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Next Generation 
Sequencing (NGS)



Chi siamo?
Da dove veniamo?



Neanderthal. 
Un nostro antenato?







Peter J. Russell 
Genetica. Un approccio molecolare 
Pearson 50 – 60 €

Materiale di supporto: https://www.pearson.it/place/prodotti_digitali
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Capitolo 1

Introduzione alla genetica

© Pearson Italia S.p.A – P.J. Russell, Genetica – Un approccio molecolare S/Ed.



Quattro cose importanti

• Variabilità 

• Eredità 

• Il pensiero evoluzionista

• La genetica



Variabilità



Variabilità morfologica in strawberry poison frog 

(Dendrobates pumilio)





Variabilità: il punto di partenza per 
ogni analisi genetica o 

evoluzionistica è l’osservazione che 
un certo carattere, o complesso di 
caratteri, è variabile o polimorfico

nei diversi individui



Quattro cose importanti

• Variabilità 

• Eredità 

• Il pensiero evoluzionista

• La genetica



Eredità

Genitori e figli si assomigliano
Individui imparentati si assomigliano
Individui di popolazioni vicine si assomigliano
Individui di specie affini si assomigliano 

Perché?

Ieri: Perché hanno in comune dei fattori ereditari (geni) che determinano 
l’eredità di caratteri comuni: Genetica formale

Oggi: Perché hanno in comune tratti di DNA ereditati dai genitori: 
Genetica molecolare



~ 1-10 µm

Ma il nostro genoma è molto grande
Nella doppia elica del DNA di ogni nostra cellula ci sono 6 miliardi di basi

.

Le istruzioni ereditarie per far funzionare il nostro organismo sono scritte in questo testo.

© Pearson Italia S.p.A – P.J. Russell, Genetica – Un approccio molecolare S/Ed.



Dogma centrale: Il DNA fa l’RNA, l’RNA fa le proteine, e mai viceversa

Più precisamente: 
l’informazione biologica 
procede, con 
pochissime eccezioni, 
dal DNA all’RNA e 
dall’RNA alle proteine



Replicazione del DNA



Quattro cose importanti

• Variabilità 

• Eredità 

• Il pensiero evoluzionista

• La genetica



The fossil record

https://courses.lumenlearning.com/boundless-

biology/chapter/evidence-of-evolution/



L’origine del pensiero evoluzionista

Lamarck (1809): 

La vita sorge spontaneamente dalla materia 
inanimata. 

Organismi diversi discendono da antenati comuni.  

L’ambiente guida il cambiamento da forme viventi 
semplici a forme complesse. 

L’uso e il disuso alterano la morfologia



• Malthus (1789): Lotta per l’esistenza

• Wallace (1858): Selezione naturale



L’origine del pensiero evoluzionista

Darwin (1859): L’Origine delle specie per selezione 
naturale:

1. Tutti gli organismi discendono con modifiche da 
antenati comuni

2. Le modifiche dipendono principalmente 
dall’azione della selezione naturale su una 
variabilità preesistente.

Mortalità differenziale
Fertilità differenziale



Il contesto ecologico del cambiamento evolutivo

In un certo contesto ambientale:

(a) Mortalità differenziale: X vive più a lungo di Y e perciò 
lascia più discendenti

(b) Fertilità differenziale: nello stesso lasso di tempo X si 
riproduce più efficacemente di Y e perciò lascia più 
discendenti



Evoluzione darwiniana

1. Esiste una variabilità

2. Questa variabilità è, almeno in parte, ereditaria

3. Nel contesto ambientale in cui si trovano, individui diversi 
hanno fertilità o mortalità diverse

4. Le caratteristiche degli individui che lasciano più 
discendenti si diffondono nella popolazione: adattamento



Quattro cose importanti

• Variabilità 

• Eredità 
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Hugo de Vries
1848 - 1935

Erich Von Tschermak
1871 - 1962

Carl Correns
1864 - 1933

Gregor Mendel
1822 - 1884



Un po’ di date

• 1856-1863 Esperimenti di Mendel sui piselli

• 1900 de Vries, Correns e von Tschermak riscoprono i principi dell’eredità

• 1905-1909 Nascono le parole “genetica” (Bateson) e “gene” (Johannsen)

• 1910-1911 Morgan scopre l’eredità legata al sesso e l’associazione dei geni sui cromosomi

• 1928 Griffith identifica un “principio trasformante”

• 1941 Beadle e Tatum propongono la corrispondenza “un gene un enzima”

• 1944                  Avery, MacLeod e McCarthy dimostrano che il principio trasformante è il DNA

• 1953 Watson e Crick propongono il modello della doppia elica

• 1966 Nirenberg e Khorana decifrano il codice genetico

• 1977 Gilbert e Sanger sviluppano il metodo di sequenziamento del DNA

• 1980 Chambon dimostra che i geni Eucarioti sono interrotti da introni

• 1986 Mullis sviluppa la PCR, polymerase chain reaction

• 2003 Viene completata la prima sequenza genomica umana

• 2010 “Next generation sequencing (NGS)”



Le branche della genetica:

- Genetica della trasmissione dei caratteri o genetica classica.

- Genetica di popolazioni: studio della frequenza dei geni

nelle popolazioni e come queste cambiano.

- Genetica molecolare e genomica

- Genetica quantitativa: eredità dei caratteri che possono essere descriti

mediante parametri numerici.



Sintesi 1

• Senza variabilità non si fa genetica 

• La genetica studia la trasmissione ereditaria delle caratteristiche biologiche

• Cose da ricordare sulla cellula

• DNA, RNA, proteine

• Cellula eucariote e procariote

• Cromosomi

• Mitosi e meiosi

«Niente ha senso in biologia se non viene 
interpretato alla luce dell’evoluzione»

Theodosius Dobzhansky

Risorse per la ricerca genetica: Mappe genetiche e banche dati 
(PubMed, OMIM, GenBank)
https://www.ncbi.nlm.nih.gov




