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GENETICA

LA TRASMISSIONE DEI CARATTERI EREDITARI

\
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La scienza che si occupa de processo molto
complesso e articolato
prende il
nome di | caratteri sono ereditari

f’

vengono trasmessi dai
che ha origine con genitori ai figli

il boemo
Gregor Mendel

1822-1884

che condusse esperimenti
sull’incrocio di piantine di pisello odoroso
studiando il modo di trasmissione di caratteri
ben riconoscibili

sulla base di questi esperimenti
Mendel enuncio le leggi fondamentali
della ereditarieta

Fu circa 35
anni dopo gli esperimenti
di Mendel che un genetista americano,
T.H. Morgan (1866-1945) studiando il moscerino
della frutta concluse che a spiegare le
leggi enunciate da Mendel & il
comportamento dei cromosomi nel corso della meiosi.




GENETICA

per
mettere in sequenza
gli aminoacidi

Le proteine sono molecole formate
da una catena di
aminoacidi: quello che differenzia le
varie proteine & 'ordine e il
numero degli aminoacidi nella
catena

LA TRASMISSIONE DEI CARATTERI EREDITARI

la costituzione genetica di un individuo
si chiama
genotipo

che & determinato

dal DNA

_ ) — Il segmento di DNA che contiene
contiene le istruzioni le istruzioni per la formazione di una proteina

che sono a loro volta determinate
dalla sequenza delle

basi azotate che viene interpretata secondo il

codice genetico

si chiama gene

I'insieme dei geni
contenuti
nelnucleo di ogni cellula
di un individuo
costituisce il

l

patrimonio genetico

che deriva dalla combinazione
di geni di origine materna e di geni di origine paterna




LA TRASMISSIONE DEI CARATTERI EREDITARI

Genotipo e
fenotipo

il risultato dell’ espressione
dei suoi geni e delle influenze
che I'ambiente ha su di lui

fin dalla nascita

la costituzione genetica
di un individuo

che ad esempio

Y
pud contenere se questi non trova cibo a sufficienza
geni che favoriscono lo sviluppo ma »  nellambiente che lo circonda, crescera
della statura di un individuo meno di quanto i suoi geni gli consentirebbero
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Quando gli alle
I’organismo e OMOZIGO , IN CASO C

» si definisce DIPLOIDE il numero di cromosomi che sono pre
cellulare in doppia serie (si indica con 2n) PER L'UOMO e 46

» Assetto (o corredo ) cromosomico aploide, il numero di cromosomi ( n )
caratteristico delle cellule germinali mature ( gameti ) degli organismi
diploidi ed equivalente a meta di quello delle cellule somatiche

GENI E ALLELI



non veniva mai espre

» |l carattere recessivo ricompare solo in F2 con una p
25%.

» E' detta anche legge della dominanza

PRIMA LEGGE DI MENDEL



- Lalegge della sereozuone stabilisce ¢

ne, duranie laigenerazione dellan«iis)[=)
una ‘Oggm di'allelifassociati a uno SIESSO gene si separa difmodo che Uhd meia
dei === porii un allele e 'alira meta I'alir

(e’reromgo
carattere ricorrera nella prole. .
questo e presente in enframbi i genitori avremo che
filiale avra il genotipo “"AA”, il 25% avra il genotipo “aa”, mentre
genotipo “aA”.

» Seinvece abbiamo genitori con genotipo "AA" e I'altro con genotipo “aA™
avremo che il 50% dei figli ha il genoftipo “AA” ed il res’ron’re 5 % ha il fenotipo
aA”, tfuttavia se il carattere "A” € dominante rispetto ad “a” avremo in tutti i figli
I’espressione fenotipica “A" (100%).
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SECONDA LEGGE DI MENDEL
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legge dell'assortimento indipendente

rugoso.

» Questo e dovuto al fatto che I'allele seme rug
cromosoma, mentre il carattere colore del fiore puo essere pre
diverso. Con la formazione dello zigote si puo avere la presenza di un due crc
del fiore e due cromosomi aspetto del seme. Si puo quindi avere un carattere dominate
ereditato dal padre per una determinata espressione e contemporaneamente I'espressione
di un carattere diverso presente su un allele ereditato da un cromosoma dli orlglne marterna;
“due caratteri indipendenti assortiscono indipendentemente I'uno dall’altro”.

TERZA LEGGE DI MENDEL
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CELLULA

Membrana plasmatica

citoplasma
cromosoma

microtubuli

centrioli - A Membrana
A ; X nucleare

mitocondri

Nucleolo

vescicole

C E L LU I—A Apparato di Golgi - | Reticolo :
A N | MA I_ E \ Endoplasmatico rugoso

ribosomi
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CROMOSOMI AL MICROSCOPIO
ELETTRONICO



Chromosome

Nucleus

Telomere
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Homologous and Homozygous
of chromosome

Homologous Homozygous

Define as chromosome
with same length, same centromere Define as gene with same allele
and gene location on chromosome

.
Homologous sister

chromosomes chromatids Homozygous Heterozygous

Homologous chromosomes
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Cellulamadre Sito del
(prima della duplicaszione dei cromosomi) crossing-over m
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2n=4
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Si formano le
tetradi atraverso
la sinapsi dei
cromosomi

Cromosomi
duplicati
(due cromatidi
fratelli)

| cromosomi si Le tetradi si METAFASE |
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METAFASE
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La fibrosi cistica € la malattio genetica grave piv diffusa.

E' una patologia multiorgano, che colpisce soprattutto
I'apparato respiratorio € quello digerente. E' dovuta ad un gene
alterato, cioe mutato, chiomato gene CFIR (Cystic Fibrosis

Transmembrane Regulator), che determina la produzione
di muco eccessivamente denso. Questo muco chiude i bronchi
| respiratorie ripetute, ostruisce il pancreas e
I raggiungano l'intestino, di

MALATTIE GENETICHE
FIBROSI CISTICA



Si stima che ogni 2.500-3.000 dei bambini natiin Italia, 1 € affetto
da fibrosi cistica (circa 200 nuovi casi all’anno).

La malattia colpisce indifferentemente maschi e femmine. Oggi
quasi 6.000 bambini, adolescenti e adulti affetti da FC vengono
curati nei Centri Specializzati in ltalia. Per merito dei continui

progressi terapeutici, assistenziali, nonché diagnostici, la
orevalenza dei pomen’rl FC in Italia, con eta uguale e superiore ai
7% (Report at-a-glance RIFC anno 2021)

DIFFUSIONE DELLA MALATTIA
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Bambini
affetti da FC:

ﬁ*
Malati nel mondo: = 100.000
Malati in Italia: = 6.000

FIBROSI CISTICA



La malattia si manifesta quando un bambino eredita due copie alterate,
cioe mutate, del gene CFIR, una da ciascun genitore. Il gene CFIR codifica
la sintesi della proteina CFIR, che se ben funzionante, regola il movimento
del cloro, al quale segue il movimento dell’acqua, dall’interno verso
I'esterno delle cellule epiteliali delle ghiandole mucose.

| genitori che hanno solamente una copia alterata del gene CFIR non
hanno la fibrosi cistica, né evidenziano alcun sinfomo della malaftia e sono

definiti portatori sani del gene della fibrosi cistica.Possono pero tfrasmettere |l
gene difettoso ai figli, cosi come trasmettono altre caratteristiche, come |l
egli occhi e dei capell,
sani di mutazioni del gene FC in Italia e nel mondo
b persone.Quando due

NaNNo un

CAUSE DELLA MALATTIA



Nella maggioranza dei casi la Fibrosi Cistica (FC) viene
diagnosticata subito dopo |la nascita per mezzo di un
semplice prelievo di sangue a cui vengono sottoposti tutti i neonati.

La FC rientra infatti nello screening di base delle malattie genetiche
e viene identificata in un primo momento con il test della tripsina e
successivamente confermata con il test del sudore, fondamentale

per la diagnosi della malattia in quanto identifica la quantita di sale
presente nel sudore.

DIU € MeNno gravi, che possono essere
) della vita e che riguardano

DIAGNOSI FIBROSI CISTICA
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IL DALTONISMO E UNA CONDIZIONE IN
CUI S HA UN'ALTERATA PERCEZIONE DE|
COLORI.



Le persone affette da acromatopsia hanno una visione
monocromatica (in bianco e nero perché non percepiscono né |l
rosso ne il verde né il blu), mentre coloro che sono colpifi

da protanopia, deuteranopia o tritanopia hanno una visione
bicromatica, in guanto non percepiscono uno dei tre colori primari.

Piu in particolare si ha:

protanopia (insensibilita al rosso) e protanomalia (insufficiente
sensibilitd al rosso);

insensibilita al verde) e deuteranomalia/teranomalia

TIPI DI DALTONISMO



Per avere un'idea di cio che questo significhi, si possono fare delle
simulazioni: una persona non affetta da daltonismo puo, su alcuni
monitor, ridurre la percentuale dirosso/verde/blu fino ad eliminarla.
Invece chi e affetto da acromatopsia vedra come in un film in
bianco e nero.

Normale
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COME VEDE UN DALTONICO
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