1) es.: sindrome di Turner X0

Trisomia (2n + 1) es.: sindrome di Klinefelter XXY
sindrome di Down (21)
sindrome di Patau (13)
sindrome di Edwards (18)




MONOSOMIE - TRISOMIE CROMOSOMI SESSUALI

1ELC I FR S Conseguenze di anomalie relative a numen diversi
dei cromosomi X e Y nell'uvomo, che dimostrano il

ruolo dell'Y nella determinazione del sesso

Costituzione Descrizione Numero di
cromosomica’ dell'individuo corpi di Barr

46.XX Normale € 1

46, XY Normale & 0

45X Sindrome di Turner ¢ 0

47 XXX Triplo-X ¢ 2

47 XXY Sindrome di Klinefelter & 1

48 XXXY Sindrome di Klinefelter & 2

48 XXYY Sindrome di Klinefelter & 1

47 XYY Sindrome XYY & 0

“11 primo numero indica il numero totale di cromosomi nel nu-
cleo. N e Y indicano l'assetto relativo al cromosomi del sesso.

Sono meglio tollerate delle autosomiche
Relativamente frequenti Solo 45,Y0 non € vitale



& da

18

AR A

21
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(a) (b)

FIGURA 15-5 Sindrome di Down.

(a) Questo ragazzino con la sindrome di Down si applica ad un espe-
rimento scientifico nella sua classe all'asilo. Alcuni individui con la
sindrome di Down imparano a leggere e scrivere. (b) Si noti la pre-
senza di un cromosoma 21 soprannumerario nel cariotipo di una
femmina con la sindrome di Down.

/- Solomon, Berg, Martin
Biologia

EdiSES




A tentativi di spiegared QS NB Risalgondiit & iQGrgciaA Ol
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La genetica moderna nasce nel 1860 quando il monaco
agostinianaGregorMendelne scoprii principifondamental

In una pubblicazionedel 1866 dimostro che entrambii genitori
trasmettono ai loro figli fattori ereditari discreti, che noi oggi
chiamiamogeni

La spiegazionedi Mendel si contrapponevasial f f Q Adéllig |

pangenesisial f f Q ddllimestclahza

Mendel scelsedi studiare la pianta di pisello odoroso (Pisum
sativum) perché

A di facile coltivazione

A capacedi autoimpollinarsied i petali stretti impediscono
cheil polline vengadisperso

Anolti genidellapiantasonosucromosomidiversi(caratteristica
essenzialger lo studio sullatrasmissionedei caratteri).
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2 @) Si trasferisce il polline”degli stami del fiore
bianco

Genitori al carpello del fiore viola
(P)
¢!l carpello impollinato matura
\ 4Si piantano i semi contenuti nel
"4 V¥ \ baccello
Prole

(F)



Mendelpresein esame’ varieta di piante chedifferivanoper caratterimorfologicialternativi,
costantineltempo e le coltivo fino a chenon ebbela certezzadi averselezionatdinee pure.
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definiscono:

GENOTIPAD 6i nsi eme compl eto dei geni er edi

FENOTIPCOdescrive tutti gli aspetti della morfologia, della fisiologia, del
comportamento e delle relazioni ecologiche
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Figura 10.1

Influenze del progetto genetico (genotipo) sulla manife-
stazione fisica (fenotipo): interazioni con altri geni e i
loro prodotti (ad esempio, gli ormoni) e con I"ambiente
(ad esempio, I’alimentazione).

Genotipo
(costituzione
genetica)
' Influenze
Qiz latl)tl:iegeni ambientgli .
e dei loro prodotti ed eventi casuali
durante lo sviluppo
Fenotipo
(manifestazione di
una caratteristica

fisica)



TERMINOLOGIA E SIMBOLOGIA

* (Carattere dominante A
*» (Carattere recessivo a
* Fenotipo dominante A- mostra il carattere dominante
(qualunque sia I'allele omologo)
* Fenotipo recessivo aa mostra il carattere recessivo
* Genotipo omozigote AA
aa

* Genotipo eterozigote Aa

A Un carattere si dice dominante quando si manifesta nel | det eer oz
recessivo quando NON simanifesta nel | et erozi got e

A Si noti che la dominanza/recessivita & una caratteristica del carattere e
non del gene



Mendel conclusecheil caratterefiori bianchinon era scomparsan F1, mache soloil carattere
fiore viola era responsabiledel colore dei fiori. Sebbenela F1 avessesolo fiori viola, la
caratteristicasomaticafiori bianchidovevaesserestatatrasferitaallaprole. Quindila F1 doveva
sicuramentepossedere? fattori responsabilidel colore del fiore: un fattore per il viola ed uno

peril bianca

Generazione P - Piante P Assetto genetico (alleli) "
(linee pure) )‘é 3 | : vV
Gameti : _
Fiori viola l Fiori bianchi Tutti V Tutti v
: 0 _ Piante i Y
Generazione F ( ! Tutte le piante (ibridi) Tutti Vv
: - Jhanno fiori viola
Gameti 2 2
Fecondazione tra
piante K (F 3 F)
Generazione § @ @
Piante i T
Rapporto fenotipico V| M, Ao
»ﬂ?»*ziﬁ Ay 3uola e
1 bianco i = g
di piante con di piante v A
4 fiori viola 4 fiori bian Rapporto genotipico @ % & A“
1VV:2Vvlw 5




Sullabasedi questied altri risultati Mendelformulo delleipotest

AEsistonoforme alternative dei geni che determinanoi caratteri ereditari. Le forme
alternativeprendonoil nomedi allel..

Aer ogni caratteristica, un organismoeredita 2 alleli, uno da ciascungenitore Un
organismocon 2 alleli identici e detto omozigote Quindiunalinea pura € costituita da
individui omozigotiin tutti i loci. Un organismocon 2 alleli diversi dello stessogenee
detto eterozigote

Lod génic Alde
‘ ‘ ‘ dominante
A b &
Copeia
di cromoeomi
cmaloghi
di una celuls
diplade
A b C e
[eCessivo
Genotipo: AA bd Ce
Omozigote Omodigote Elerozgole
per [alele per [alele
dominanie recessvo
Fenolipo: Caraltere A Caraltete b Caralteta C

dominanie recessvo dominanie



Dai risultati ottenutiMendelformulo 3 leggi

1.Leggedelladominanzadel fenotipo (o leggedella omogeneita

di fenotipo): gli individui nati dall'incrocio tra due individui omozigoti che
differisconoper unacoppiaallelica,avrannoil fenotipodatod a | | daaminangelCean
significato piu ampio rispetto al lavoro di Mendel, puo essereenunciatacome legge
dell'uniformitadegliibridi di primagenerazione

2.Legge della segregazione(o legge della disgiunzione) i due
membridi unacoppiagenica(alleli) segregandsi separano)'uno dall'altro durantela
formazionedei gameti

3Legge del | 6 as s oindipendeata t (0 legge di

Indipendenza dei caratteri): i geni che controllano caratteri diversi si
distribuiscondn modoindipendenté 6 udmd | dueahtdaproduzionedeigameti
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CARATTERI CONTEMPORANEAMENTE

IPOTESI: ASSORTIMENTO DIPENDENTE IPOTESI: ASSORTIMENTO INDIPENDENTE

Generazione P LLGG , ? igg LLGG ’? lgg

Generazione F, g Lca » LiGg
’ e 1 1 1 1
_1@ 1-@ ;@;@ ;@ z@
2 2 ‘ 1 ‘ . . .
Generazione F; %@ ‘ 4 Q._G_G LIGG |11 Gg |LiGg
1 < Y-
- — e : —
1@ zﬁ “@ LIGG | GG |LiGg | iGg |
2> 1 h b ' ’ ‘>’ 9 Gialli
2@ - 16 W fsc
LLGg | LIGg |LLgg | Ligg 3 Verdi
- - = Y isci
| nisuitati ottenut 2@ - 4 Poemy = 3 v Cisli
contraddicono lpotesi LiGg | iGg | Ligg | Tgg | 16 = rugosi
| risultati ottenuti 1 !ﬁ Vemh.
contraddicono l'ipotesi 16 rugosi



P X F,

Fenotipi F,
per Ss x Ss

0 34 S~
(liscio)

.
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34 Y=

(giallo) Q
Ya yy

(verde)

34 Y- o>
giallo)
Yayy

(verde) ‘

Ss Yy
(liscio,
giallo)

Proporzioni
fenotipiche alla F,

9/16 S— Y-
Liscio, giallo

316 S— yy
Liscio, verde

36 55 Y—

Rugoso, giallo

16 55 yy
Rugoso, verde

e O 9O



| GENETISTI USANO IL T&30SS (0 REINCROCIO) PER DETERM
IL GENOTIPO SCONOSCIUTO

Al test-cross o reincrocio € un incrocio effettuato allo scopo di determinare il
genotipo sconosciuto.

Advviene tra un individuo di genotipo ignoto, che manifesta generalmente il fenotipo
dominante, e un individuo omozigote recessivo noto,.
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Fenotipi Mantello nero, Mantello nero, Mantello cioccolato, Mantello cioccolato,
Genotipi vistanormale N_A_ cieco (PRA) N_aa vista normale nn_A cieco (PRA) nnaa

Incrocio tra eterozigoti NnAa X nAa

(mantello nero, vista normale)
3 mantello cioccolato 1 mantello cioccoiato,
vista normale cieco (PRA)

Rapporto fenotipico
della prole




ASe | 6
vuole testare e
omozigote dopo il test-

ndi vi

_ Testcross:
cross la progenie
presenta tutta il Genotipi
fenotipo dominante.
ASe I 6| nd| Vi Gameti
eterozigote meta della
progenie avra fenotipo
domi nante e
Prole

recessivo

A A

| due possibili genotipi del cane nero:

AN 0 AN

l / \

® ® ®
) Q" ™

Tutti neri 1 nero : 1 marrone




ECCEZIONI ALLA PRIMA LEGGE

Ci sono eccezioni (apparenti) I t éreditarieta mendeliana, ovverossiacasi che
presentanocaratteristicheche sembranosottrarsiallainterpretazionemediantele
leggiappenaesposte

Questiriguardano
A Alleliletali

A Dominanzancompleta

A Codominanza



GENI ESSENZIALI (ALLELI LETALI)

A Un allele che determini la morte di un organismoe definito allele letale ed il
genein questionee chiamatoessenziale

A 1geniessenzialsonogeniche mutati determinanoun fenotipo letale:

MSela mutazioneé dovutaad un alleleletale dominante

omo/eterozigoti manifestano fenotipo letale

MSela mutazioneé dovutaad un alleleletale recessivo

solo omozigoti manifestano fenotipo letale.

(0p))

Ly SaSYLWA2 SQ Af 3ISYyS OKS RS
non esistono linee pure gialle!!!

NI A VI



Geni essenziali ed alleli letali (mutazione Yellow lethal)

P Gialla Giallo

AA"

h -

T Far
Bae— -

|

ATA*

b
Ty

Fy Gameti
maschil
llg"r’
Y ——
A Grgiomarrong _

_ (agouti) Giallo
Gameti A*AY ATA*
Fermminili

.'_r]' = -\.'. e

o — Letale
Giallo embrionale

ATat AYAY

Figura 4.7 » AY, la mutazione yellow-lethal, letteralmente giallo
letale, nei topi: una mutazione visibile dominante, che & anche le-
tale recessiva. Un incracio tra individui portatori di questa muta-
zione produce eterozigoti gialli e omozigoti grigic-marroni
{agouti} in un rapporto 2:1. Gli omozigoti gialli muoiono allo stadio

di embrioni.

giallo e’ un allele di aguti

rapporto
2 gialli:1 grigio-marrone
(aguti)

S1 possono osservare
separatamente la letalita’ ed il
colore, il primo €’ un carattere
recessivo 1l secondo ¢’
dominante



Figura 12.1

Forme alleliche di un gene.

J Gene selvatico (A)
== = = o= I

Forme alleliche multiple
(mutanti) del gene
selvatico (A)

h 1

Sito di mutazione



Gene A Gene B Gene C Gene D

' v . :
; v g '
Polypeptide A Polypeptide B Polypeptide C  Polypeptide D

Aspects of phenotype

Cogyright 2000 John Wiley and Sons, Inc



DOMINANZA INCOMPLETA
A Prendiamaper esempiodzy” Q -pianialNadbelladi notte (Mirabilis jalapa)

A [ QA y OdNRvarikt@rossae la varietabiancaproduce fiori ibridi di

colorerosa(coloreintermedio)

A In questo casoi caratteri @ O2 f 2 N.
rosso e bianco presentano
dominanzancompleta

A Lal leggedi Mendel & perd sempre
valida perché alla F, si otterranno di
nuovo piante rosse,rosa e bianche
nelle proporzionigenotipicheattesein
basea questalegge




GENERAZIONE P

Rosso

X N " Bianco
RR )\ QA r
. I'd
Gameti
b4 An questo casoil colore dei fiori
GENERAZIONE :Fs e influenzato sia RI t f QI
\;}:. Hos dominante, che RI f f QF
Z N recessivo
. q
Gameti @ ° ] ) i
2 vz ANella dominanzaincompletagli
. N eterozigotisonofenotipicamente
S distinti dagliomozigoti
1 1
2®

0SS0 Rosa
RR R

1 R
. ,®
ameti

GENERAZIONE F, o .. 1 ® Rosa

2

Br

Bianco
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ALLELIA MULTIPLA E CODOMINANZA

YSYRSt ALl y2

OKS A 3ISYyA | @S

stato successivamente modificato in seguito alla scoperta di geni con tre, quattro o

LIAdzQ +FftSfAd LEf FSy22YSy?2
S : . | Reazione tra il sangue dei gruppi sottostanti e gli anticorpi
anonpl. Antlcorpl provenienti dai gruppi sanguigni delle colonne a sinistra
dei gruppi presenti | (0 A B AB)
sanguigni Genotipi nel sangue 0 A B AB
Anti-B
1AjA ;
A o Anti-B
A
[EE
B 0 Anti-A
[Ei

y 2

I

LINBY RS Af

iy gy e iR
| B-1,3 | B-1,3 ||3-1,3
GlcNAC GlcNAC GlcNAC
| B-1,3 | B-1,3 ||3-1,3
G|a| G|a| Gal
Antigene O Antigene A Antigene B

| gruppi sanguigni umani ABO sono un esempio di alleli multipli. | quattro gruppi
sanguigni sono il risultato di diverse combinazione di tre differenti alleli.
Gli alleli 14 e IBsonocodominanti e sono espressi entramit@| fenotipo.



WAOFLIAG2E | yYR2 X

+ DOMINANZA

+ DOMINANZA
INCOMPLETA

+ CODOMINANZA

L

|| fenotipo dell’eterozigote
e uguale a quello di uno
degli omozigoti

|| fenotipo dell’eterozigote
é intermedio, cioé rientra
nell’intervallo definito
dai due omozigoti

|| fenotipo dell’eterozigote
include quello di entrambi

gli omozigoti



Le basi cromosomiche
dell’ereditarieta



Thomas Hunt Morgan

PREMIO NOBEL %

75
PER LA MEDICINA (1933). = .
Contribui a rendere evidente
che i cromosomi sono la
sede dei fattori
ereditari mendeliani
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A 1l comportamentodei cromosomiconfermale leggidi Mendel

A Lateoria cromosomicaR S f f QS NJsdstlerie chEigéni t
sono localizzati sui cromosomi e che il comportamento di
guesti ultimi durante la meiosi e la fecondazioneconfermasl
modellidi ereditarietanaoti.

A Quindi, effettivamente, sono i cromosomi che, durante la
meiosi, vanno incontro alla segregazionee I t t QI a a 2
iIndipendente cio e in accordoconle leggidi Mendel



Le basi cromosomiche delle leggi di Mendel:

Generazione F4 ~ Tutti i semi sono lisci e gialli
(LIGg)
Meiosi
\I Metafase | G
(due possibili disposizioni)

Anafase |

Q
m©®©©®©@@

% LG Yalg ALE Velg

Fecondazione tra piante F,

GenerazioneF, 9 -3 O 34 1@




| GENILOCALIZZATSULLOSTESSCROMOSOMATENDONOA ESSEREREDITATI

INSIEME

L 3ISYA

f 201 f AT 1
sullo stesso cromosoma sono de
geni associate tendono a essere

ereditati insieme.

Esperimento A
e S
Fiore viola | / \'
. 1 '
- ‘-\ /

—

Fenotipi

Fiori viola polline allungato
Fiori viola polline rotondo
Fiori rossi polline allungato
Fiori rossi polline rotondo

VvAa x VvAa

Numero dei

discendenti ottenuti

”
-

Granulo pollinico

allungato

Numero previsto

Spiegazione:i geni sono associati

Cellule parentali
diploidi
VvAa

Gameti
piu frequenti

Prole piu
frequente

Gameti

femminili
(va)

' , I 3% S .
va

VA

b
b
va

| B
Meilosi

AN\

VA va
[F 32 S-S [t 8% B W1

meone

Gameti maschili

VA (v
VAT VA
AL = S & ST
o
va va

3 piante con fiori viola e polline
allungato e 1 pianta con fior rossi e

polline rotondo.



éééééé. RI ASSUMENDO:

REINCROCIO:
Aer determinare il genotipo di un individuo
KBi effettua con | 6omozigote recessivo (.

Aa x AA ---- reicrocio 100% aA
KAa x aA ----- reincrocio 50% aA e 50% aa

Geni indipendenti: AP
B- -b
A a A- a
Geni associati: B- b b- B

CIS trans



| cromosomi sessuali
ed i caratteri
legati al sesso



A In molte specie di organismi il sesso €
determinatodal cromosomi

A Molti animalie gli esseriumani hanno una
coppiadi cromosomisessual(chiamatixXe Y)
chedeterminanoilsesslRSf f QA Y RA O

A Nei mammiferi, gli individui con un
cromosomaX e un cromosomayY sono di
sessomaschile Quellicon due cromosomiXX
sonodi sessdemminile



A 1l cromosoma Y ha un gene sry responsabile dello
sviluppo del testicoli.

Al QI aaSyl I RSt ONRY2az2yYl
delle ovale.

‘ 2N 07‘(Maschio) Q(Femmina)
Cellule
diploidi

dei genitori




NELLE PIANTE E NEGLI ANIMALI ESISTONO ALTRI SISTEMI DI DETERMINAZIONE
SESSO

'iay \(} ?‘ @d‘

M M

3
@W 16 (¥)s
|
Qs Q

Nelle api e nelle formiche se il corredo genetico e aploide allora si sviluppano solo
maschi, viceversa femmine.




Al genilegati al sessovengonoereditati con
modalitaparticolari

ATutti i geni localizzati sui cromosomi
sessualsonodetti legatial sesso

A In molti organismi,i genilegati al sesso
non correlati con la determinazione
delle caratteristichesessualisi trovano
piu spessaulcromosomax



A Nella drosofila il colore bianco degli occhi @ un
carattere legato al sesso.




A La modalita con cui vengono ereditati i geni legati al sesso

un modello di trasmissione ereditaria.

Femmina Maschio

Y

Gameti maschili

amei  (X) (V)

femminili

xer XRY

R= allelexocchi rossp
r = allele «occhi bianchi»

Femmina Maschio

3

Gameti maschili

Gameti
femminili

Femmina Maschio

Y

Gameti maschili

Gameti @ @

femminili
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&To

ST

G I {fratalh
0o O Maschiosano p g o E',; O Tnﬂﬂfri&
0 e g Femmina sana ﬂ Insieme di fratelli cosfititn

da quatiro maschi o re
O-00 = O [J Marimanio narmale famemire (per sconomia o spazio)
é Tre figli, sesso ignoio

0 0 Matrimanio ra
COMBARNLUINE (5 I I D | carghi |.'Il.'ﬂ.'lfl|| raFﬁIH‘."S-EII'Itam
oll aborti
& P'ruha.rui:!. CASD ill.‘i!.'E. Gemelf monozigol
proposi (maschial, o (identici
/ progosita (femmina)
E{}) o {}' Gamealk dizigoli
[Iralemi o non idenlic)
Pormara affottn dal
n * carattena o dalla malattia &

I © Escugte

Q‘ Simbalo divisa per ﬁ Zigosi nceta

rapgrasantana fing 4
quaking sspett dinic
i una sindame

v Deceduti



Figura 10.16

Simboli usati nell’analisi degli alberi genealogici umani.
Maschio

Femmina

Matrimonio

Genitori e 1 bambino,
1 bambina (in ordine di nascita)

Gemelli dizigotici (due cellule uovo)

Gemelli monozigotici (una cellula uovo)

Sesso non determinato
Numero di figli del sesso
indicato

Individui affetti
Eterozigoti per un gene
autosomico recessivo

Portatrice di un gene
recessivo legato al sesso

Morte
Aborto o parto di nato morto
(sesso non determinato)

Probando

Metodo per identificare le persone
in un albero genealogico; qui

il probando € il bambino 2

della generazione 11, 11-2

I\E}%iO—IO:==Q=>=>::|_=:.l

Matrimonio consanguineo
(matrimonio tra parenti)



Figura 10.17

Albero genealogico umano, che illustra I'uso dei simboli.

Generazione:
|

|

IV




Trasmissione autosomica dominante

Madre
sana

Padre
malato

u] B ]
B sano
[:] Malato Jud
[\\\\\\\\\\
|
|
om || 1] mo u] |
Figlio Figlia Figlio Figlia
malato sana sano malata

Una malattia autosomica dominante e
una malattia genetica causata dalla forma
allelica dominante di un gene difettoso, che
giacesu un autosoma Questotipo di malattia
e caratterizzatodal fatto che bastaunasingola
copiadell'allele difettoso per far siche essasi
esprima
1) unindividuoaffetto ha almenoun genitore
affetto.
2) vengonocolpiti entrambii sessi
3) il figlio di un individuo affetto ha la
probabilitadi 1/2 di essereaffetto.
Spessainamalattiaautosomicadominantee |l
risultato di una nuovamutazioneverificatasiin
uno dei gametiparentali

A\condroplasia

ACorea di Huntington
ANeurofibromatosi
Apercolesterolemia familiare



ACONDROPLASIA

La malattia € dovuta ad una mutazione
del gene FGFR sul cromosoma4 (4pl16.3).
L'allele responsabile € letale allo stato
omozigote

Nella maggioranzadei casi le persone che
diventano affette da tale malattia nasconoin
famiglie dove non si riscontrano precedenti
casi di anomalie simili, mentre le nuove
mutazioni del gene sono collegate con
I'aumentodell'eta paterna

Jyoti Amge

Nel dicembre2011, conuna statuadi 62,8 cm e stata dichiaratala donnapiu
bassadel mondo. Soffre di acondroplasiache ha bloccatola crescitadel suo
corpo all'eta di 4 mesi Si e laureata in Letteratura presso I'Universita di
Nagpur Nel 2012 e stata presenzafissa nello show televisivo Lo show dei

record condottoda TeoMammuccari



THE
MEDICAL AND SURGICAL REPORTER. =5
CO R EA D I H U NTI N GTO N ?‘o, 789.] PHILADELPHIA, APRIL 13, 1872, [Yor xx‘{f—?:;.‘:j;.

ORIGINAL DEPARTMENT.

Communications. [The upper extremities may be the first |~ =
| affected, or both simultancously. All the -

voluntary muscles are liable to be sffected, |
¥

~
1 1 ON CHOREA.
E u n a m al attl a g e n etl Ca Br Gxonc; Husmixeron, M, D., ‘ fhoss of (he fice raely belng sxeipled.

Ifthe patient attempt t trud 3
Of Baseeoy Gais: | patienta pt to protrude the tongue |

Easay read before the | it is accomplished with a great deal of diffi- s
cloe at Middlej

s
1 f Medi- SRR : g St RN
neurodegenerativa dovuta ad PR B o enr onry K
vous system. Th n to | backs. e &hou and the
the disease on

Zive!
una mutazione autosomica ey bt S o o s e

a very appropriate designation. he disease, | is 1 acr ¢ other, and then suddenly

as it is commonly seen,is by no means | With

. ; ; A | it n, and, u ! rt, ever nceivable
d 0 m I n ante d el g e n e I T 1 5 dangerous or serious affection, however dis- a'uu expre m.;r:e 8 l:, uo :,:mnml 80

O2RATAOIydS  QKdzy/URYIUKYTF 61T ¢¢0
presente sul cromosoma 4

(4p16.3). ) B

Colpisce la coordinazione muscolare e porta ad
un declino cognitivo e a problermsichiatrici.

) e o IL. *
Esordisce tipicamente durante la mezza eta; e
la piu frequente malattia a causa genetica nei
quadri clinici neurologici con movimenti I

involontari anomali (che prendono il nome

di corea). B @ Malattia di Huntington
B @ Normale

Nel 18_7ZGeorge H_untlngtpmlescrlsse la ® Non affetto. deceduto

malattia nel suo primo articolo "On Chorea".




NEUROFIBROMATOSI

Laneurofibromatosie una malattia ereditaria
che colpisce le cellule nervose e mwmdanee :
6 Yl OOKAfSI (GiCS éFGF SR 2 @dzii |
dell'istogenesi.

E caratterizzata dalla presenza di numerosi
fibromi e neurinomi (tumori benigni).

Si distinguono 2 tipi:

Aipo 1, detto ancheéVialattia di von
Recklinghausen Joseph Merrik, 1889
Aipo 2, piul raro e colpisce anche i nervi ottici, The Elephant Man

uditivi e il cervello. _ L _ _ o
Le due forme sono caratterizzate el@ditarietaautosomica dominante per le mutazioni

dei geni NF1 sul cromosoma 17 e NF2 sul cromosoma 22.

Larelazionefra la neurofibromatosie il casoreale di JosephMerrick (morto sopraffatto
dal peso delle strutture dietro il collo), storia raccontata nel film The Elephant
man di David Lynch,é credenzacomune ma errata. Infatti, nel dicembre 1996 Anita
Sharmadel RoyalLondonHospitalha annunciatoche Merrick soffrivain realta di una
rarissimamalattia, la sindromedi Protea



TRASMISSIONE AUTOSOMICA RECESSIVA

Nella ereditarieta autosomica recessiva:

C'e la stessa probabilita di trasmissione ai figli maschi e alle figlie femmine
Le persone affette hanno in genere genitore normali (eterozigoti)

|| carattere salta spesso le generazioni

Il 25% dei figli di due genitori eterozigoti manifesta il carattere

E aumentata la frequenza nei matrimoni tra consanguinei

ak~wbhE

+

Anemia falciforme

g _ Aibrosi cistica
Genitore portatore sano Genitore portatore sano

‘ l‘ ‘l
74
]

Figlio Figlio Figlio Figlio
malato portatore portatore sano

25% l 50% 25%




ANEMIA FALCIFORME

L 6 a n dainifolame € una malattia autosomicarecessiva
causatadalla trasversioneGAG Y GUGne |l | 6 aeR N
gene della catena b dellemoglobina (HBB). Di |
conseguenza si traduce in una mutazione EG6V:
Il glutammatan posizione6, sulla superficiedella protina
nella catenabeta, diventa una valina La sostituzionedi
un amminoacidoidrofilico con uno idrofobico abbassda
solubilita della proteinain configurazionedeossi(la valina
interagiscecon un sito idrofobico postotra le eliche E-F di
unacatenabetadi un'altramolecoladi HB).

Questodeterminala precipitazionedell'Hb con formazionedi fibrille (tactoide)
negli eritrociti. La falcizzazionedell'eritrocitanon e costitutivama si determinain
particolari condizioni, quali ipossia, incrementodell'acidita, innalzamentodella
temperaturae presenzadi acido 2,3 bisfosfoglicerico tutte condizioni che si
verificanonel microcircola

| soggettiomozigoti presentanoquantita notevolmente piu alte di HbSe il loro
guadroclinicoe il piu grave | soggettieterozigotiproduconomenodel 50%di HbSe
sonopoco sintomatici(leggeraanemiae astenia),o addirittura non mostrarealcun
sintoma: e il casodei cosiddettiportatori del «trait falcemico»con notevolivantaggi
evolutivi e il casodellamalaria



FIBROSI CISTICA

La fibrosi cistica e una malattia
genetica autosomica recessiva
causatada unadelezionedi 3nt nel

gene CFTR sul cromosoma 7

(7931.2) che codificaper un canale
di conduttanza del cloro

importante nella produzione di

sudore, dei succhidigestivi e del

muca.

Ladelezione n 608 consistenella
perdita di fenilalanina nella
posizione508 della proteina Sono
state identificate oltre 1500
mutazioni relative ai 2 alleli di

CFTRLapatologiasi manifestasolo
guando sono presenti entrambi gli

alleli mutati.

Padre Portatore Sano ( Madre Portatrice Sana

(eterozigote per il
gene CFTR della
fibrosi cistica)

(eterozigote per il
gene CFTR della

fibrosi cistica)

LEGENDA
Gene Sano

I Gene Aterato

1]
l\l/l

| lel

Figlio sano Figlio sano Figlio sano  Figlio malato

(non portatore (portatore sano  (portatore sano  (omozigote per
del gene CFTR) delgene CFTR) delgene CFTR) il gene CFTR)
NS J
BY

Possono trasmettere il gene akterato ai propn figli




Ereditarieta dominante
legata al cromosoma X

Caratteristiche

1. | maschi affetti non hanno
figli malati ne figlie sane

2. Siaidiscendenti di sesso
maschile che femminile di una
donna affetta hanno il 50% di
possibilita di ereditare |l
fenotipo.

3. Le donne affette sono circa il
doppio dei maschi affetti, ma
esse avranno, solitamente, un
fenotipo meno grave

B0

%

3

B O e

. ®

0

100

l

O

Figure 5-20. Pedigree pattern demonstrating X-linked dominant

inheritance.



Ereditarieta recessiva
legata al cromosoma X

OO O

vV

i{)(?

| O
1 2 2 & &
|
1 P H OO
1 2 2 4 b & ri 2
Caratteristiche
1. LOi nci denza de

nei maschi che nelle donne

2. Le donne eterozigoti sono
solitamente non affette, ma possono
esprimere il carattere con severita
variabile a seconda del pattern di
inattivazione del cromosoma X

3. Il gene mutato e trasmesso dal
padre a tutte le figlie

4. Il gene non e mai trasmesso da
padre a figlio

5. Il gene puo essere trasmesso
attraverso le donne portatrici sane.



Eredita recessiva legata al sesso: Emofilia, Daltonismo, Distrofia muscolare di Duchenne



