Mendel
| caratteri ereditari




genetica

= scienza che studia lI'ereditarieta

Le sue radici storiche risalgono ai primi
tentativi di allevamento selettivo.

In questa presentazione esamineremo le
modalita di trasmissione dai genitori alla prole
dei caratteri ereditari
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| tentativi di spiegare |'ereditarieta
risalgono ai tempi dell'antica Grecia.

Ippocrate, il padre della medicina, suggeri la teoria
della pangenesi; secondo la quale alcune particelle,
chiamate pangeni, sono presenti in ogni parte del
corpo e passano nelle cellule uovo o nello sperma,
venendo cosi trasmesse alla generazione successiva.
Secondo questa teoria, | cambiamenti che avvengono
nel corpo durante la vita possono essere trasferiti alla
generazione successiva.

Aristotele rifiuto questa teoria sostenendo che quello
che viene trasmesso e la potenzialita di produrre
caratteristiche corporee e non le particelle che sono
alla base di queste caratteristiche.
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Nessun cambiamento che s verifica nel corpo
durante la vita dell'individuo e ereditato dalla
generazione successiva

MA

la teoria della pangenesi e l'idea che |
caratteri acquisiti durante la vita di un
Individuo potessero essere trasmessi al
discendenti sono state considerate valide fino
al diciannovesimo secolo (vedi Lamarck).
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Teoria della mescolanza

All'inizio del diciannovesimo secolo I biologi
stabilirono che | caratteri genetici derivavano

da entrambi | genitori.
I'ipotesi divenne gquella della “mescolanza”

Il materiale genetico proveniente dalla madre
e dal padre si fondono contribuendo entrambi
al materiale genetico della prole, come due
vernici di colore blu e gialla si uniscono
formando il colore verde.
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Perché e sbagliata lateoriadella
mescolanza

Secondo guesta ipotesi, se un pappagallino
blu si accoppiasse con uno giallo, tutti 1 figli
dovrebbero essere verdi e, dato che i colori
una volta mescolati dovrebbero essere
iInseparabili, tutti | figli dei pappagallini verdi
dovrebbero essere verdi e, quindi, tutti |
pappagallini del mondo essere verdi.
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... Se sl accoppiano dei pappagallini
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llanee]

La genetica moderna ebbe inizio intorno al 1860 quando il monaco
agostiniano Gregor Mendel incrociando piante di PISUM
SATIVUM (pisello odoroso),ne scopri i principi fondamentali.

Mendel viveva e lavorava in un'abbazia a
Brunn, in Austria (ora Brno nella Repubblica

Ceca).
Al tempo di Mendel era gia noto che

Entrambi | genitori contribuiscono alla
determinazione delle caratteristiche della prole

Questi contributi vengono portati dal gameti
(spermatozoo e cellula uovo)
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Mendel

sottolineo che tali unita o i fattori genetici
(che noi oggi chiamiamo geni) rimangono
separati, generazione dopo generazione.
Dimostro che i caratteri ereditari sono
trasmessi come unita separate (che egli

chiamo elementa) e indipendenti le une dalle
altre
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|l metodo sperimentale di Mendel
Motivi del suo successo:

Scelta di un essere vivente idoneo allo scopo dello
studio: PISUM SATIVUM

Facilmente reperibile

Crescita rapida (molte generazioni in breve tempo)

Caratteristiche nettamente diverse fra le differenti
varieta

Autoimpollinazione (sebbene si possa procedere
sperimentalmente alla impollinazione incrociata su tali piante

normalmente questo non avviene e non si confondono quindi i
risultati degli esperimenti)
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2 Pranificazione degli esperimenti

Scelse di studiare solo differenze ereditarie
nette

Prese in considerazione una caratteristica per
volta o al massimo due

Studio i discendenti non solo della prima
generazione ma anche della seconda e delle
successive
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3 studio di tipo statistico

M. comprese che la trasmissione dei caratteri
seguiva le leggi della probabilita

Intui che per poter interpretare | meccanismi
della ereditarieta doveva quantificare 1 dati
sperimentali facendo una analisi statistica e
per questo aveva bisogno di un grande
numero di casi
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usando questa pianta erain grado di
esercitare uno stretto controllo sugli
ESPERIMENTI che eseguiva.

Di solito, la pianta si autoimpollina: Mendel
dimostro questo processo di
autoimpollinazione coprendo un fiore con un
piccolo sacchetto, in modo che il polline di
un'altra pianta non potesse raggiungere il
carpello di quel fiore.
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Per ottenere una impollinazione
Incrociata

Inizialmente impedi 'autoimpollinazione
asportando le antere di un flore immaturo
prima che producesse polline.

cosparse poi il carpello di questo fiore con |l
nolline raccolto da un'altra pianta.

Dopo I'impollinazione, il carpello sviluppo un
paccello contenente semi (i piselli) che
vennero pol piantat

Da questi nuovi semi ebbe origine una nuova
generazione di piante.
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© Lafigura
descrive |l
processo della
Impollinazione
Incrociata




Perché fece questo?

In questo modo, Mendel fu in grado di
ottenere piante di pisello sia con
I'autoimpollinazione sia con l'impollinazione
Incrociata, in cul il polline apparteneva a
piante note

INn entrambi i casl, egli era certo di conoscere |
genitori delle nuove piante.
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Mendel esamino per
ogni pianta sette
caratteristiche,
ognuna delle quali si
manifestava in due
forme distinte

(i caratteri della
colonna di sinistra
Sono tutti
determinati da alleli
dominanti e quelli
della colonna di
destra da alleli
recessivi.)
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Lelinee pure di piante

Mendel incrocio le sue piante fino a che non
ebbe la certezza di aver ottenuto linee pure,
cioe individui nei quali I'autoimpollinazione
produceva piante con caratteristiche
identiche a quelle del genitore.

Per esempio, egli seleziono una linea di
piante con semi lisci, che dopo
‘autoimpollinazione, produceva solo piante
con semi lisci.
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cherisultato s otteneva incrociando piante che hanno
florl violetti con piante che hanno fiori bianchi?

la prole che si ottiene incrociando genitori con
due caratteristiche diverse, e definita ibrido,

la fecondazione incrociata viene detta
Ibridazione o, semplicemente, incrocio.

Le prime piante che si incrociano, dette
«parentali», costituiscono la generazione P

| loro discendenti rappresentano la
generazione F1 (F sta per «filiale»).
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ENERAZIONE P

linee pure) . L(Ia[? K | -.
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Fiori violetti - Fioti bianchi

ENERAZIONE F, YLD Tuttele piante
: \ hanno fiori violetti

ENERAZIONE F

2 delle piante + delle piante
hanno fiori violetti hanno fiori bianchi

Fecondazione tra piante -

La figura mostra |
risultati ottenuti da un
incrocio monoibrido tra
una pianta di pisello con
fiori violetti e una con
fiori bianchi.




tutte le piante F1 ottenute dalla fusione di queste due
linee pure avevano fiori violetti e non di colore viola
chiaro, come avrebbe previsto invece l'ipotesi della

mescolanza (fenomeno detto della UNIFORMITA’
degli IBRIDI).

|| fattore genetico del fiore bianco era forse stato
perso durante l'ibridazione?

Mendel scopri che tutti e sette i caratteri studiati
seguivano lo stesso modello genetico.

Un carattere parentale scompare nella generazione
F, degli eterozigoti, ma ricompare in un quarto della
prole F,.
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Incrociando due piante F1, Mendel scopri che
guesto fattore genetico non era andato
perduto.

Di 929 piante F2, 705 (circa 1 3/4) avevano
fiori violetti e 224 (circa 1/4) avevano fiori
bianchi;

nella generazione F2 erano presenti circa tre

piante con fiori violetti per ogni pianta con fiori
bianchi.
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Mendel concluse che Il carattere «fiori
bianchi» non era scomparso nella
generazione F1, ma che solo il carattere
«fiore violetto» era responsabile del colore
dei fiori della nuova generazione.

sebbene la generazione F1 avesse fiori
violettl, la caratteristica somatica del bianco
era stata trasferita alla prole e quindi la
generazione F1 doveva sicuramente
possedere due fattori responsabili delle
caratteristiche del colore dei fiori: un fattore
per il violetto e uno per il bianco.
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e quattro iIpotesi

Sulla base di questi e di altri risultati Mendel
formulo quattro ipotesi
Prima ipotesi

Esistono forme alternative dei geni che
determinano caratteri ereditari.

Per esempio, il gene responsabile del colore
del fiore e presente in una forma per |l
violetto in un'altra per il bianco. Ogqgi si
chiamano alleli.
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2a e 3alpotesi

Per ogni caratteristica ereditata, un
organismo ha due geni, uno ereditato da un
genitore e uno dall'altro

Per ciascun gene gli alleli possono essere
uguali o differenti.

Le cellule spermatiche e le cellule uovo
posseggono un solo allele per ogni carattere
ereditario, dato che le coppie di alleli s
dividono (segregano) durante la produzione
del gameti.
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4a1potes

Quando due geni di una coppia sono rappresentati
da alleli diversi, uno e interamente espresso mentre
I'altro non ha un effetto visibile sull'individuo.

Questi alleli vengono definiti rispettivamente allele
dominante e allele recessivo.

le coppie di geni si separano (segregano) durante la
formazione dei gameti ( fenomeno chiamato
DISGIUNZIONE DEI CARATTERY); la fusione dei
gameti durante la fecondazione riaccoppia
nuovamente i geni.

Letizia Dall'Osso - Marisa Spada



LE LEGGI

Dal risultati emersi dal numerosissimi INCroci
effettuati M. enuncio leggi che tuttora si
dimostrano valide

PRIMA LEGGE ->della dominanza o della
uniformita degli ibridi
Quando si incrociano due individui omozigoti
che differiscono per un carattere, tutti gli
iIndividui della F1 sono uguali fra loro e

presentano il fenotipo di uno dei
genitori(carattere dominante)
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= Unincrocio che prende in maiuscole e minuscole per distinguere gli alleli
considerazione 'ereditarieta di dominanti da quelli recessivi
un singolo carattere, come il
colore del fiore, e detto incrocio

monoibrido ASSETTO GENETICO (ALLELI)
' Piante P PP pp
= ['aspetto di un organismo non 'L I’
sempre rivela la sua Gameti Tutti P Tutti p
composizione genetica
= distinzione tra i caratteri espressi, \l/
o fisici, FENOTIPO (come |l S Tutti Pp
colore violetto o bianco dei fiori) (ibridi)
e il corredo genetico, definito / \ 1
GENOTIPO Gameti 2P 2P
= |l rapporto tra piante con fiori \l/
violetti e piante con fiori bianchi e @ @
i 3 - > Gameti Gameti
Selr?o.tisi’c%d € detto rapporto . femminili maschili
. fenotipico @ @
= |l rapporto genotipico invece & S VOIes:
1 t F
come potete vedere nel quadrato e R
di Punnett, e 1(PP) : 2Pp:1pp Rapporto

genotipico
1PP-2Pn:1no

»
»
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Seconda legge

Della SEGREGAZIONE O DISGIUNZIONE
DEI CARATTERI

le coppie di alleli segregano (cioe si separano
durante la formazione dei gameti) per questo
guando vengono incrociati due individul
eterozigoti, 3\4 dei figli presentano il fenotipo
dominante e 1\4 guello recessivo
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L'ipotesi di Mendel (vedi figure) spiega anche
Il rapporto di 3 : 1 (3/4 di piante con fiori
violetti e 1/4 di piante con fiori bianchi) della
generazione F2.

nfatti, dato che gli ibridi F1 sono Pp, essi
producono gameti P e p in numero uguale.

_0 schema disegnato nella figura, detto
guadrato di Punnett, mostra le quattro
possibili combinazioni di questi gameti.
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|l quadrato di Punnett

rappresenta la
probabilita che le
piante F2 abbiano
caratteristiche come
guelle predette da
Mendel nella sua
Ipotesi. Se la cellula
spermatica che
trasporta un allele P
feconda una cellula
uovo con un allele P,
la prole PP produrra
fiori di colore
violetto. Secondo
Mendel, questa
combinazione puo
avvenire in 1/4 della
prole..

Piante FE
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Gameti (P) \ P ) Gameti
S

femminile maschili
Rapporto P ~
fenotipico \P) (}iﬁ
3 violetti:
1 bianco
Rapporto
genotipico

1PF.2Fp:1pp

Inoltre, osservando il quadrato
di Punnett, 2/4 della prole avra
un allele P e uno p, e dato che
P e l'allele dominante tutti gl
individui Pp avranno fiori violetti.
Il imanente 1/4 delle piante F2
avra due alleli p e produrra
quindi fiori bianchi
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lncrocio ditbrido

| semi possono essere lisci oppure rugosi e di
colore giallo o verde.

Eseguendo incroci tra monoibridi, Mendel
osservo che l'allele per il seme liscio (R) era
dominante su quello rugoso (r) e che l'allele
del colore giallo (Y) era dominante su quello
verde (y).

Che cosa accade incrociando tra loro due
piante che differiscono per questi due
caratteri, cioe effettuando un incrocio
diibrido?
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Incrocio ditbrido tra piante omozigote con | semi lisci e giali
(genotipo RRYY) e piante con i semi rugos e verdi (rryy)- I'unione
del gameti RY con quelli ry produce ibridi eterozigoti per entrambi

| caratteri (RrYy) e tuttala prole della generazione FH ha semi lisci e
gialli. Ma.__.

Ipotesi: assortirmento dipendente Ipotesi: assorl!_rr!ém_gj'_i_ndlpanderilg '

GENERAZIONE P HHW & an‘k@' ®
b

‘ l  Gameti

“Gameti @ X o
Gameti Gameti @ , - Gameti
maschili emminili 4 /' “maschili

GENERAZIONE F,

Gameti
fermminili

GENERAZIONE F,

_ :%_
| risultati ottenuti b
contraddicono ) 8
Fipotes! risultati ottenuti -
C confermano

I'ipotesi

R ™
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3alegge: dell'assortimento
Indipendente.

nella generazione F2 sono presenti nove diversi
genotipi; tuttavia, vi sono solo quattro possibili
fenotipi che compaiono con un rapportodi9:3:3: 1
(9 lisci e gialli, 3 rugosi e gialli, 3 lisci e verdi, 1
rugoso e verde).

Il quadrato di Punnett rivela che un incrocio diibrido e
equivalente a due incroci monoibridi che avvengono
contemporaneamente.

Mendel osservo che per tutti e sette i caratteri, in
varie combinazioni diibride, della generazione F2 si
otteneva sempre il rapporto fenotipicodi9:3:3:1

conferma l'ipotesi che ogni coppia di alleli segrega
Indipendentemente durante la formazione dei gameti.
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applicazione di questa legge all'ereditarieta del
colore delle piume dei pappagallini in cui sono
coinvolti quattro alleli (B, b, C, c).
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LT o Il meccanismo per
G o Test{_:mss

v capire se un
228 individuo
Genotipi bbC 2 bbce S fenotipicamente
dominante e
omozigote o
| due possibili genotipi degli uccelli azzurri: =~ - eterozigote e il
CcC oppure Cc o Te_stcros_s
7N / \\ ¥ (reincrocio)
: | ", un incrocio tra un
| = - individuo con genotipo
-y 0 o E | sconosciuto e un
e - | omozigote recessivo,
Prole © Tutti azzurri . 1 azzurro : 1 bianco . IN questo caso un

pappagallino bianco.

La figura mostra la generazione che si puo ottenere dall'accoppiamento tra un
pappagallino bianco bbcc e uno azzurro (bbCC o bbCc).

Se, come indicato a destra, il genotipo del genitore azzurro fosse CC, vi aspettereste che
tutta la prole fosse azzurra, dato che un incrocio tra genotipi CC e cc puo produrre solo
prole Cc, se il genitore azzurro fosse Cc, vi aspettereste la meta della prole color azzurro
(Cc) e l'altra meta bianca (cc). Quindi, dall'aspetto della prole € possibile determinare il
genotipo degli uccelli azzurri.
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Nelle ricerche di genetica, le piante di pisello,
| pappagallini e molte altre specie sono
organismi assal piu adatti dell'uomo; per
guest'ultimo, il periodo necessario per la
riproduzione e di circa 20 anni e i genitori
danno alla luce solo pochi figli rispetto ad
altre specie piu prolifiche; inoltre, esperimenti
di incrocio pianificati come gquelli condotti da
Mendel sono impossibili sugli esseri umani.

vediamo alcuni esempi di genetica umana
che seguono le leggi di Mendel.
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Dominantl e recessivi

La figura successiva illustra quattro carattert
umani che si pensa siano determinati
semplicemente da un'ereditarieta del tipo
dominante/recessivo.

la dominanza in termini genetici indica che un
allele e espresso sia in un eterozigote sia in
un individuo omozigote per quell'allele.
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Caratteri dominanti e recessivi

Attaccatura dei capelli Attaccatura dei capelli

Lentiggini Assenza di lentiggini a «punta della vedova» diritta

Dorso delle dita Dorso delle dita
con peli senza peli

Lobo dell'orecchio Lobo dell'arecchio
staccato attaccato
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Gli studi di Mendel vennero riscoperti agli inizi
del XX secolo e i biologi confermarono e
ampliarono le conclusioni tratte da Mendel in
numerosissime ricerche svolte in circa 50
anni (periodo della GENETICA CLASSICA)

molti studi dimostrarono che i criteri che
regolano l'ereditarieta non sono sempre cosi
semplici e lineari come aveva supposto
Mendel
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Prima eccezione alle leggi di Mendd!:
gli alleli di un carattere non sono
sempre o dominanti o recessivi
DOMINANZA INCOMPLETA

guando una pianta di bocca di leone a fiori rossi
viene incrociata con una a fiori bianchi, tutti gli ibridi
F1 produrranno fiori rosa; in questo caso, il colore dei
fiori delle piante eterozigoti e influenzato sia
dall'allele rosso sia da quello bianco.

La dominanza incompleta non conferma l'ipotesi
della mescolanza, secondo la quale il rosso e |l
bianco non avrebbero piu potuto separarsi
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Dominanza incompleta

GENERAZIONE P T

l._ I||

/|
. Rosso % !'_-‘%n\?f‘ Bianco
Esempio AR (A ™

d_eIIa bocca | " ©
di leone

GENERAZIONE F,

Gameti % % o




esempl di dominanza incompleta

nell'uomo

allele recessivo (h) responsabile
dell'ipercolesterolemia,

Gli individui sani hanno il genotipo
HH, mentre gli eterozigoti Hh
(circa uno ogni 500 persone)
hanno livelli di colesterolo che
sono circa il doppio del normale.
L'ipercolesterolemia € piu grave
nei soggetti omozigoti hh (circa
uno su un milione di persone) che
hanno livelli di colesterolo
circolante circa cinque volte piu
elevati dei soggetti normali e
possono avere infarti gia a
trentacinque anni.
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molti geni possiedono all€li
multipli 2ALLELIA M ULTIPLA

PER OGNI GENE NON VI SONO SEMPRE E SOLO 2
FORME ALLELICHE

| gruppi sanguigni umani A B O sono un esempio di alleli multipli.

Ci sono quattro fenotipi per questo carattere: il gruppo sanguigno di un
individuo puo essere 0, A, B oppure AB.

Queste lettere si riferiscono a due polisaccaridi, chiamati A e B, che si
trovano sulla superficie dei globuli rossi.

| globuli rossi di un individuo possono avere sulla superficie solo una
delle due molecole (tipo A o B), entrambe (tipo AB) o nessuna (tipo 0).

La compatibilita tra i gruppi sanguigni e importante per le trasfusioni di
sangue.
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| quattro gruppl sanguigni

sono i e i i et S SR Rl

risultato di sanguigni Genotipi nel sangue 0 A B o

diverse _ : L

combinazioni, o i g . @ . .

di tre -

differenti

alleli e o P ?
A oppure Anti-B

Poiche vi | . . . .

sono tre S

alleli,

esistonosei | o | wan | s . . .

possibili £ | .

genaotipi,

come € _ | '

riassunto 48 e = . . . .

nella tabella. , |




PER MENDEL AD OGNI GENE
CORRISPONDE UN CARATTERE MA:

PLEIOTROPIA EREDITA’

Un singolo gene puo PO'—_|GEN|CA

avere effetto su pill un singolo carattere

caratteri fenotipicl puo essere

ES: LANEMIA Influenzato da molti

FALCIFORME geni
ES. VARIAZIONI
DEL COLORE
DELLA PELLE
NELL'UOMO
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IL COMPORTAMENTO DEI CROMOSOMI
CONFERMA LE LEGGI DI MENDEL

Mendel pubblico i risultati dei suoi esperimentsi
nell866, ma solo dopo la sua morte 1 biologi hanno
compreso il significato del suo lavoro

All'inizio del XX secolo 1 biologi cellulari, avendo ormai
compreso | meccanismi della mitosi e della meiosi,
Incominciarono a notare delle analogie tra il
comportamento dei cromosomi e quello dei fattori
ereditari di Mendel.

OSSERVA LA FIGURA SEGUENTE
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Nella figurai geni per laforma (alleli Rer) e per il
colore (alleli Y ey) del seme sono rappresentati come
bande nere sui diversi cromosomi.

Tutti i semi sono lisci e gialli

| GENERAZIONE F, |

MEIOSI

Metafase |

@

FECONDAZIONE i

[GENERAZIONE F, | 9 :3:3 1 6




| geni di uno stesso
cromosoma tendono ad
essere ereditati insieme

| biologi inglesi William Bateson e Reginald
Punnett descrissero un modello di
ereditarieta che sembrava completamente
diverso da quello di Mendel

Quando essi consideravano solo uno dei
due caratteri gli alleli dominante e recessivo
segregavano normalmente, producendo
nella prole un rapporto fenotlplco di circa 3 :
1, rapporto che era in accordo con la legge
della segregazione di Mendel. Tuttavia,
guando i due biologi combinavano | dati
relativi a due caratteri uniti, non
riscontravano il rapporto 9 : 3: 3
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ESPERIMENTO:

NUMERDO NUMERD
FENOTIPI DEI DISCENDENTI PREVISTO
DTTENUTI (9:3:3:1)

Fran ross podhing allungato

i rass) pollne ratondo

SPIEGAZIONE: | GENI S0M0O ASSOCIATI

Prole ‘e G
== 1

pravalente B [

ante con lion ettl @ polling allurgato
1 pranta ¢ |L ross) & polling rotondo

Man vangono cansiderale fe plante con fiorn violen
r patling rotondo e le plante con ficn rossi @ polling aliungale



E il crossing over che
produce nuove
combinazioni di alldli

Cromosoma

g c /

-5 17% -

9% == 9, 5=

Frequenza
| di ricombinazione
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Tetrade Crossing-over
A Gameti
B | ESPERIMENTO
Corpo grigio Corpo nero
e ali lunghe e ali corte
GglL/! x agall
Femmina Maschio
Prole
Caorpo grigio, Corpo nero, Corpo grigio, Corpo nero,
ali lunghe ali corte ali corte ali lunghe
965 944 206
i 4N e

N '
Tipi parentali Ricombinanti

381 ricombinanti

|5 nza diri i i - ——
requenza di ricombinazione 2300 prole totale

=0,17 oppure 17%

SPIEGAZIONE
GL g !
Goli eaae

(femmina) g i gl

-~ Yy

Gameti femminili

GL gl G/ gl
-mmb “ -:Ffl

g g g g
CEET T e



In molte specie di
organismi il sesso e
determinato dal
cromosom




| geni portati dai cromosomi sessuali
vengono ereditati con particolari
modalita

Femmina Maschio Femmina Maschio Femmina Maschio
X X X ._
G DN GO
. F

R = allele «occhi rossi»
r = allele «occhi bianchi: y

Trasmissione del colore bianco degli occhi nel moscerino della frutta
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L a presentazione utilizza materiale
desunto dal cap.9 del testo in uso
(Campbell-Mitchell-Reece, Immagini
della Biologia- Zanichelli)

Le immagini sono tratte dal testo in adozione o
da siti consultati

Non utilizzare questa presentazione o parti di
essa per scopi diversi da quelli didattici
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