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Legami fosfodiestere

Struttura del DNA

















- Una molecola di RNA la cui sequenza nucleotidica è tradotta in una sequenza aminoacidica 

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

ESEMPIO:



Le fasi del ciclo cellulare



Duplicazione del DNA



- La DNA polimerasi copia lo
ǎǘŀƳǇƻ Řƛ 5b! ƛƴ ŘƛǊŜȊƛƻƴŜ оΩ ς5

-Le catene neosintetizzate hanno
ǇƻƭŀǊƛǘŁ рΩ ςоΩ

-La DNA pol. Non è in grado di 
Iniziare la sintesi ma necessita di
un innesco di RNA (primasi)





La dinamica del DNA nel corso del ciclo cellulare





La duplicazione del DNA in fase S porta alla formazione 
dei cromosomi dicromatidici











1. Se in una piastra metafasica si osservano 76 cromatidi fratelli, quante 

coppie di cromosomi omologhi sono presenti?

2. Qual è il valore n di cromosomi di un organismo che presenta 18 

cromosomi allôanafase della mitosi?

3. Una cellula con 10 coppie di cromosomi entra in mitosi. Quanti 

cromosomi avrà ciascuna delle due cellule figlie?

ESEMPIO:



La meiosi





MEIOSI













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

Cellule diploidi

1 sola fase S, ma 2 divisioni cellulari
Cellule aploidi



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 

nondisgiunzione dei 

cromosomi omologhi

nondisgiunzione dei 

cromatidi fratelli



Aneuploidia

Nullisomia (2n - 2)

Monosomia (2n - 1)    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)



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

MONOSOMIE - TRISOMIE CROMOSOMI SESSUALI





ÅI tentativi di spiegareƭΩŜǊŜŘƛǘŀǊƛŜǘŁrisalgonoŀƭƭΩŀƴǘƛŎŀGrecia:
Ippocratesuggerìla pangenesi: i pangenivengono
trasmessiallegenerazionisuccessive.

ÅAristotele sostenevache ciò che era trasmessoera la potenzialità ŘŜƭƭΩƻǊƎŀƴƛǎƳƻdi
produrrele variecaratteristichecorporee

Å!ƭƭΩƛƴƛȊƛƻdel XIXsecolostudiandole pianteornamentalii biologiconcluserochei caratteri
genetici della prole derivano da entrambi i genitori, quindi nacque ƭΩƛǇƻǘŜǎƛdella
mescolanzadei caratteri



La genetica moderna nasce nel 1860 quando il monaco
agostinianoGregorMendelne scoprìi principi fondamentali.

In una pubblicazionedel 1866dimostrò che entrambi i genitori
trasmettono ai loro figli fattori ereditari discreti, che noi oggi
chiamiamogeni.

La spiegazionedi Mendel si contrapponevasiaŀƭƭΩƛǇƻǘŜǎƛdella
pangenesi,siaŀƭƭΩƛǇƻǘŜǎƛdellamescolanza.

Mendel scelsedi studiare la pianta di pisello odoroso (Pisum
sativum) perché:
Åè di facilecoltivazione
Åè capacedi autoimpollinarsied i petali stretti impediscono
cheil pollinevengadisperso
Åmolti genidellapiantasonosucromosomidiversi(caratteristica
essenzialeper lo studiosullatrasmissionedei caratteri).



1 Si rimuovono 
gli stami dai 
fiori viola

2 Si trasferisce il polline degli stami del fiore 
bianco 
al carpello del fiore viola

3 Il carpello impollinato matura

Prole
(F1)

Viola

Carpello

Bianco

Stami

4 Si piantano i semi contenuti nel 
baccello 

Genitori
(P)



Mendelpresein esame7 varietà di piantechedifferivanoper caratterimorfologicialternativi,
costantinel tempoe le coltivò fino a chenon ebbela certezzadi averselezionatolineepure.



GENOTIPO: lôinsieme completo dei geni ereditati dallôindividuo. 

FENOTIPO: descrive tutti gli aspetti della morfologia, della fisiologia, del 

comportamento e delle relazioni ecologiche

!ƭƭΩŀǘǘƻ ǇǊŀǘƛŎƻ ƛ ǘŜǊƳƛƴƛ ƎŜƴƻǘƛǇƻ Ŝ ŦŜƴƻǘƛǇƻ ǎƻƴƻ ǳǘƛƭƛȊȊŀǘƛ ǇŜǊ ƛƴŘƛŎŀǊŜ ǊƛǎǇŜǘǘƛǾŀƳŜƴǘŜ
ǳƴƻ ǎǇŜŎƛŦƛŎƻ ǎƻǘǘƻƛƴǎƛŜƳŜ ŘŜƭƭΩƛƴǘŜǊƻ ƎŜƴƻǘƛǇƻ ŜŘ ǳƴ ǇŀǊǘƛŎƻƭŀǊŜ ŀǎǇŜǘǘƻ ŦŜƴƻǘƛǇƛŎƻΦ

5ŀǘƻ ŎƘŜ ƭΩŀǎǇŜǘǘƻ ŜǎǘŜǊƛƻǊŜ ƴƻƴ ǎŜƳǇǊŜ ǊƛǾŜƭŀ ƭŀ ŎƻƳǇƻǎƛȊƛƻƴŜ ƎŜƴŜǘƛŎŀΣ ƛ ƎŜƴŜǘƛǎǘƛ 
definiscono:





TERMINOLOGIA E SIMBOLOGIA

Å Un carattere si dice dominante quando si manifesta nellõeterozigotee

recessivo quando NON si manifesta nellõeterozigote

Å Si noti che la dominanza/recessività è una caratteristica del carattere e

non del gene



Mendel concluseche il caratterefiori bianchinon era scomparsoin F1, ma chesolo il carattere
fiore viola era responsabiledel colore dei fiori. Sebbenela F1 avessesolo fiori viola, la
caratteristicasomaticafiori bianchidovevaesserestata trasferitaallaprole. Quindila F1 doveva
sicuramentepossedere2 fattori responsabilidel colore del fiore: un fattore per il viola ed uno
per il bianco.

Generazione P
(linee pure) 

Generazione F1

Generazione F2

Fiori viola Fiori bianchi

³

Tutte le piante 
hanno fiori viola

Fecondazione tra 
piante F1 (F1³F1)

di piante con 
fiori viola 

3
4

di piante con 
fiori bianchi

1
4

Piante P 

Gameti

Assetto genetico (alleli)

Gameti

Piante F1
(ibridi)

Piante F2

VV vv

Tutti V Tutti v

Tutti Vv

1
2
V

V

V

v

v

VV Vv

Vv vvRapporto genotipico
1 VV : 2 Vv:1 vv

Rapporto fenotipico
3 viola
1 bianco

1
2

v



Sullabasedi questied altri risultati Mendelformulò delle ipotesi:

ÅEsistonoforme alternative dei geni che determinano i caratteri ereditari. Le forme
alternativeprendonoil nomedi alleli.

ÅPer ogni caratteristica,un organismoeredita 2 alleli, uno da ciascungenitore. Un
organismocon 2 alleli identici è detto omozigote. Quindiuna linea pura è costituita da
individui omozigoti in tutti i loci. Un organismocon 2 alleli diversi dello stessogeneè
detto eterozigote.



Dai risultati ottenutiMendelformulò 3 leggi:

1.Leggedella dominanzadel fenotipo (o leggedella omogeneità

di fenotipo): gli individui nati dall'incrocio tra due individui omozigoti che

differisconoper unacoppiaallelica,avrannoil fenotipodatodallôalleledominante. Con

significato più ampio rispetto al lavoro di Mendel, può essereenunciatacome legge

dell'uniformitàdegli ibridi di primagenerazione.

2.Legge della segregazione(o legge della disgiunzione): i due

membri di unacoppiagenica(alleli) segregano(si separano)l'uno dall'altro durantela

formazionedeigameti.

3.Legge dellôassortimentoindipendente (o legge di

indipendenza dei caratteri) : i geni che controllano caratteri diversi si

distribuisconoin modoindipendentelôunodallôaltrodurantela produzionedeigameti.
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CARATTERI CONTEMPORANEAMENTE





I GENETISTI USANO IL TEST-CROSS (o REINCROCIO) PER DETERMINARE 
IL GENOTIPO SCONOSCIUTO

ÅIl test-cross o reincrocio è un incrocio effettuato allo scopo di determinare il 

genotipo sconosciuto.

ÅAvviene tra un individuo di genotipo ignoto, che manifesta generalmente il fenotipo 

dominante, e un individuo omozigote recessivo noto,.

ÅL ŦŜƴƻǘƛǇƛ ŘŜƭƭŀ ǇǊƻƎŜƴƛŜ ŘŜƭ ǊŜƛƴŎǊƻŎƛƻ ǊƛǾŜƭŀƴƻ ƛƭ ƎŜƴƻǘƛǇƻ ŘŜƭƭΩƛƴŘƛǾƛŘǳƻ ƛƴ ŜǎŀƳŜΦ



{Ŝ ƭΩƛƴŘƛǾƛŘǳƻ Řƛ Ŏǳƛ ǾƻƎƭƛŀƳƻ ǎŀǇŜǊŜ ƛƭ ƎŜƴƻǘƛǇƻ όŜ ŎƘŜ ǇǊŜǎŜƴǘŀ ŦŜƴƻǘƛǇƻ ŘƻƳƛƴŀƴǘŜύ ŝΥ

- omozigote - eterozigote

X

PP pp

X

Pp
pp

P
p

Pp p

Tutti
Tutti

½ P e ½ pTutti

Pp

100 %

½ Pp e ½ pp

50%  e  50%





ÅSe lôindividuo che si 
vuole testare è 
omozigote dopo il test-
cross la progenie 
presenta tutta il 
fenotipo dominante.

ÅSe lôindividuo ¯ 
eterozigote metà della  
progenie avrà fenotipo 
dominante e lôaltra met¨ 
recessivo



Ci sono eccezioni (apparenti) ŀƭƭΩereditarietà mendeliana, ovverossia casi che
presentanocaratteristichechesembranosottrarsialla interpretazionemediantele
leggiappenaesposte.

Questiriguardano:

Å Alleli letali

Å Dominanzaincompleta

Å Codominanza

ECCEZIONI ALLA PRIMA LEGGE



GENI ESSENZIALI (ALLELI LETALI)

Å Un allele che determini la morte di un organismoè definito allele letale ed il
genein questioneè chiamatoessenziale.

Å I geniessenzialisonogenichemutati determinanoun fenotipo letale:

ÅSela mutazioneè dovutaadun alleleletaledominante:

omo/eterozigoti manifestano fenotipo letale

ÅSela mutazioneè dovutaadun alleleletalerecessivo:

solo omozigoti manifestano fenotipo letale.

¦ƴ ŜǎŜƳǇƛƻ ŜΩ ƛƭ ƎŜƴŜ ŎƘŜ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀ ƛƭ ŎƻƭƻǊŜ Ǝƛŀƭƭƻ ŘŜƭ ŎƻǊǇƻ ƴŜƛ ǘƻǇƛ ΦΦΦ
non esistono linee pure gialle!!!









colorerosa(coloreintermedio)

Á In questo caso i caratteri άŎƻƭƻǊŜέ
rosso e bianco presentano
dominanzaincompleta

Å Prendiamoper esempioǳƴΩŀƭǘǊŀpianta,la belladi notte (Mirabilis jalapa)

Å [ΩƛƴŎǊƻŎƛƻtra la varietàrossae la varietàbiancaproduce fiori ibridi di

XP

F1

F2

1/4   :   1/2   :   1/4

Á La I legge di Mendel è però sempre
valida perché alla F2 si otterranno di
nuovo piante rosse, rosa e bianche
nelleproporzionigenotipicheattesein
basea questalegge

DOMINANZA INCOMPLETA



ÅIn questocasoil colore dei fiori
è influenzato sia ŘŀƭƭΩŀƭƭŜƭŜ
dominante, che ŘŀƭƭΩŀƭƭŜƭŜ
recessivo.

ÅNella dominanzaincompletagli
eterozigotisonofenotipicamente
distinti dagliomozigoti.



Lƭ ŎƻƴŎŜǘǘƻ ƳŜƴŘŜƭƛŀƴƻ ŎƘŜ ƛ ƎŜƴƛ ŀǾŜǎǎŜǊƻ ǎƻƭƻ ŘǳŜ ŦƻǊƳŜ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾŜ όŀƭƭŜƭƛύ ŜΩ 
stato successivamente modificato in seguito alla scoperta di geni con tre, quattro o 
ǇƛǳΩ ŀƭƭŜƭƛΦ Lƭ ŦŜƴƻƳŜƴƻ ǇǊŜƴŘŜ ƛƭ ƴƻƳŜ Řƛ ŀƭƭŜƭƛŀ ƳǳƭǘƛǇƭŀΦ

ALLELIA MULTIPLA E CODOMINANZA

I gruppi sanguigni umani ABO sono un esempio di alleli multipli. I quattro gruppi 

sanguigni sono il risultato di diverse combinazione di tre differenti alleli.

Gli alleli IA e IB sono codominanti e sono espressi entrambi nel fenotipo.



wƛŎŀǇƛǘƻƭŀƴŘƻΧ





PREMIO NOBEL 
PER LA MEDICINA (1933)

Contribuì a rendere evidente
che i cromosomi sono la 

sede dei fattori 
ereditari mendeliani
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http://images.google.it/imgres?imgurl=http://cigbrowser.berkeley.edu/images/stories/Organisms/drosophila/drosophila-head.jpg&imgrefurl=http://cigbrowser.berkeley.edu/index.php?option=com_content&task=view&id=30&Itemid=15&h=200&w=200&sz=54&hl=it&start=52&tbnid=FUrNaQ6Ck_REVM:&tbnh=104&tbnw=104&prev=


ÅIl comportamentodei cromosomiconfermale leggidi Mendel

ÅLa teoria cromosomicaŘŜƭƭΩŜǊŜŘƛǘŀǊƛŜǘŁsostieneche i geni
sono localizzati sui cromosomi e che il comportamento di
questi ultimi durante la meiosi e la fecondazioneconfermai
modellidi ereditarietànoti.

ÅQuindi, effettivamente, sono i cromosomi che, durante la
meiosi, vanno incontro alla segregazionee ŀƭƭΩŀǎǎƻǊǘƛƳŜƴǘƻ
indipendente; ciòè in accordoconle leggidi Mendel.



Le basi cromosomiche delle leggi di Mendel:



I GENI LOCALIZZATISULLOSTESSOCROMOSOMATENDONOA ESSEREEREDITATI
INSIEME

L ƎŜƴƛ ƭƻŎŀƭƛȊȊŀǘƛ ǳƴƻ ǾƛŎƛƴƻ ŀƭƭΩŀƭǘǊƻ 
sullo stesso cromosoma sono detti 
geni associati e tendono a essere 
ereditati insieme.



éééééé.RIASSUMENDO:

REINCROCIO: 

ÅPer determinare il genotipo di un individuo

ÅSi effettua con lôomozigote recessivo (aa) e lôindividuo di cui si vuole sapere il genotipo.

Åaa x AA ---- reicrocio 100% aA

Åaa x aA ----- reincrocio 50% aA e 50% aa

Geni indipendenti: 

Geni associati: 

A- -a

B- -b

A- -a

B- -b

A- -a

b- -B

cis trans





Å In molte specie di organismi il sesso è
determinatodaicromosomi

ÅMolti animali e gli esseriumani hanno una
coppiadi cromosomisessuali(chiamatiXe Y)
chedeterminanoil sessoŘŜƭƭΩƛƴŘƛǾƛŘǳƻ.

Å Nei mammiferi, gli individui con un
cromosoma X e un cromosoma Y sono di
sessomaschile. Quelli con due cromosomiXX
sonodi sessofemminile.



ÅIl cromosoma Y ha un gene sry responsabile dello 
sviluppo dei testicoli. 

Å[ΩŀǎǎŜƴȊŀ ŘŜƭ ŎǊƻƳƻǎƻƳŀ ¸ ǇŜǊƳŜǘǘŜ ƭƻ ǎǾƛƭǳǇǇƻ 
delle ovaie. 

(Maschio) (Femmina)

Cellule 
diploidi

dei genitori

Spermatozoo
Cellula 
uovo 

Prole
(diploide)

44
+
XY

44
+
XX

22
+
X

22
+
Y

22
+
X

44
+
XX

44
+
XY



NELLE PIANTE E NEGLI ANIMALI ESISTONO ALTRI SISTEMI DI DETERMINAZIONE DEL 
SESSO.

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



ÅI geni legati al sessovengonoereditati con
modalitàparticolari

ÅTutti i geni localizzati sui cromosomi
sessualisonodetti legatial sesso.

ÅIn molti organismi,i geni legati al sesso
non correlati con la determinazione
delle caratteristichesessualisi trovano
più spessosulcromosomaX.



ÅNella drosofila il colore bianco degli occhi è un  
carattere legato al sesso.



ÅLa modalità con cui vengono ereditati i geni legati al sesso è 
un modello di trasmissione ereditaria.

Femmina Maschio

Gameti maschili 

Xr Y 

XR

Xr Y ³XR XR

XR Xr XR Y

Gameti 
femminili  

R= allele «occhi rossi»
r = allele «occhi bianchi»

Femmina Maschio 

Gameti maschili 

XR Y 

XR

XR Y ³XR Xr

XR XR XR Y

Gameti 
femminili

Xr Xr XR Xr Y

Femmina

Gameti maschili

Xr Y 

XR

Xr Y ³XR Xr

XR Xr XR Y

Gameti 
femminili 

Maschio

Xr Xr Xr Xr Y
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ÅAcondroplasia
ÅCorea di Huntington
ÅNeurofibromatosi
ÅIpercolesterolemia familiare

Una malattia autosomica dominante è
una malattia genetica causata dalla forma
allelica dominante di un gene difettoso, che
giacesu un autosoma. Questotipo di malattia
è caratterizzatodal fatto chebastauna singola
copiadell'alleledifettoso per far sì che essasi
esprima.
1) un individuoaffetto ha almenoun genitore

affetto.
2) vengonocolpiti entrambii sessi.
3) il figlio di un individuo affetto ha la

probabilitàdi 1/2 di essereaffetto.
Spessounamalattiaautosomicadominanteè il
risultato di unanuovamutazioneverificatasiin
uno dei gametiparentali.



ACONDROPLASIA

Jyoti Amge

La malattia è dovuta ad una mutazione
del gene FGFR3 sul cromosoma4 (4p16.3).
L'allele responsabile è 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
l'aumentodell'etàpaterna.

Nel dicembre2011, con una statuadi 62,8 cm è stata dichiaratala donnapiù
bassadel mondo. Soffredi acondroplasiache ha bloccatola crescitadel suo
corpo all'età di 4 mesi. Si è laureata in Letteratura presso l'Università di
Nagpur. Nel 2012 è stata presenzafissa nello show televisivo Lo show dei
record, condottodaTeoMammuccari.



COREA DI HUNTINGTON

È una malattia genetica 
neurodegenerativa dovuta ad 
una mutazione autosomica 
dominante del gene IT15 
ŎƻŘƛŦƛŎŀƴǘŜ ƭΩƘǳƴǘƛƴƎǘƛƴŀ όI¢¢ύ 
presente sul cromosoma 4 
(4p16.3).

Colpisce la coordinazione muscolare e porta ad 
un declino cognitivo e a problemipsichiatrici. 
Esordisce tipicamente durante la mezza età; è 
la più frequente malattia a causa genetica nei 
quadri clinici neurologici con movimenti 
involontari anomali (che prendono il nome 
di córea).

Nel 1872George Huntingtondescrisse la 
malattia nel suo primo articolo "On Chorea".



NEUROFIBROMATOSI

Joseph Merrik, 1889
The Elephant Man

Laneurofibromatosiè una malattia ereditaria 
che colpisce le cellule nervose e muco-cutanee 
όƳŀŎŎƘƛŜ άŎŀŦŦŝ-ƭŀǘǘŜέύ ŘƻǾǳǘŀ ŀ ǘǳǊōŜ 
dell'istogenesi.
È caratterizzata dalla presenza di numerosi 
fibromi e neurinomi (tumori benigni). 

Si distinguono 2 tipi:
Åtipo 1, detto ancheMalattia di von 
Recklinghausen
Åtipo 2, più raro e colpisce anche i nervi ottici, 
uditivi e il cervello. 

Larelazionefra la neurofibromatosie il casorealedi JosephMerrick (morto sopraffatto
dal peso delle strutture dietro il collo), storia raccontata nel film The Elephant
man di DavidLynch,è credenzacomunema errata. Infatti, nel dicembre1996, Anita
Sharmadel RoyalLondonHospitalha annunciatoche Merrick soffriva in realtà di una
rarissimamalattia,la sindromedi Proteo.

Le due forme sono caratterizzate   daereditarietàautosomica dominante per le mutazioni 
dei geni NF1 sul cromosoma 17 e NF2 sul cromosoma 22.



TRASMISSIONE AUTOSOMICA RECESSIVA

Nella ereditarietà autosomica recessiva:
1. C'è la stessa probabilità di trasmissione ai figli maschi e alle figlie femmine
2. Le persone affette hanno in genere genitore normali (eterozigoti)
3. Il carattere salta spesso le generazioni
4. Il 25% dei figli di due genitori eterozigoti manifesta il carattere
5. È aumentata la frequenza nei matrimoni tra consanguinei

ÅAnemia falciforme
ÅFibrosi cistica



ANEMIA FALCIFORME

Lôanemiafalciforme è una malattia autosomicarecessiva

causatadalla trasversioneGAG Ÿ GUG nellômRNAdel

gene della catena ɓ dell'emoglobina (HBB). Di

conseguenza si traduce in una mutazione E6V:

il glutammatoin posizione6, sulla superficiedella protina

nella catenabeta, diventa una valina. La sostituzionedi

un amminoacidoidrofilico con uno idrofobico abbassala

solubilità della proteinain configurazionedeossi(la valina

interagisceconun sito idrofobicopostotra le elicheE-F di

unacatenabetadi un'altramolecoladi HB).

I soggetti omozigoti presentanoquantità notevolmente più alte di HbSe il loro
quadroclinicoè il più grave. I soggettieterozigotiproduconomenodel 50%di HbSe
sonopocosintomatici(leggeraanemiae astenia),o addirittura non mostrarealcun
sintomo: è il casodei cosiddettiportatori del «trait falcemico»connotevolivantaggi
evolutivi: è il casodellamalaria.

Questodeterminala precipitazionedell'Hb con formazionedi fibrille (tactoide)

negli eritrociti. La falcizzazionedell'eritrocitanon è costitutivama si determinain

particolari condizioni, quali ipossia, incrementodell'acidità, innalzamentodella

temperaturae presenzadi acido 2,3 bisfosfoglicerico: tutte condizioni che si

verificanonelmicrocircolo.



FIBROSI CISTICA

La fibrosi cistica è una malattia
genetica autosomica recessiva
causatada unadelezionedi 3nt nel
gene CFTR sul cromosoma 7
(7q31.2) checodificaper un canale
di conduttanza del cloro
importante nella produzione di
sudore, dei succhi digestivi e del
muco.
La delezione ɲC508 consistenella
perdita di fenilalanina nella
posizione508 della proteina. Sono
state identificate oltre 1500
mutazioni relative ai 2 alleli di
CFTR. Lapatologiasi manifestasolo
quandosono presenti entrambi gli
allelimutati.



Ereditarietà dominante 
legata al cromosoma X

Caratteristiche 

1.  I maschi affetti non hanno 
figli malati nè figlie sane

2.  Sia i discendenti di sesso 
maschile che femminile di una 
donna affetta hanno il 50% di 
possibilità di ereditare il 
fenotipo.  

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



Ereditarietà recessiva 
legata al cromosoma X

Caratteristiche 

1.  Lõincidenza del carattere ¯ pi½ alta 
nei maschi che nelle donne

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

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

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

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



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


