
IL GENOMA UMANO

• E’ il contenuto informazionale totale delle 

cellule umane

• Semplice genoma mitocondriale e 

complesso genoma nucleare









IL GENOMA NUCLEARE 

DIPLOIDE UMANO

• E’ costituito da 6.4 miliardi di cb, suddivise in 46 
segmenti di DNA a doppia elica

• G+C in media 42% (concentrazioni diverse AT e 
CG nelle diverse zone)

• Sequenze codificanti (GENI) ed in misura molto 
maggiore sequenze NON codificanti

• Numero di geni circa 30000 non ugualmente 
distribuiti (eterocromatina praticamente priva di 
geni, eucromatina concentrazione geni varia)









Le sequenze codificanti (25%) 

• Geni codificanti per RNA funzionali e per 
polipeptidi

• circa 5-10% totali, “RNA genes”, che 
comprendono oltre ai classici geni per 
rRNA, tRNA, snRNA, snoRNA anche geni 
per RNA antisenso e microRNA

• Geni per mRNA molto diversificati, con 
esoni ed introni



Le sequenze di DNA extra geniche (75%) 

comprendono quei tratti di DNA a lunghezza 

variabile, le sequenze spaziatrici

• Sequenze uniche. Copia singola per corredo aploide 
e possono essere sequenze geniche e no, es. uniche 
spaziatrici. Meno del 50% totali

• Sequenze mediamente ripetute. Da poche decine a 
103-105 molto eterogeneo, codificante e no. Geni 
codificanti comprendono geni identici organizzati in 
clusters o interdispersi o geni non identici ma 
correlati (famiglie geniche)



Sono geni mediamente ripetuti

• Geni per RNA ribosomali

• Geni per RNA transfer

• Geni per diverse proteine istoniche

• Gene per la proteina ubiquitina



Sequenze altamente ripetute

• 105-107  volte

• Per la maggior parte inattive, eterogenee

• Divise in famiglie di sequenze altamente ripetute con

• organizzazione in cluster: 

• DNA satellite (eteroc,centromeri-pericentromeri),

• minisatellite (eterocr, telomeri-subtelomeri), 

• microsatellite (tutti cromosomi) a seconda della grandezza

• organizzazione interspersa: 

• sottoclassi, larga frazione circa 45%



Il DNA altamente ripetitivo è collocato in regioni circoscritte del 

genoma, una sequenza di seguito all’altra “tandem”

Ripetizioni a sequenza semplice

satellite 150-200 nt lunghezza raggruppamenti “clusters” elevata 

(centromeri)

minisatellite < 25nt, media (telomeri)

microsatellite < 5 nt, ridotta (localizzazione variabile)



Il DNA altamente ripetitivo si presenza invece in maniera 

interdispersa nel genoma

Questi elementi trasponibili migrano da un sito all’altro del genoma 

attraverso un meccanismo enzimatico

Sono

Elementi trasponibili a DNA (trasposoni)

Elementi trasponibili a RNA (retrotrasposoni)

I trasposoni sono molto diffusi nei genomi procarioti e relativamente 

poco frequenti negli eucarioti

I retrotrasposoni sono molto rappresentati nei genomi eucarioti e 

nell’uomo. Derivano da retrovirus integrati nel genoma nel corso 

dell’evoluzione

LTR (Long Terminal Repeats) 

non-LTR non presentano sequenze ripetute alle estremità:

LINE (Long Interspersed Nuclear Elements),  

SINE (Short Interspersed Nuclear Elements),



SINE (short interspersed elements) e LINE (long). 

Sono Retrotrasposoni, in quanto elementi trasponibili e la loro motilità mediata da 
trascrittasi inversa. Loro RNA retrotrascritto in DNA e integrato

Terza classe di queste sequenze: Retrovirus-like=2-10 kb, 8% del genoma, elementi 
mobili anche loro grazie trascrittasi inversa

Trasposoni a DNA=300000, 3% del genoma, mobili

GLI ELEMENTI MOBILI SONO IN TUTTO IL 50%





Genotipo e Fenotipo

• L’insieme dei geni che determinano un dato 

carattere è definito GENOTIPO

• Il carattere che essi producono è il FENOTIPO

• Es il gruppo sanguigno di tipo A rappresenta un 

fenotipo, mentre le informazioni contenute nel 

DNA che codificano l’antigene di tale gruppo 

costituiscono il genotipo



IL CARIOTIPO: COME SI OTTIENE





Mendel, il padre della genetica

• Johann Gregor Mendel (1822-1884 per conseguenze di una 
nefrite) era un monaco nato e vissuto sotto l’impero 
asburgico nell’attuale Repubblica Ceca

• Lavorò giovanissimo come giardiniere

• Professore di Scienze Naturali

• Scoprì per primo i principi dell’ereditarietà eseguendo 
esperimenti sulle piante di pisello

• Le sue conclusioni furono pubblicate nel 1866, ma ebbero 
scarsa risonanza nel modo scientifico

• Il significato delle scoperte di Mendel rimase oscuro fino 
al 1900.





Il successo di Mendel

Può essere attribuito alla scelta di utilizzare piante di pisello Pisum 

sativum come organismo sperimentale, all’impiego di caratteri 

facilmente distinguibili.

Lavorò su linee pure

Scelse 7 caratteri



Genotipo

• Serie di alleli posseduti da un organismo

• Un organismo diploide che presenta due 

alleli identici è detto OMOZIGOTE per un 

dato locus

• Se i due alleli sono differenti di dice 

ETEROZIGOTE per quel dato locus







PRIMA LEGGE detta della Dominanza

• Indica che quando in un eterozigote sono presenti 

due alleli differenti, nel fenotipo della prima 

generazione F1 si osserva solo il tratto di uno di 

essi, l’allele dominante

• L’altro viene definito recessivo

• Nel nostro caso: allele dominante semi lisci, allele 

recessivo semi rugosi

• I due alleli sono localizzati su cromosomi 

omologhi che si separano durante l’anafase I della 

meiosi. Tale divisione è causa della segregazione 

degli alleli





Principio 

della segregazione

• Un individuo 
possiede due 
alleli che 
codificano un 
carattere ed essi 
si separano in 
uguali 
proporzioni alla 
formazione dei 
gameti

SECONDA LEGGE DI MENDEL



Il quadrato di Punnet

• I tipi di progenie 

ottenuti da un incrocio 

genetico possono 

essere previsti 

applicando il quadrato 

di Punnet o la 

probabilità



T= alto DOMINANTE

t= basso RECESSIVO

•Si costruisce una griglia

•Si  pongono i gameti di un 

individuo nel lato superiore e 

quelli dell’altro individuo 

lungo il lato inferiore sinistro



PRINCIPIO DELL’ASSORTIMENTO 

INDIPENDENTE: IIIa LEGGE DI 

MENDEL

• Gli alleli in loci differenti si separano in 

modo autonomo l’uno dall’altro.

• Si applica a caratteri codificati da loci 

localizzati su cromosomi differenti perché 

durante l’anafase della I meiosi ogni coppia 

di cromosomi omologhi si separa in modo 

autonomo da tutte le altre



9 gialli lisci

3 verdi lisci

3 gialli rugosi

1 verde rugoso

9:3:3:1



Per queste eccezioni si 

preferisce oramai definire 

la Prima legge di Mendel 

Legge della uniformità 

degli ibridi
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Epistasi

• A volte l’effetto di una interazione genica 

consiste nel fatto che un gene (epistatico) 

maschera quella di un altro gene (ipostatico) 

a livello di un locus differente
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I caratteri influenzati dal sesso sono determinati di geni autosomici, 

ereditati mendelianamente ed espressi differentemente tra i maschi e le 

femmine. Negli esseri umani ne è un esempio la calvizie, si ritiene 

dominante nei maschi e recessivo nelle femmine, nelle capre la barba



Tre generazioni di uomini, la calvizie è il risultato di un gene autosomico 

ritenuto dominante negli uomini, recessivo nelle donne



Eredità citoplasmatica

• I principi di Mendel si basano sull’assunto 

che i geni sono localizzati sui cromosomi 

presenti nel nucleo della cellula

• Tuttavia esiste anche un’eredità 

citoplasmatica

• Cloroplasti e mitocondri contengono infatti 

DNA





La spiralizzazione della 

conchiglia

è guidato dal genoma materno e 

dall’orientamento

del fuso mitotico della prima 

divisione di segmentazione 

Prodotti che dirigono fuso prodotti 

durante ovogenesi e conservati.

Esperimenti di iniezioni 

citoplasmatiche hanno confermato 

questa ipotesi





Ma ci possono essere anche 

interazioni tra geni ed ambiente

Il pigmento scuro si sviluppa solo quando l’animale viene allevato 

ad una data temperatura: ALLELE TEMPERATURA-SENSIBILE



EREDITA’MULTIFATTORIALE

• Quando un carattere è determinato sia da 

geni che da altri fattori di natura non 

genetica

• In contrasto con quelli monofattoriali

Sono generalmente caratteri quantificabili

Per studiarli è necessario analizzare un alto 

numero di individui in una popolazione 


