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Digametia masch (XY, XX)

Uomo, mammiferi, anfibi anuri, 

coleotteri, ortotteri:Lygaeus

Grillo e cavallette  (insetti): Protenor 

(XO, XX)

Uccelli, pesci, anfibi, crostacei: 

Phragmatobia digametia femm 

(ZW, maschi ZZ)

Api: aplodia maschile

Diploidia femm
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50% di spermi portano il cromosoma X e il 50% il cromosoma Y

Gli ovociti portano tutti X



I cromosomi X e Y non sono 

omologhi, tuttavia durante  la 

meiosi si appaiano in una 

regione detta 

pseudoautosomica in cui sono 

presenti gli stessi geni
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Sindrome di Turner

45, X0



Sindrome di Klinefelter: 47, XXY



Femmine poli X

• 1.1000 nascite femminili le cellule possiedono 3 
cromosomi X

• Le persone affette non manifestano caratteristiche 
particolari salvo una tendenza ad essere alte e 
magre

• Possono anche essere fertili

• Alcune donne possono persino contenere 4 o 5 
cromosomi X, e più cresce in numero di X più si 
riscontra ritardo mentale



Cromosoma Y

• Ci sono circa 70 geni

• Regione Male Specific Y region

• Mosaico di regioni eterocromatiche e tre 

regioni eucromatiche: regioni trasposte dal 

cromosoma X, regioni corrispondenti a 

sequenze del cromosoma X degenerate, 

sequenze satellite e regioni ampliconiche



Geni che determinano il fenotipo 

maschile



Il gene cruciale nel cromosoma Y che ha la 

funzione di determinazione del testicolo è 

chiamato Sry (Sex determining region of Y) 

prima TDF(testis determining factor)

• Sry è espresso solo da una sottoclasse di cellule 

somatiche della gonade, le cellule di Sertoli (cellule 

di supporto) che dirigono lo sviluppo lungo una via 

maschile influenzando altre cellule della cresta 

germinale:

• Secernono ormone anti-mulleriano

• Aiutano l’induzione di altre cellule somatiche a 

divenire cellule di Leydig (testosterone)



Infertiltà genetica correlata con 
MICRODELEZIONI del CROMOSOMA Y



Caratteri legati al sesso

• Una femmina eredita gli alleli legati all’X da 

entrambi i genitori

• Il maschio eredita il cromosoma X dalla madre e 

l’Y dal padre.

• Thomas Hunt Morgan fu il primo studioso a 

fornire una spiegazione dell’eredità legata al sesso 

su Drosophila melanogaster





Femmine omozigoti con occhi rossi e 

maschi con occhi bianchi

F1 tutti occhi rossi, incrociando 

tra loro

F2 3:1, ma 100% donne occhi 

rossi e maschi 50%

Allele per colore degli occhi sul 

cromosoma X



La compensazione del dosaggio
• Nelle femmine uno dei due cromosomi X viene 

inattivato.

• Il cromosoma X inattivato si chiama corpo di Barr.
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Caratteri legati al cromosoma Y

• I caratteri legati all’Y sono presenti solo nei figli 
maschi e sono trasmessi dal padre a tutti i figli 
maschi

• Le informazioni genetiche legate all’Y sono 
relativamente scarse: identificati circa 70 geni con 
funzioni perlopiù sconosciute

• Alcuni sembrano esercitare un’influenza sullo 
sviluppo sessuale maschile e sulla fertilità

• I marcatori genetici associati al cromosoma Y 
possono essere usati per studiare la discendenza in 
linea maschile
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Tipi di mutazioni geniche



Le sostituzioni di basi

• Alterazione di un singolo nucleotide nel 

DNA



• Mutazione missenso: altera la sequenza codificante 

provocando la sostituzione di un AA con un altro

• Mutazione non senso: cambia un codone che 

specifica un AA in uno di stop.

• Mutazione silente: produce un codone sinonimo
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DIMERO DI TIMINA





Xeroderma pigmentosus

• Rara condizione 
autosomica recessiva 

• Macchie simili a 
lentiggini sulla pelle e 
predisposizione a 
tumori cutanei

• Problemi al sistema di 
riparazione dei dimeri 
di timina
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