
Nucleo - Meiosi 

Divisione cellulare  che da una cellula diploide (2n) porta ad ottenere  4 

cellule  aploidi il cui nucleo  contiene quindi soltanto n cromosomi. 

 

        Cell. sessuali primitive  

 

        Spermatogoni 

 

        Ovogoni 

 

46 cromosomi : 22 paia omologhe + 1 coppia (XX per F  o XY per M) 

 

Con la meiosi da una cellula con 46 cromosomi si ottengono 4 cellule con 23 
cromosomi 

 

Due divisioni cellulari successive con un unico raddoppiamento del DNA 
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cell. sessuali mature o GAMETI :  

Spermatozoi 

Ovociti 



filmato 4 MEIOSI 
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Nucleo – Meiosi-spermatogenesi 
 

Spermatogenesi : dagli spermatogoni si ottengono gli spermatozoi 

(15x106/ml) 

Inizia con la pubertà e generalmente continua tutta la vita originando 

cromosomi del sesso X o Y 

 

Durante la vita sessuale del maschio, e per tutta la vita fertile, gli 

spermatogoni si moltiplicano per mitosi, in modo da costituire una riserva 

stabile : - spermatogoni A che poi maturano in :  

- spermatogoni B si dividono per meiosi dando origine agli spermatozoi  
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https://it.wikipedia.org/wiki/Mitosi
https://it.wikipedia.org/wiki/Meiosi


Nucleo – Meiosi-ovogenesi 
Ovogenesi : dall’ovogonio si ottengono gli ovociti (1/mese) 

Dalla pubertà fino alla menopausa; solo cromosomi del sesso X. 

L'ovogenesi comincia già attorno al quinto mese di vita embrionale e si ferma alla nascita 

con ovociti immaturi; è molto più precoce rispetto alla spermatogenesi maschile, che si 

verifica per la prima volta in pubertà.  

Gli ovogoni non sono cellule osservabili nell'individuo post-nascita, ma appartengono 

esclusivamente alla vita embrionale e le loro descrizioni si basano sulle ovaie estratte da 

individui  abortiti 
 

Fin dalla nascita, una donna possiede dai seicentomila ai due milioni di ovociti immaturi 

A partire dalla pubertà fino alla menopausa *, ogni ventotto giorni avviene l'ovulazione di 

un ovocita "maturo".  

Nella vita, una donna produce approssimativamente dai 400 ai 500 ovociti maturi. 
*Nel XIX secolo la speranza media di vita della donna era sotto l’età media della comparsa della menopausa; Il 
miglioramento delle condizioni igieniche, delle condizioni di vita in generale e dell’assistenza medica hanno fatto sì che 
oggi in Europa l’ aspettativa di vita media di una neonata sia superiore a 80 anni. Di conseguenza, una donna vive oggi 
1/3 della sua vita dopo la comparsa della menopausa. 
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https://it.wikipedia.org/wiki/Ovogenesi
https://it.wikipedia.org/wiki/Embriologia
https://it.wikipedia.org/wiki/Embriologia
https://it.wikipedia.org/wiki/Embriologia
https://it.wikipedia.org/wiki/Pubert%C3%A0
https://it.wikipedia.org/wiki/Menopausa
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Cariotipo umano 
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Fecondazione 
 

La fecondazione  (ossia fusione dei due gameti) dà luogo ad uno zigote 

dotato di 23 cromosomi materni e 23 paterni. 

 

Il sesso dipende dalla presenza di  

2X o 

 1X + 1Y 

PS : medesimo meccanismo per le piante non sporofite : angiosperme e 

gimnosperme : polline da stami feconda il pistillo 

In molti pesci le uova vengono deposte in acqua e raggiunte dal liquido seminale 
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Nucleo - Meiosi 
 
La riproduzione sessuale serve a : 
 
- produrre nuovi individui diversi 

 
-  conservazione della specie 

 

- Creare varietà all’interno della specie stessa rimescolando tutti 

gli alleli e creando nuove combinazioni di caratteri 

 

46 cromosomi con due alleli : un unico patrimonio ereditario potrebbe dare 

origine a più di 8x106 zigoti diversi ( 223 = 8.388.608 ) 

 
Quindi ognuno di noi è unico !! 
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Nucleo – Mitosi/Meiosi 
filmato 2 - Replicazione del DNA 
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Crossing over 
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Nucleo - Meiosi 

• Il crossing-over è l'importante meccanismo di ricombinazione del 

materiale genetico proveniente dai due genitori, che permette una 

maggiore varietà nei prodotti della riproduzione sessuata. 

 

Tale meccanismo riguarda lo scambio di porzioni omologhe di materiale 

genetico, che si verifica fra i due cromosomi (diversi) di una coppia di 

omologhi; avviene durante l'allineamento dei cromosomi omologhi 

 

 Se ci sono delle differenze genetiche tra gli omologhi, il crossing-over può 

produrre nuove combinazioni genetiche. 
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Nucleo - Meiosi 

  Durante il crossing-over non si ha né perdita né acquisizione di materiale 

genetico, perché esso determina scambi reciproci. 

 

Un cromosoma che risulti dalla meiosi con una combinazione di geni che 

differisce dalla combinazione di partenza è definito cromosoma 

ricombinante.  

Quindi il crossing-over è un meccanismo che determina la ricombinazione 

genetica. 

Questo speciale processo può essere compreso osservando le popolazioni 

dove capita che il carattere colore occhi e colore capelli, che nella specie 

umana sono associati, venga sconvolto, perciò troviamo persone con occhi 

chiari e capelli scuri e viceversa. 
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Nucleo - Meiosi 

   

Per ricombinazione genetica si intende ogni processo 

attraverso il quale si ottengono nuove combinazioni di 

alleli rispetto a quelle iniziali 

 

E’ un «rimescolamento delle carte» che aumenta di molto 

la variabilità e quindi la possibilità di vittoria nella 

guerra evolutiva 
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Crossing over 
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Nucleo - Meiosi 
PUNTI IMPORTANTI NELLA MEIOSI 

 

 

1. Produzione di cellule aploidi diverse fra loro  

 

2. CROSSING-OVER: può avvenire uno scambio reciproco di parti tra 

cromosomi omologhi 

 

3. ASSORTIMENTO CASUALE dei cromosomi omologhi  

 

 

2+3 RIMESCOLAMENTO DEL PATRIMONIO GENETICO con AUMENTO 
della VARIABILITA’ 
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RIPRODUZIONE SESSUATA 
 

 
•Contributo di individui di sesso diverso 
 
•Aumento variabilità genetica 
 
•Ogni individuo produce le cellule germinali (GAMETI) con corredo 
cromosomico aploide 
 
Mediante la MEIOSI si ottengono : 
 

SPERMATOZOI (aploide) e OVOCITI (aploide) 

 

la cui fusione (FECONDAZIONE) dà origine allo ZIGOTE (diploide) che inizia 
subito a dividersi e ad originare lo 
 

SVILUPPO DELL’INDIVIDUO 
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RIPRODUZIONE SESSUATA 
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RIPRODUZIONE SESSUATA 

Grazie al crossing-over Le cellule riproduttive non sono tutte uguali 

ma contengono una particolare combinazione dei geni del genitore 

 

• I figli non avranno gli stessi geni :  

fratelli diversi 

 

• Gemelli monocoriali : sono gemelli identici perché derivano da una 

unica cellula uovo fecondata che, prima dello sviluppo embrionale, 

si duplica ancora una volta (ma poi le sinapsi nervose ??) 
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Alcune alterazioni genetiche 
 

Vale sempre la regola che le cellule funzionano al meglio se i geni sono 

presenti in coppia (a parte X e Y) 

 

• Generalmente l’assenza di un cromosoma della coppia risulta essere 
letale 

 

• La trisomia è invece compatibile con la vita ma solo per i cromosomi di 

minori dimensioni (cellula poliploide, in questo caso è triploide) 

 

• Non si conoscono individui nati vivi per trisomia del cr. 1, 2, 3, … 

 

• Circa il 30% degli aborti spontanei presenta anomalie cromosomiche. 

 



Alcune alterazioni genetiche 
 

ALTERAZIONI  NUMERICHE cromosomi omologhi 
 

 

 

• TRISOMIA 21 (sindrome di Down) : (1,6/1000 nati) 

 presenza di 3 cromosomi 21 invece che 2; di solito correlato con l’età della 

madre, ma per ¼ responsabilità paterna. 

 Non disgiunzione dei cr. 21 durante la meiosi. Le cellule dell’individuo hanno 

quindi 47 cromosomi.  

 E’ l’alterazione più frequente : occhi obliqui e distanti, collo grosso e tozzo, 

ritardo mentale, disturbi cardiocircolatori, maggiore suscettibilità alle 

infezioni; carattere dolce ed affettuoso. Decenni di sopravvivenza.  
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Alcune alterazioni genetiche 
 

ALTERAZIONI NUMERICHE cromosomi omologhi 
 

 
• TRISOMIA 18 o S. di EDWARDS (1/6000 nati) 

Tipicamente i neonati sono piccoli e presentano molte anomalie fisiche e 

problemi agli organi interni. 

Malformazione del cranio, peso inferiore alla norma, anomalie cardiache, 

malformazione degli arti inferiori; prognosi infausta. 
 
 

• TRISOMIA 13 o S. di PATAU (1/10.000 nati) 

Tipicamente i neonati sono piccoli e spesso presentano difetti importanti a 

carico di cervello, occhi, viso e cuore. 

Microcefalia, danni neurologici, malformazioni varie; prognosi spesso infausta. 



Alcune alterazioni genetiche 
 

ALTERAZIONI NUMERICHE cromosomi del sesso 
 

 

• SINDROME DI TURNER : presenza di un solo cromosoma X ; X0  
(1/2500 donne nate vive) 

Femmine con caratteri sessuali poco sviluppati, bassa statura, ritardi nel 

processo di ossificazione dello scheletro, spesso problemi renali. 

Ritardo nella crescita, malformazioni cardiache e urinarie, assenza di 

mestruazioni per gonadi rudimentali, genitali esterni infantili … 

 

• SINDROME DI KLINEFELTER : XXY o XXXY (1/1000 maschi nati vivi) 

Statura superiore alla media . Maschi sterili con testicoli poco sviluppati, 

occasionalmente possono avere il seno sviluppato e tendenza a depositare 

grasso sui fianchi come nelle donne; spermatogenesi assente.  
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Alcune alterazioni genetiche 
 

ALTERAZIONI NUMERICHE cromosomi del sesso 

• SINDROME di JACOBS : XYY (1/1000 maschi) 

I soggetti vengono detti anche «Super maschi», alta statura, lieve ritardo mentale, 

possono avere denti grandi o con radici grandi, possono avere problemi vascolari; 

livelli di testosterone normali.  

Una volta associato a crimine violento (Lombroso-medico delle carceri nel 1886) da 

errori di valutazione statistica. 
 

Le anomalie dei cr. sessuali sono fenotipicamente meno gravi rispetto alle anomalie dei cromosomi 

omologhi ; però : 

- Y0 è letale 

- X0 presenta anomalie gravi 

- XXX è normale. 
 



Alcune alterazioni genetiche 
ALTERAZIONI STRUTTURALI 

 

• perdita di un frammento da un cromosoma 

• inserimento di un frammento di un cromosoma nel cromosoma omologo ma 

senza crossing-over 

• reinserimento di un frammento di cromosoma nel cromosoma originario, ma 

con orientamento invertito 

• spostamento di un frammento di un cromosoma su un cromosoma non 

omologo 

 

• SINDROME CRI DU CHAT: è una malattia genetica rara (1/50.000 nati) 

causata dalla delezione di parte del cromosoma 5 (il 90% delle delezioni si 

genera sul cromosoma di derivazione paterna); grave ritardo mentale, cranio 

piccolo, lunga sopravvivenza 
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Alcune alterazioni genetiche 
ALTERAZIONI STRUTTURALI 

 

Le alterazioni cromosomiche che si verificano nelle cellule somatiche sono 

responsabili della possibile insorgenza di forme tumorali : 

 

LEUCEMIA MIELOIDE CRONICA : traslocazione di una porzione 

del cromosoma 22 che si scambia con una porzione del cromosoma 9, 

con conseguente attivazione di un gene che causa l’insorgenza di 

questa forma tumorale 
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LEGGI di MENDEL 
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Genetica 
• Gene : unità ereditaria fondamentale degli organismi viventi. 

Contiene tutte le informazioni necessarie per costruire tutto 

l’organismo. 

Corrisponde a porzioni di codice genetico  (DNA o raramente RNA 

nei virus) e contiene tutte le informazioni per sintetizzare una 

specifica proteina. 

 

I geni sono contenuti ed organizzati all’interno dei cromosomi; 

presenti in due esemplari : uno proviene dalla madre e uno dal 

padre. 

 



Genetica 
 

• Locus : posizione nel cromosoma occupata dal gene. 

 

 

• Allele : sequenza di basi di un gene  

Per ogni gene  esistono due alleli situati nella stessa posizione su 

cromosomi omologhi (locus) 

o Alleli uguali      =  omozigoti 

o Alleli diversi    =  eterozigoti 



Cromosomi 
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Genetica 

• Cromosomi omologhi : possiedono, a coppie, gli stessi geni che però 

possono avere diverse forme alleliche 

 

Es : gene che regola il colore dei petali di tutti i fiori 

 

 Genotipo               insieme dei geni 

 

 Fenotipo               manifestazione visibile dei geni 

 

 Cariotipo              mappa cromosomica 

 

• Geni strutturali : codificano per una proteina (sequenza di Aa) 

 

• Geni regolatori  : regolano l’espressione di altri geni 

i fiori hanno colori diversi 



Genetica 
 

• Allele dominante : prevale nella manifestazione del carattere 

 

 

• Allele recessivo : resta nascosto ma contenuto nel codice 
genetico . 

 

 

• Si possono avere anche casi di codominanza, per cui è difficile 

risalire al genotipo partendo dal fenotipo. 

 

 

Fenotipo e Genotipo coincidono solo in caso di omozigosi. 



Genetica 
 

• La trasmissione  dei caratteri è regolata da specifiche leggi 

dette Leggi di Mendel (monaco agostiniano del XIX secolo) che le 

studiò lavorando su incroci di piselli 

 

 

Le modifiche nel fenotipo sono dovute a modifiche nel genotipo 

 

Partendo da genitori con genotipo noto studiò il risultato 

dell’incrocio e dell’incrocio dell’ incrocio 



Genetica 
 

Prima legge o legge della dominanza 

 

La legge della dominanza afferma che, dati due genitori (P) l’uno 

omozigote dominante, l’altro omozigote recessivo per un dato 

carattere, la generazione F1 sarà costituita da individui che 

manifestano tutti il carattere del gene dominante e hanno tutti il 

medesimo fenotipo ( A = occhi marroni, a= occhi azzurri ) 

 

La dominanza è il risultato di una migliore adattabilità all’ambiente 

 
 



Genetica 

Seconda legge o della segregazione dei caratteri 

 

Gli organismi diploidi ereditano, per ciascun carattere, una coppia di 

geni.  

Alla seconda generazione F2, ottenuta incrociando tra loro gli ibridi 

della prima F1, gli alleli che controllano un determinato carattere si 

separano (segregano) e vengono trasmessi a gameti diversi : 

Nella meiosi i due geni si separano e ciascun gamete che si forma 

riceve unicamente o l’uno o l’altro gene, ma non entrambi 



Genetica 

 

Terza legge o dell’ assortimento indipendente 

 

Incrociando individui che differiscono tra loro per due o più 

caratteri, ogni coppia di alleli per ciascun carattere viene ereditata 

in maniera del tutto indipendente dall'altra. Si hanno così tutte le 

possibili combinazioni degli alleli di ciascuna coppia e la comparsa di 

individui con caratteri nuovi.  

 



Genetica 
 

• Incrocio fra omozigoti uguali 
 
 

• Incrocio fra omozigoti diversi : 

- F1 : prima generazione di individui eterozigoti tutti uguali 

 
 

• Incrocio fra eterozigoti uguali : 

- F2 : seconda generazione  di genotipi e fenotipi diversi 

 
 

Questo spiega come mai un bambino può ereditare un carattere tipico del 

nonno che manca in entrambi i genitori 

 

linee pure (inbreed) 
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Genetica 
 

 



Genetica 

 

 



Dominanza/recessività 

Gene dominante (AA) : si manifesta impedendo la comparsa del 
carattere presente sull’allele omologo : 

• Lentiggini 

• Occhi scuri 

• Capelli ricci 

 

Gene recessivo (aa) : si manifesta solo in condizioni di omozigosi : 

• Albinismo 

• Occhi azzurri 

• Capelli lisci 

 

Dominanza incompleta o codominanza : quando il fenotipo è 
intermedio fra le due caratteristiche 

Alcuni tratti coinvolgono probabilmente più di un gene. 

https://it.wikipedia.org/wiki/Tratto_quantitativo
https://it.wikipedia.org/wiki/Tratto_quantitativo
https://it.wikipedia.org/wiki/Tratto_quantitativo
https://it.wikipedia.org/wiki/Tratto_quantitativo
https://it.wikipedia.org/wiki/Tratto_quantitativo
https://it.wikipedia.org/wiki/Tratto_quantitativo
https://it.wikipedia.org/wiki/Tratto_quantitativo


Dominanza/recessività 

• ES : 
 

 Colore dell'iride : marrone o nero (dominante), verde o azzurro 

(recessivo) 

 Colore dei capelli : castano o nero (dominante), biondo o rosso 

(recessivo) 

 Capacità di arrotolare la lingua : presente (dominante), assente 

(recessiva) 

 Pollice dell'autostoppista : non ricurvo (dominante), ricurvo (recessivo) 

  Fossetta sul mento : presente (dominante), assente (recessiva) 

 Lobi dell'orecchio : liberi (dominanti), attaccati alla testa (recessivi) 



Dominanza/recessività 

 Forma del naso : a patata (dominante), a punta (recessivo) 

 Capacità di muovere le orecchie : assente (dominante), presente 

(recessivo) 

 Direzione del mento : in linea con la testa (dominante), 

leggermente curvato in avanti (recessivo) 

 Colorazione bianca dei capelli durante l'invecchiamento : 

ritardata (dominante), anticipata (recessiva) 

 Vene delle braccia : poco visibili (dominanti), molto visibili 

(recessive) 

 



Codominanza 
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