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MECCANISMO PATTERN
DI DETERMNAZIONE DI ESPRESSIONE
DEL SESSO GENICA

OVAIO
MAMMIFERI SF-1(i) SOX9 (i) WT1(+)
XY DMRTT1(i) DAX1(h) MIS(-)
-
M SF1(1) SOX9() WT1(%)
DMRTT1(i) DAX1(h) MIS(?)

TESTICOLO
TARTARUGA SF-1(h) SOX9 (h) WT1(+
Temperatura

ALLIGATORE
Temperatura

SF1(i) SOX9(h) WT1(+)
DMRTT1(h) DAX1(+) MIS(h)

Figura 11.34 Determinazione genetica del sesso. | geni
responsabili del differenziamento sessuale sono conservati dal punto di
vista evolutivo. Si noti che nelle diverse specie le differenze dei relativi
geni dipendono fondamentalmente dalla loro distanza evolutiva piutto-
sto che dalle condizioni ambientali e/o genetiche.
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(b) Sistema X-0. Nelle cavalette, nei grili & n akcuni aitn insetti v &
un SO0 tpo di cromosoma sessuaie, X, Le fermming sano X0 |
maschi sono X0 maschi hanno saltanto un romosoma
sessuae). | sesso dela progenis & aaetenmingto dalla presenza o
dal'assarza di un cromasama X nefo spermatozoo,
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{c) Sistema Z-W. Negli uccall, in acuni pssc & n determinat insenti,

comprese le larfale ¢ e ene, B varabie che determing il sesso
&l cromosoma sassuale presante nala celiuia uonvg {Non Nallo
SREMAtoZoo, Come accade nal sistemi X-Y & X-O). | cromosom|
sessugl vengono indcati come Z e W per evitare confusione con
| ssterma X-Y, | maschi sono ZZ, s famming ZW,
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{d) Sistema aplo-diploide. Nalla maggior parte dede spece di apl @
o formiche non W 30No cromesomi sassual. Le femmins 3
sviugnano da yova fecondate € sono dungue diglo. | maschi sl
sviunnano da vova non fecondate ¢ SonNo pertanio apiokk ess
NoN hannd padre.

Digametia masch (XY, XX)

Uomo, mammiferi, anfibi anuri,
coleotteri, ortotteri:Lygaeus

Grillo e cavallette (insetti): Protenor
(X0, XX)

Uccelli, pesci, anfibi, crostacei:
Phragmatobia digametia femm
(ZW, maschi ZZ)

Api: aplodia maschile
Diploidia femm
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Digametia Uomo: XY Grillo: X0
maschile &

Tipo
PROTENOR

Figura 11.35 Determinazione genetica del sesso nei
mammiferi ed in alcuni insetti (grillo). In entrambi i casi, detti
rispettivamente tipo Lygaeus e Protenor, si ha omogametia femminile
ed eterogametia maschile. Mentre i mammiferi (uomo incluso) produ-
cono spermatozoi che possono contenere X o Y, i grilli maschi produ-
cono spermatozoi che possono o meno contenere un cromosoma X.
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Digametia

femminile r

Iw

e
8 38

76 76
7L 3 ? W

Tipo Diploide Aploide
PHRAGMATOBIA

Figura 11.36 Determinazione genetica del sesso negli
uccelli (digametia femminile, eterocromosomi ZW) e

nelle api (aploidia maschile).
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- N
La meiosi produce
gameti aploidi.

Gamete

Aploide (1n)

> “Fecondazione 4

Diploide (2n)

Zigote

La fecondazione (fusione
del gameti) produce uno

zigote diploide.
o —

50% di spermi portano il cromosoma X e il 50% il cromosoma Y
Gli ovociti portano tutti X




| 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

Regione

pseudoautosomica a s

primaria

/

| cromosomi X e Y
sono omologhi s &
solo nelle regioni
pseudoautosomiche,
essenziali per il loro
appalamento
durante la meiosi

maschile.

\ " /Cromosoma
Regione Y
pseudoautosomica

secondaria v

v ¥
Cromosoma

Bracci
corti

Centromero

Bracci
lunghi

Generazione P

Maschio Femmina
Gameti ®® ®®
L J
_ /
\ v I
Generazione F, .
perma-
® tozoi ®
XX XY
Uova Femmina Maschio
XX XY
Femmina Maschio
b 4

Conclusione: Si ottiene un
rapporto tra i sessi di 1:1.




G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli — Biologia e Genetica III Ed. — Capitolo 11

Cromosoma X Cromosoma Y
 —

Centromero

p

Centromero

Xp/Yp - Omologia

{pseudoautosomale)

Xp/Yq-Omologia
h-Omologia

{pseudoautosomale)
Figura 11.37 Rappresentazione schematica della cop-
pia di eterocromosomi XY. Sono evidenziate le regione omolo-

ghe ed i tratti differenziali; si noti che tali settori sono spazialmente tra
di loro distanziati.
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Una larva che si fissa su 7 Le larve cosl attratte si £3 Alla fine, | maschi in I Queste femmine |

un substrato libero stabiliscono sopra la cima alla colonia | attraggono nuove larve
diventa femmina e femmina, si sviluppano cambiano sesso e | . | che si stanziano sopra
produce sostanze che come maschi e si diventano femmine. i ~J lacolonia e si sviluppano
attraggono altre larve. accoppiano con essa. 3 & & o come maschi.
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a Crepidula fornicata, un comune mollusco marino, il sesso & determinato da un fattore ambientale, ossia dalla posizione degli individui all'inter-
{ella colonia.
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Sindrome di Turner
45. X0
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Sindrome di Klinefelter: 47, XXY

(a) a1 (b)




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 0 5
cromosomi X, e piu cresce in numero di X piu si
riscontra ritardo mentale



Cromosoma Y

 Cisono 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

. - @ B Gene della regione
Braccio corto —< =t @S . .
Y determinante il

Centromero = sesso (SRY)

\

Braccio lungo —— 'Questo gene &

legato all'Y perché
- si trova solo sul

v W | Cromosoma Y.

Cromosoma Y

(




Il gene cruciale nel cromosoma Y che ha la
funzione di determinazione del testicolo e

chiamato Sry (Sex determining region of Y)
prima TDF(testis determining factor)

 Sry e 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:

e Secernono ormone anti-mulleriano

* Aiutano I’'induzione di altre cellule somatiche a
divenire cellule di Leydig (testosterone)



Infertilta genetica correlata con

MICRODELEZIONI del CROMOSOMA Y

PSEUDOAUTOSOMIC
REGION

1
2
Yp 3
4
CENTROMERE ﬁ

| AZFa

NILYINOYHON3
o

| AZFb

51 | Azrc

Yq11

Yq12
HETEROCHROMATIN




Caratteri legati al sesso

« Una femmina eredita gli alleli legati all’X da
entrambi 1 genitori

* |l maschio eredita 1l cromosoma X dalla madre e
1’Y dal padre.

« Thomas Hunt Morgan fu Il primo studioso a
fornire una spiegazione dell’eredita 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

Generazione
P

\

Cellue vono | W
|- |

\—‘// w |‘\_ -' y. =\

Generazione ; /
N/
Fy \
N

T oY 4

] !
| == |Spermatczo
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La compensazione del dosaggio

e Nelle femmine uno del due cromosomi X viene
Inattivato.

|l cromosoma X inattivato si chiama corpo di Barr.

(b)




Un corpo di Barr rappresenta il cromosoma X
della cellula che si trova in uno stato condensato
e trascrizionalmente inattivo. L’altro cromosoma X
non e condensato ed e trascrizionalmente attivo.

/




Embrione

precoce
Divisione
cellulare
@ disattivazione
del
cromosoma X
Cromosomi X
Allele per
la pelliccia
arancione
l
Allele per

la pelliccia nera

Due popolazioni cellulari
nell'adulto

| Peliccia
Xinattivo\ (D

X inattivo Peliccia
X attivo \ =D / nera




X-inactivation center (XIC)

Xic
Mouse X < =0

Chromosome

tel

Figure 22-7a
Molecular Cell Biology, Sixth Edition
© 2008 W.H.Freeman and Company



La compensazione del dosaggio cambia I'espressione dell’X

Mammiferi Moscerini Vermi
Una X Espressione Espressione
della femmina raddoppiata dimezzata
inattivata della X del maschio delle 2 X della femmina
X =D =D S
X C > — G S —_—a
X =D | S D S
Yy @& S c—>

A cura di Lewin et al., CELLULE, Zanichelli editore S.p.A. Copyright © 2008 6|23



Caratteri legati al cromosoma Y

I caratter1 legati all’Y sono presenti solo nei figlh
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 perlopiu sconosciute

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

| marcatori genetici associati al cromosoma Y
possono essere usati per studiare la discendenza in
linea maschile
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normale normale

2 ; G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli
g Biologia e Genetica Ill Ed. Gene normale Prodotto Espressione
EdiSES EdiSES . — genico —» fenotipica

Evento mutazionale
Prodotto

marcatamente diverso
{non funzionale)

Gene mutato Prodotto Espressione
_ poco diverso — fenotipica
(parzialmente alterata

Figura 10.1 Possibili conseguenze :
funzionale)

di una mutazione genica. |l prodotto di
un gene “normale” & un peptide funzionante;
il prodotto di un gene mutato & un peptide
parzialmente o totalmente non funzionale.

Assente

EdiSES




Le mutazioni somatiche si ...e sono trasmesse ad altre
verificano nelle cellule non cellule attraverso la mitosi; si
riproduttive. . forma cosi un clone di cellule
che portano il gene mutante.

Popolazione di
cellule mutanti

Mutazione

Tessuto somatica & _m
. e . >
somatico

Yo

Cellula mutante

Tessuto della

\ ) — S
linea germinale Mutazione o)
della linea \ Tutte le cellule Nessuna cellula
germm:ille 3 La meiosi e la riproduzione sessuale contengono contiene la
Le mutazioni della linea permettono alle mutazioni della la mutazione mutazione
germinale awengono linea germinale di essere trasmesse \

nelle cellule che danno a airca la meta dei membri della ...che porteranno la
origine ai gameti. generazione Successiva,... mutazione in tutte le loro cellule.




Tipi di mutazioni geniche

Sequenza originale diDNA  (a) Sostituzione di basi (b) Inserzione (c) Delezione

( h )
[ w ( W h
£66 AT GTA GAT COT1GCG AGT GCA GAT CGT |GGG AGT GTT AGA TCG_T |GGG AGT GAG ATC GIC
\ \

. y, )
Codone variato Y Y
J\. \ J\. /

I\ \
Una sostituzione di basi Fn‘inserzione 0 una delezione altera la fase
d

altera un singolo codone. i lettura € pud cambiare molti codoni.




|_e sostituzioni di basi

 Alterazione di un singolo nucleotide nel

DNA

Transmonl

cambiamenti di basi

CO—C0

Purina Purina
Plrlmldlna Pirimidina

Possibili

A—CG
G—A

T —C
C— 1T

Tl‘aSVEI‘SIODI

CO—0

Purina Pirimidina
O—C0)
Pirimidina Purina

.

A—>C
A—T
G—C
G— T

C——A
C—G
T —A
T —>G




« Mutazione missenso: altera la sequenza codificante
provocando la sostituzione di un AA con un altro

specifica un AA in uno di stop.
« Mutazione silente: produce un codone sinonimo

DNA

Mutazione non senso: cambia un codone che

Assenza di mutazioni

(a) Mutazione missenso

a

/
DNA

mRNA

TEEET

E prodotta una
proteina di tipo
selvatico.

-

'
'
OCaC0o

Il nuovo codone specifica un
amminoacido differente: vi &
un cambiamento nella
sequenza amminoacidica.

T

"

J

(b) Mutazione nonsenso
/
Al

(UAA]
Il codone di sop

2

Il nuovo codone & un
codone di interruzione; si
verifica una terminazione

prematura della traduzione.

)

(c) Mutazione silente
/

8

v

|
00C 00

Il nuovo codone codifica lo
stesso amminoacido: non vi
& alterazione nella sequenza
amminoacidica.

B




Una mutazione missenso Una seconda mutazione
altera un singolo codone. in sito diverso dello
stesso gene. ..

Soppressore | i [{
— >

intragenico

DNA m

mRNA

I

_ AAA

I
...puo ripristinare
I'amminoacido originale.
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Sequenza di parte Sequenza
di un gene normale di un gene mutato

5 o 8 8 3 L o o o e o o o e o L LE
TCTCAAAAATTTACG TCTCAAGAATTTACG
AGAGTTTTTAAATGC AGAGTTCTTAAATGC
3001 ettt bl s 1 5 5 300 0 bbbttt 1 115" Figura 10.16 Mutazioni per so-
a) Mutazione per transizione (da AT a GC in questo esempio) stituzione di base. La sostituzione di
una coppia nucleotidica pud avere come

511 | e ———————————— 1358 S ————————————— 13 COnseguenza una transizione (a) dove fa

TCTCAAAAATTTACG TCTGAAAAATTTACG coppia AT (purina-pirimidina) viene sosti-
AGAGTTTTTAAATGC AGACTTTTTAAATGC wita dalla coppia GC (purina-pirimidina)
3101 ekttt 1115 3'0 1 ittty 1y 1 51 OPPUP€ UNa trasversione (b) dove la cop-

ia CG (pirimidina-purina) viene sostituita
b) Mutazione per transversione (da CG a GC in questo esempio) Ealla coé[;ia GC (pl.?rina-p%rimidina).

2z G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli
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Figura 10.17 Mutazione di senso (o0 mis-
sense). (a) Forma normale dell'emoglobina umana
(HbA) e (b) forma mutata HbS. In blu I'elica trascrivente.

g’; G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli

Biologia e Genetica Il Ed.
EdIiSES F#H33

Trascrivente

a) 3N e——— 5

GGACTCCTC
DNA CCTGAGGAG

L TTLES

CCUGAGGAG

MRNA 5101 bbbl 100 37

1R pro - glu - glu wmEE
5 6 7

b) 381N ep—— 15

GGACACCTC
CCTGTGGAG

5'n 0 1 bbbkt 1 1 1 3

CCUGUGGAG

LTIk

inm pro - val - glu =mEm
5 6 7

EdiSES
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511 1 ———— 3 51— —————————— 3
TCTCAAAAATTTACG TCTCAATAATTTACG
AGAGTTTTTAAATGC AGAGTTATTAAATGC

T e 0 TR T o o e NP POPYIY

Figura 10.18 Mutazione nonsense. MRNA UCUCAAAAAUUUACG UCUCAAUAA
5 n 1 mie—— i3 500 0 —— 1 3

La conseguenza & la precoce comparsa di un
codone di stop e quindi l'arresto della tradu-

zione. In blu I'elica trascrivente. nnmser - gln - lys - phe - thr 1nn nEm ser - gln - stop

L G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli
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LT 3’ s 3
TCTCAAAAATTTACG TCTCAAAGATTTACG
AGAGTTTCTAAATGC

AGAGTTTTTAAATGC
30 0 1 el 1005’ 38 1 1 el 1 11 5

sostituzione di una lisina con una arginina non 5 1 1 1 masllelesbbesleieslasblenl 1113' 51 11 Sl 1113
altera la struttura della proteina. Inblu I'elica
. T— snp ser - gln - lys - phe - thr smn mun ser - gln - arg - phe - thruoms

G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli
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Sann T1ER
TCTCAAAAATTTACG
AGAGTTTTTAAATGC
ST T

MRNA CUCAAAAAUUUACG

5'n 1 o el bttt 1003

snn ser - gln - lys - phe - thr smn

z ; G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli

Biologia e Genetica Il Ed.
EdiSE

Sann 3
TCTCAAAAGTTTACG

AGAGTTTTCAAATGC
3'n n 0 ittt 1 1 1 5°

UCUCAAAAGUUUACG
5' 0 0 n ekttt 1 5 83

aun ser - gin - lys - phe - thr sms

Figura 10.20 Mutazione samesense o
silente. Nonostante la sostituzione di un nucle-
otide e quindi la comparsa di un nuovo codone,
non vi sono cambiamenti nella sequenza ammino-
acidica della proteina. In blu I'elica trascrivente.

EdiSES
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58 1 e e —— 15 1 e ————— ) ]
TCTCAAAAATTTACG TCTCAAGAAATTTACG
AGAGTTTTTAAATGC AGAGTTCTTTAAATGC
3'0 0 o henlnbletelebetetetdelenlanls 1 115 3's 0 1 elenlebetdeeleleletedebedes 1 1 15
mRNA Figura 10.2]1 Mutazione frameshift.
UCUCAAAAAUUUACG UCUCAAGAAAUUUACG Lo scivolamento della cornice di lettura dovuta a
511 it 1003 500 Eeebeebelebebetbinied 1993’ inserzione o delezione di un nucleotide provoca
la sintesi di una proteina diversa in seguito all'in-
serimento di amminoacidi diversi da quelli nativi.

nnnser - gin - lys - phe - thr ans menser - gln - glu - ile - tyr wam  |n questo esempio & mostrata una inserzione.

G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli

Biologia e Genetica Ill Ed.
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(a) La sequenza di
tipo selvatico, ...
DNA V
I i (.
[ AAC_ |
| Trascrizione |

Leu ¢ incorporata
nella proteina.

(b)

/
L AAC___________|

Una sostituzione di
basi produce un
codone d'arresto
prematuro, ...

Mutazione per
sostituzione di basi

v

TAG
L ________ATC____________|

l
| Trascrizione |

Coione stk
UAG

T
Y
Os

L[ UAGL N

...che interrompe la
sintesi proteica, dando
origine a una proteina
non funzionale.

Terminazione
della traduzione

v

...o.oo.“... o®%%g
Proteina di Ftroteina
lunghezza normale pill corta,
e funzionale non funzionale
N AN

(9

P

Sito 1 (prima

Sito 2 ;

Nel sito 2 vi & un gene che
codifica il tRNA per la tirosina.

mutazione)

g tRNA

(AUA]
A

Seconda mutazione

La trascrizione normale

per sostituzione di basi

produce un tRNA con un

| Trascrizione |

anticodone AUA (che

nella traduzione si

appaierebbe con il

codone UAU di tirosina).
|

Se una sostituzione
di basi introduce una
base errata (G),...

1

5] ...Il tRNA mutante
tRNA

00900000000,
Proteina di
lunghezza normale
e funzionale

risultante mostra un
anticodone AUC
(invece di AUA),...

...che pud appaiarsi con
il codone d'arresto UAG.

La traduzione continua
oltre il codone d'arresto
e nella proteina viene
incorporata Tyr.
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AAA

lisina

(nella proteina
di tipo

selvatico)

Samesense

Missense

Missense

MNonsense

AAG
lisina
(nessun cambiamento nella struttura della proteina — mutazione silente)

GAA
acido glutammico
(sostituzione di un amminoacido da cui risulta una proteina inattiva — mutazione di senso)

AGA
arginina
(sostituzione di un ammincacido da cui risulta una proteina altiva — mutazione neutra)

UAA
(tripletta di stop per cui risulta una proteina incompleta — mutazione non senso)

Tabella 10.2 Conseguenze, a livello del fenotipo proteico, della sostituzione di una base in un nucleotide.

G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli

Biologia e Genetica Il Ed.

EdiSE
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Tipo di mutazione Risultato ed esempi

Mutazioni per singole sostituzioni di basi
A livello di DNA
Transizione Sostituzione di purina con purina o pirimidina can pirimidina
AT = GG GC— AT, CG— TA TA = CG

Trasversione Purina sostituita da pirmidina o viceversa:
AT = CG AT = TA; GC — TA; GC — CG
TA = GC TA— AT, CG — AT, CG — GC

A livello proteico La tripletta codifica lo stesso amminoacido:
Mutazione stesso senso o samesense (silente) AGG — CGG
entrambe codificano arginina

Mutazione di senso o missense La tripletta codifica un amminoacido diverso per cui la proteina pud non
essere funzionale:
AAA — GAA

Mutazione di senso, neutra La tripletta codifica un amminoacido diverso ma con caratteristiche chi-
mico-fisiche analoghe:
AbA — AGA
cambia la lisina con la arginina, entrambi amminoacidi basici (in molte
posizioni non avra effetto sulla funzione della proteina)

Mutazione non senso o nonsense La tripletta non & codificante ma rappresenta un segnale di stop, quindi si
ha la terminazione della catena:
GAG — UAG

Mutazioni per inserzione o delezione di nucleotidi

Mutazione per scivolamento della corice di lettura o frameshift  Inserzioni o delezioni di nucleotidi (non in multipli di tre) danno scivo-
lamento della cornice di lettura del relative messaggero quindi proteine
con diversa sequenza di amminoacidi o anche tronche a causa di even-
tuale costituzione di tripletta di stop prematura

Tabella 10.3 Quadro riassuntivo di alcuni tipi di mutazioni puntiformi e corrispondenti variazioni molecolari.
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N. di copie N. di copie nel

Malattie Gene MIM Ripetizione normall range patologico

Segni e sintomi (fenotipo)

Sindrome dellX
fragile

Ritardo mentale, testicoli di grandi

FMRI 309550 CGGo CCG 6-50 200-2000 . . .
dimensioni, faccia allungata

Alassia Perdita di coordinazione e alcuni

di Friedreich FRDA 229300 riflessi, curva.'tura Qellg cqlonnal ver-
tebrale, cedimenti di ginocchio e
caviglia

Malattia Cambiamenti di personalitd, movi-

di Huntington ale) 143100 menti incontrollati, demenza

Distrofia Progressivo indebolimento musco-
miotonica ditipo | DMPK 160900 CTG 5-37 80-1000 lare, anomalie a cucre, cervello e
livelli ormonali

Atrofia muscolare AR 313200 CAG 14.32 40-55 Debolezza muscolare e deperi-

spinale e bulbare mento in eta adulta

Atassia spino- . ATXN 271245 CAG 4.44 40-130 Perdita di coordinazione
cerebellare (7 tipi)

Tabella 10.4 Alcune patologie determinate da espansione di ripetizioni trinucleotidiche.
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a)  Allele normale b)  Allele pre-mutato <) Allele mutato

gene FMR-1 gene FMR-1 gene FMR-1

. 5
- \
- S
.

. -, r .
. - N L
; » . ¢ l

' Megli individui malati '
questa regione contiene
pill di 230 copie della
ripetizione CGG

- ~ -

Questa regione del gene Nellallele pre-mutato
contiene normalmente questa regione del gene
da 6 a 52 copie contiene 60-200 copie
della ripetizione CGG della ripetizione CGG
Figura 10.28 Espansione di triplette del locus del gene FMR-I che determina la sindrome dell’X fragile. Esempio di
pre-mutazione (b), stadio in cui il livello di espansione delle triplette non & ancora tale da portare alla manifestazione della malattia (c).
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Xeroderma pigmentosus

- Rara condizione
autosomica recessiva

« Macchie simili a
lentiggini sulla pelle e
predisposizione a
tumori cutanel

° P rOb I e m I al S I Ste ma d I Flgurz; 10.32 :Jn In e . a Xeroderma pig-

riparazione dei dimeri i b e e e o 4 i g
di timina
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Transizioni Missense
L ransizioni
= Sostituzioni MNonsense

Puntiformi > [nserzioni Trasversioni Missense (Neytra)
———— > Frameshift Samesense (Silente)

= Delezioni

—» Delezione

\ariazioni o \[: Interstiziale

quantitative » Duplicazione Terminale
Inversione i ;

Cromosomiche = Riordinamenti di struttura e |: Azl

Traslocazione Paracentrica
\[: Reciproca
Non reciproca
—= Fuploidia—

> Monoploidia
Genomiche E— Poliploidia

M : Autopoliploidia
i —» Monosomia AllonolBioidi
» Aneuploidia » Polisomia Sl i

—» MNullisomia

Tabella 10.1 Classificazione semplificata di diversi tipi di mutazioni.
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