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Domande

e Cosa potremmo dire della trasmissione ereditaria se non
sapessimo niente del DNA?

e Quali sono le regole formali della trasmissione ereditaria?

* Quali sono gli esperimenti che hanno portato a postulare
I'esistenza di geni?

* (Due concetti semplici semplici di statistica)

* Come possiamo capire in che modo vengono trasmessi
ereditariamente i caratteri?



Pur senza avere conoscenze sulle basi molecolari
dell’eredita, Gregor Mendel e riuscito a descriverne le
regole: GENETICA FORMALE
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Genotipo e fenotipo

Figura 10.1

Influenze del progetto genetico (genotipo) sulla manife-
stazione fisica (fenotipo): interazioni con altri geni e i
loro prodotti (ad esempio, gli ormoni) e con I’'ambiente
(ad esempio, I’alimentazione).

Genotipo
(costituzione
genetica)
% Influenze
Azione s .
di altri geni ambientali
ed eventi casuali

& del foro prodot durante o sviluppo
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Piu1 smart per merito del Dna. La notizia é di quelle destinate a far
parlare: sarebbero stati infatti scoperti i geni che rendono le person:
intelligenti. In realta si tratta di reti genetiche, e gli scienziati




rapporti fra genotipo e fenotipo non sono meccanici
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La stessa pianta (identico
genotipo) puo assumere
fenotipi diversi in diverse
condizioni ambientali
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Versuche iiber Pflanzen-Hybriden.

Von
Gregor Mendel

(Yorgelegt in den Sitzangen vom 5. Kebruar und S Mz 1865.)

Einleitende Bemerkungen.

Kiinstliche Befruchtungen, welche an Zierpflanzen desshalb
vorgenommen wurden, um ncue Farben-Varianten zu erziclen,
waren die Veranlassung zu den Versuchen, die her besprochen
werden sollen. Die auffallende Regelmissigkeit, mit wdlcher die-
selben Hybridformen immer wicderkehrten, so oft die Befruch-
tung zwischen gleichen Arten geschah, gab die Anrcgung zu
weiteren Experimenten, deren Aufgabe es war, die Lntwicklung
der Hybriden in ihren Nachkommen zu verfolgen.

Dieser Aufgabe haben sorgfiiltige Beobachter, wie Kol
reuter, Girtner, Herbert, Lecocq, Wichura u. a. einen
Theil ihres Lebens mit unermiidlicher Ausdauer geopfert. Na-
garden at Brno Augustinian Monastery mentlich hat Girtner in seinem Werke ,die Bastarderzeugung
im Pflanzenreiche® sehr schitzbare Bevbachtungen niedergelegt,
und in neuester Zeit wurden von Wichura grindliche Unter-
suchungen iiber die Bastarde der Weiden veriffentlicht. Wenn
es noch nicht gelungen ist, ein allgemein giltiges Gesetz fur die
Bildung und Entwicklung der Hybriden aufzustellen, so kann
das Niemanden Wunder nchmen, der den Umfang der Aufgabe
kennt und die Schwicrigkeiten zu wirdigen weiss, mit denen

Gregor Mendel
1822 - 1884

Versuche dieser Art zu kimpfen haben. Liine endgiltige lnt-

scheidung kaun erst dann crfolgen, bis Detail- Versuche aus

den verschiedensten Pflanzen-Familien vorlicgen. Wer dic Ar-
1"4

1856-1863 Esperimenti di Mendel sui piselli
1866 Pubblicazione Esperimenti sull’ibridazione delle piante



Il disegno sperimentale e stato cruciale per il successo di Mendel:

* Selezione di caratteristiche semplice e visibili.

* Controllo della impollinazione

Figura 1.2
Esempio di fenotipi alternativi facilmente classificabili:
piante di pisello con fiori rossi (sinistra) o con fiori bian-

chi (destra).
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Ossarvare i fenotipi della progenie
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Un po di terminologia

Prima generazione parentale o generazione P: ‘ ) % @

Semi Semi
lisci rugosi

Prima generazione filiale o generazione F1:

Semi tutti lisci

La seconda generazione filiale € la F2, e cosi l'incrocio tra i figli di ogni generazione
successiva produrra la generazione F3, F4, etc.

Per convenzione, negli incroci tra piante, la femmina viene definita per prima.
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Primo sperimento: Incrocio tra monoibridi

Q o} ¥ J
Generazione P o X e Generazione P o X e

Linee pure  ggp; Semi Semi Semi
lisci rugosi lisci rugosi

Generazione F,

Ibridi

Generazione F,

Semi tutti lisci Semi tutti lisci

Incroci reciproci

Principio dell’'uniformita della F1: Tutti i figli di genitori appartenenti a linee
pure sono simili tra loro.
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Secondo sperimento: Incrocio tra ibridi (F1)

Generazione P x

Semi Semi
lisci i rugosi
Generazione F4 Tutti i semi sono lisci

] ’. [} .
Progenie dell’incrocio | - )
fra piante a semi lisci e

piante a semi rugosi.

Autofecondazione
delle piante di F

Nella F, ricompare il fenotipo

recessivo.
Generazione F,
Segregazione degli alleli alla

meiosi (Prima legge di Mendel)

5474 semi lisci e 1850 semi rugosi

2,96 :1
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Mendel ipotizzo:

La esistenza di fattori ereditari particellari, e che una linea pura dovesse contenere

una copia di fattori identici.

Talli fattori si separassero uno d’altro durante la formazione dei gameti -la cellula
uovo e il polline-. (Oggi: Segregazione degli alleli alla meiosi).

Tramite "'unione dei gameti nel processo di fecondazione, ogni individuo della
discendenza riceve uno di questi fattori ereditari da ogni progenitore.

Genitore 23

Generazione P Genitore 19
Fenotipo Semi ()
parentale lisci \)

SS
Gameti

Semi €
rugosi

SS



Terminologia mendeliana:

Generazione P Genitore 19 Genitore 23

Fenotipo Semi 0 Semi
parentale lisci rugosi

Gameti
S S s s

recessivo s
Gameti del genitore 2 &

Fattori ereditari: dominante S

Generazione F,

Gameti del
genitore 1Q

Genotipi Fy: tutti Ss
Fenotipi F: tutti lisci (liscio € dominante su rugoso)

Terminologia moderna:

Generazione P Genitore 19 Genitore 23

Fenotipo Semi o Semi a
parentale lisci rugosi

/W

SS ss

Genotipo
parentale
diploide

Gameti
aploidi

Allele dominante: S

LidLd

Allele recessivo: s
Gameti del genitore 2 &

Genotipi F,: tutti Ss Individui diploidi

Fenotipi F4: tutti lisci (liscio € dominante su rugoso)
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Alleli dominanti, alleli recessivi

Allele Allele
dominante recessivo
Genotipo // //
S S S s s S
SS, omozigote Ss, eterozigote Ss, omozigote

| | |
S Q &

Semi lisci Semi rugosi
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b) Produzione della generazione F,

Generazione F; Q

d

Fenotipo F4 Semi Q
lisci

Genotipo
diploide F

Ss

Gameti | / /
aploidi F, s y 5 P X shl W/

Semi o
lisci

W

Ss

Gameti 3 della F4

1
Generazione F, 2 /
S
1/,
S
s (D

Gameti

Genotipi F,: 1/4 SS, 1/2 Ss, 1/4 ss

Fenotipi F5: %/4 semi lisci, /4 semi rugosi

-
7,

XY {/0 //;

Quadrato di Punnet

Gameti 3 della F,

Generazione F, 1/2 / e /
s
A
S
s (D

s @
Gameti

T ‘ {/Q W

- @

Genotipi F,: 1/4 S5, 1/2 Ss, 1/4 ss

Fenotipi F2: 3 lisci, 1 rugosi



D D

Generazione F, Ss X Ss
Gameti /58,1, s /5,8, 1/5s

La combinazione casuale dei gameti da:

Un Laltro Genotipo Fenotipo
genitore  genitore inF, in Fp
1,8 1/,8S i Q
3/, S
1,8 (forma abbreviata
1, s 1/, Ss ] . di SS o Ss per indicare

cheunallelee S
- 1/, Ss ell’altro e Sos;
viene prodotto un

/5,8 1/,8s | | ;‘:enptipo dominante
Iscio
/58 <
1/, s 1/,8s Ef4 Sss e
rugoso,

fenotipo recessivo)
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Fin qui, le osservazioni di Medel si possono riassumere come:

Tutta gli individui della F1 sono simili tra loro e simile a una delle linee
parentali, dimostrando la dominanza di un carattere sull’altro.

Nella generazione F2 ricompare il carattere parentale scomparito nella F1, e
lo fa in proporzioni di circa 3/4 :1/4.

Primo principio o prima legge di Mendel: principio della segregazione.

| fattori ereditari (alleli) segregano (si separano) nella formazione dei
gameti.




Dimostrazione del principio della segregazione: I'uso dei reincroci
Mendel fa un calcolo delle frequenze attese di piante con piselli lisci e rugosi se
lascia autofecondare la Fo.

Autofecondazione F, x F, ss X ss SS XSS Ss X Ss

| | |
Progenie F, G ) QO Q9

8 ® Q0 08

Progenie tutta ss Progenie tutta SS /4 S (liscio)
(rugoso) (liscio) '/a ss (rugoso)

(entrambi i tipi

di progenie)
Lascia autofecondare la F2 e confronta le frequenze attese con le osservate di
piante con piselli lisci e rugosi nella Fs.
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Come scoprire se una pianta € omo- o etero-zigote?: reincrocio prova

Oltre a dimostrare il principio della segregazione, il reincrocio risultdo un metodo utile per
determinare se una pianta che esprime il fenotipo dominante fosse omozigote dominante (SS)
o eterozigote (Ss).

Quando non e possibile usare 'autofecondazione, per determinare sperimentalmente se un
individuo & SS 0 Ss, si usa il reincrocio di prova o test-cross: incrocio tra un individuo che
spresa il fenotipo dominante (S_) e un individuo omozigote recessivo (ss).

@ %t
INE T

1 1
Il genotipo del parentale S_ viene inferito 725 /2:5

a partire del calcolo delle frequenze
fenotipiche nella progenie. 1/2

1/2




a) Se il genitore 1 & b) Se il genitore 1 &

Semi o ) Semi 0
lisci Fenotipo lisci

7~ 7

Ss

Genitore 1 b Genitore 2

58 Risultati:
Genitore 1 b Genitore 2

W W= W W

S8 Meiosi 55 Ss 55
l elosl l l Meiosi l
Gameti
s s aploidi 5 s s
Tutti Tatti 1o g Tutti
Possibili
genotipi
della progenie
I_'_I I_'_I
Tutti Ss 12 S5 1 55
° Fenotipi 0 e
della progenie . .
A Semi Semi
Semi lisc lisci rugosi
Tutti 1z 1o
Il genitore 1 era Conclusioni Il genitore 1 era
58 Ss
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Incroci di diibridi: Principio dell’assortimento indipendente

a) Produzione della generazione F,

Generazione P Genitore 1 ¢ Genitore 2 &

Fenotipo Semi Semi

parentale lisci, [ ' rugosi, c
gialli verdi

= MWW W
Gl S < S

Gameti del genitore 2 &

Generazione F, 5/%

Gameti del f? f .. . .

genitore 19 s/yv W/f Gli individui della F1
sono diibridi

Genotipi F4: tutti Ss Yy

Fenotipi F4: semi tutti lisci, gialli
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b) Incrocio Fy X F4 che produce la generazione F;

Generazione F, Q 3
Fenotipi Fy Semi » Semi g
giall, gialli, |
lisci O lisci O
Genotipi F,

diploidi

/i

i

Fenatipi Fy:

116 (SSYY) + 2 (Sa YY) + e (S8 Y9 + ¥4e (Ss ¥¥) = g semi liscl, giall

118 (88 1) + Ze (S yy) = %16 semi lisc, verdi

V1g (38 YY) + H1g (58 Yy) = ¥1a semi rugosi, giall
116 (35 y3) = Ve se2mi rugosi, verdi

Genotipi F;

Datti osservati:
« 315 semilisci-gialli (315/32 =9,8)
« 108 semi lisci-verdi (108/32 = 3,3)

» 101 rugosi-lisci (101/32=3,15)

ST At i A\ B A e
T R | R |
IR VAUZA AL A
@R |
VEALCALZA

« 32 rugosi-verdi (32/32 =1)
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Seconda legge di Mendel:

Il principio dell’assortimento indipendente, che stabilisce che i fattori

che controllano diverse coppie di caratteri si distribuiscono in modo
indipendente gli uni dagli altri.

In termini moderni: i geni situati su cromosomi diversi segregano
indipendentemente durante la formazione dei gameti.




Calcolo delle frequenze fenotipiche della F2: Lo schema ramificato degli
incroci di diibridi

Fi X Fy SsYy Ss Yy

(liscio, X (liscio,

giallo) giallo)
Fenotipo F, Fenotipo F5 Proporzioni
per Ss X Ss per Yy X Yy fenotipiche F,

proportions

(giallo) Q = giallo, liscio

3/, S—
0 (liscio)

S _indica che i semi sono
fenotipicamente lisci e
genotipicamente SS o Ss.

Vg yy %16 S— vy
(verde) Q =  verde, liscio o

3, Y- & %16 85 Y- v
(giallo) “° = giallo, "
a 1/, ss rugoso
(rugoso)
Vs Yy 16 SS Yy
(verde) a =  verde, c
rugoso
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Principi di calcolo della probabilita

P= n di eventi favorevoli

n totale di eventi

Eventi indipendenti:
P(El, E2) = P(E1l) x P(E2)

Eventi mutuamente esclusivi:
P(E1 o E2)=P(El) + P(E2)



Fy X F;

Gentotipi F, per Ss x Ss
% SS Vs .Ss Va Ss
Fenotipo F,

per Ss X Ss

3/, S—
(liscio)

.

WSS+ %Ss=%S

1/, ss
(rugoso)

3

SsYy

(liscio, X

giallo)
Gentotipi F, per Ss x Ss
SS V2 Ss Vass

Fenotipo F,
per Yy X Yy
3/, Y-
(giallo)
WwWYY+ VaYs=%Y
Vg yy

(verde) o
Uy Y=
(giallo)

g yy

(verde) c

% X %

% X%

Ss Yy
(liscio,
giallo)

Proporzioni
fenotipiche F,

proportions

%6 S— Y-
giallo, liscio

16 S— Yy
verde, liscio

%46 58 Y-
giallo,
rugoso

16 sS Yy
verde,
rugoso
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Eventi indipendenti:

P=n di eventi _favoreyoh P(E1, E2) = P(E1) x P(E2)
n totale di eventi

Eventi mutuamente esclusivi:
P(E1lo E2) =P(E1l) + P(E2)

Per gli alleli, la probabilita di ereditare un o altro & % per ciascuno: ¥ per S, % per s

Per i genotipi: Omozigoto dominante: P(5S) = 2%V = U4; P(YY)=W*1/2="
Eterozigoto P(Ss) = P(Ss) + P(sS)=Ya+ ¥ =%; P(Yy)+P(yY)=k+% =0
Omozigoto recessivo P(ss) = 2%} = 4; Plyy) =W*¥h =4

Per i fenotipi: P(Liscio) = % + ¥4 = %; P(Giallo) =%+ % =%
P(rugoso)=%; P(verde) =1

P(Liscio, giallo) =P(S ¥ )=3%* 3% =9/16
P(Liscio, verde) =P(S y )=%* ¥4 =3/16
P(rugoso, giallo)=P(s ¥ )=%*% = 3}'16|
P{rugoso, verde)=P(s y )= * ¥ =1/16




v,
P S85YYCC 0‘ 55 yy oo G \‘:ﬁ

*  Rugoso, verde, bianco

liscio, giallo, porpora

|

Fy Ss Yy Ce

liscio, giallo, porpora

e 08

Q

|:1;>.<|:‘1 SSY}'CG 0‘

Qu‘ i

liscio, giallo, porpora *  liscio, giallo, porpora

Fenotipo Fenotipo Fenotipo
F; atteso F; atteso F, atteso
per Ssx Ss per ¥y X Yy per Ce X Ce
¥, - 1
(porpora)
3y Y- |
(giallo)
1!4 [
%, 5 (bianco) L
(liscio) -
3, C-
Yayy i
(verde)
1.!"4 (=] L
g,e- [
3, Y- < 4
1!4 o
1, 85
(rugosa) 8, C-
awy < -

1.!"4 [

Proporzioni

fenctipiche Fs

attese

Ty 8- Y- C-
liscio, giallo,
porpora

liscio, giallo,
bianco

liscio, verde,
porpora

Yoy S—yy o
liscio, verde,
bianco

Yy 88 Y- C-
rugoso, giallo,
porpora

Yoy 55 Y—cC

rugoso, giallo,
bianco

Yay 55 yy C—
rugoso, verde,
parpora

ey 55 yy cc

rugoso, verde,
bianco

2R

R

Q
.\

R
&\,

¥

&\

Triibrido
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Schemetto mnemonico

Numero delle classi fenotipiche e genotipiche
attese da autofecondazioni di eterozigoti in

cui tutti i geni mostrino dominanza completa

Numero di Numero di Numero di
coppie alleliche classi classi
segreganti fenotipiche genotipiche
I 2 3
2 4 9
3 8 27
4 16 81
2" 3"

n

“ Ad esempio, da Aa X Aa sono attese due classi fenotipiche, le
cui classi genotipiche sono AA, Aa e aa.

La regola generale e:

- ci sono 2" classi fenotipiche in F,, dove n e il numero di coppie alleliche in

eterozigosi che si distribuiscono in modo indipendente.
- ci sono 3" classi genotipiche in F,, dove n é il numero di coppie alleliche in eterozigosi

che si distribuiscono in modo indipendente.



Piccolo riassunto

P: linea pura

F1: se risultante dell'incrocio tra due linee pure, € eterozigote per ogni gene

considerato nell’incrocio.

F2: prodotta mediante autofecondazione della Fi.

Allele dominante: Maschera |la espressione dell’allele recessivo.

Classi fenotipiche in F,,= 2" . . _ , _ -
n e il numero di coppie alleliche in eterozigosi

Classi e che si distribuiscono in modo indipendente
assi genotipiche in F,,=

| rapporti numerici fra i discendenti di incroci controllati indicano (1) che gli
ibridi fra linee pure sono fenotipicamente identici; (2) che gli alleli segregano
alla formazione dei gameti; (3) che la segregazione di geni diversi &
indipendente




In un incrocio tra due linee pure, una con fenotipo dominante e 'altra con fenotipo
recessivo, Il rapporto fenotipico atteso nella generazione F> &

Scegli un'alternativa:
ba. 2.,

b. 1:1.
LCo 12,
' d. 31,

Un individuo con fenotipo dominante ma con genotipo ignoto viene sottoposto a un
incrocio di prova e tutta la sua numerosa progenie manifesta il fenotipo dominante.
Il genotipo dell'individuo sconosciuto &

Scegli un‘alternativa:
' a. eterozigote dominante.

' b. eterozigote recessivo.
' ¢. omozigote dominante.

' d. omozigote recessivo.



In un tipo particolare di pianta di pomodoro, il frutto rosso & dominante su quello
giallo e Il carattere nano & recessivo. 5e siincrociano due piante eterozigoti per
entrambi | caratteri, quale proporzione della progenie manifestera il fenotipo
recessivo per entrambi | caratten?

Scegli un'alternativa:
Ca. 1M16.

' b. 1/8.
- c.1/4.
L d. 12

In un tipo particolare di pianta di pomodoro, il frutto rosso & dominante su quello
giallo e il carattere nano & recessivo. Se siincrociano due piante eterozigoti, quale
proporzione della progenie manifestera il fenotipo dominante per entrambi i
caratten?

Scegli un'alternativa:
' a. 3/8.

' b. 2/3.
L Cc.1/4.
' d. 9M16.



Due genitori, uno normale & uno albino, hanno diversi figli, tutti normali tranne uno
(albino). Qual & la probabilita che | bambini normali siano portatori dell’allele
dell’albinismo?

Sceqli un‘alternativa:
' a. 1.

" b 12
L C. 213
L d. 114



