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GENETICA

Di cosa parleremo ?

v' Teorie dell'evoluzione

v Come ¢ fatta una cellula

v Informazione genetica - DNA e RNA
v' Riproduzione (errori)

v' Leggi di Mendel

v' Genetica delle popolazioni
v' Epigenetica

v" Ingegneria genetica

v' Biotecnologie

v' OGM e Animali transgenici
v' Progetto Genoma Umano
v" Clonazione

v' Cellule staminali

v' Bioetica

v' Eugenetica




Biologia generale

Bios = vita

Logos = discorso

Scienza che si occupa di studiare la VITA e i fenomeni ad essa connessi.

Organismi viventi

VITA = ??

= entitd soggetti alle leggi naturali in grado di

autocostruirsi, di riprodursi e di evolvere.

L'assenza o la presenza di programmi genetici indica il confine netto fra

I'inanimato ed il mondo vivente.




Biologia generale

» Riprodursi : RIPRODUZIONE

Capacita di dare origine ad altri esseri viventi.

- agamica (asessuata) —— cloni
- gamica (sessuata) —> elevata variabilita

Con la riproduzione gamica le cellule figlie ereditano le caratteristiche
morfologiche e fisiologiche di entrambi i genitori ma con in piu la possibilita
di subire mutazioni; questo porta a una ...

Diversita genetica su cui influira la selezione naturale favorendo i piu
adatti a riprodursi e determinando cosi I'evoluzione della specie.




Biologia generale

« Evolvere : EVOLUZIONE - Teorie

Esistono diverse TEORIE :

% CREAZIONISMO : Linneo (1700) : esistono tante

specie quante ne sono state create in origine

** Questa teoria & detta fissismo ed ancora oggi essa trova

credito presso alcune confessioni di fondamentalisti biblici.



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

Biologia generale

« EVOLUZIONE- Teorie

 EREDITARIETA" dei CARATTERI ACQUISITI
Lamark (1744-1829) .

 le modificazioni indotte dall'ambiente sono ereditabili.

* Gli organi si sviluppano pit o meno a seconda dell'uso, e

questo cambiamento viene ereditato

. Teoria inesatta




Biologia generale

« EVOLUZIONE- Teorie

Lamarck dava notevole importanza al ruolo attivo degli organismi nel
modificarsi in risposta agli stimoli ambientali e riteneva che |'uso

di determinati organi, o parti di organi, provocasse modificazioni;

in questo modo essi rispondono meglio alle esigenze di
sopravvivenza dell'animale, in base al principio secondo cui la

funzione crea |'organo




Biologia generale

« EVOLUZIONE- Teorie

Le modificazioni si sarebbero poi trasmesse alla generazione
successiva e |'accumularsi dei caratteri acquisiti, di generazione in
generazione, avrebbe determinato |'apparire di nuove specie meglio

adattate all'ambiente.

Ma un carattere, che un individuo acquista durante la sua esistenza, non puo essere
trasmesso ai suoi discendenti in quanto si tratta di una mutazione somatica che non e
presente nel suo patrimonio genetico e quindi non pud essere trasmessa
ereditariamente.

Pensiamo ad esempio al muscolo di uno sportivo, esso non € un carattere ereditabile
dalla progenie.




Biologia generale :LAMARK

Secondo la teona dell’ereditarieta dei
caratteri acquisiti applicata all'evoluzione
delle giraffe, un antenato di questi animali
che possedeva un collo corto brucava le erbe
della savana.

In sequito a un cambiamento ambientale,
l'antenato delle giraffe inizia a brucare le
foglie degli alberi, che si trovano pidl in alto,
provocando uno stiramento e un allunga-
mento del cotlo.

Per questa ragione, con il passare del tempo,
le giraffe acquisiscono un collo pidi lungo
rispetto ai loro antenati e lo trasmettono ai
loro discendenti.



Biologia generale

« EVOLUZIONE-Teorie

»» Darwin @8o9-1882) :

E un graduale processo di mutazioni biologiche , in cui un organismo
unicellulare si e diffuso e diversificato fino a raggiungere l'attuale

gamma di organismi viventi.

Nel capitolo finale dell' Origine della Specie, Darwin riporta di un'inevitabile

“lotta per la vita”
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A Secondo la teoria della
selezione naturalé applicata
all’evoluzione delle giraffe,
un antenato di questi animali
che possedeva un collo corto
produce una prole sovrabbon-
dante,

B La popolazione di giraffe
presenta al suo interno indi-
~ vidui con una lunghezza del

-~ collo variabile, Gli individui
con il collo pid lungo iniziano
a brucare le foglie degli alberi
e trovano quindi nuova fonte
di nutrimento. Gli individui
con il collo corto non posso-
no farlo.

Biologia generale : DARWIN

7% CLegiraffe con il collo lungo

si riproducono in misura mag-
giore rispetto a quelle con il
collo corto, in quanto sono
meglio adattate all'ambiente
in cui vivono.

D Le giraffe con il collo lungo
trasmettono alla propria prole -
i loro caratteri. Dopo pid
generazioni la popolazione
& composta da un numero
maggiore di individui con il
collo lungo.



Biologia generale

« EVOLUZIONE-Teorie

lambiente determina la selezione dei tipi piu idonei alla
sopravvivenza

vengono ereditate quelle piccole variazioni genetiche (mutazioni)

in grado di consentire un miglior adattamento all'ambiente.

Gli individui pit idonei sono favoriti (selezionati) nella lotta per la
vita e per la sopravvivenza : sono quindi avvantaggiati dal punto

di vista riproduttivo.
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Biologia generale
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Biologia generale

« EVOLUZIONE- AltreTeorie
» Formulazione NEODARWINIANA

» Intelligent design / Creazionismo

» Meccanica quantistica : i quanti hanno un ruolo nelle

mutazioni e nell'evoluzione ?
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La CELLULA
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Fig. 14. — Disegno schematico della struttura della cellula tipo, comprendente tutti

i tipi di organuli e differenziazioni cellulari, di cui vengono anche rappresentate le

principali caratteristiche ultrastrutturali (modificato e ampliato secondo l'originale
di FAwcCETT).
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LA CELLULA

* La piu piccola struttura capace di vita autonoma e di riprodursi

« E' l'unita di attivita biologica :
Le cellule degli organismi unicellulari presentano caratteri morfologici solitamente
uniformi. Con I'aumentare del numero di cellule di un organismo, invece, le cellule che
lo compongono si differenziano in forma, grandezza, rapporti e funzioni specializzate,
fino alla costituzione di tessuti ed organi.

 FE'la base della immensa varieta di forme viventi.

Volume e forme variabili ma costanti per ogni determinato stipite
cellulare
(~ 100 um ; GR 7,5 um ---ovocita ~ 300 pum)
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LA CELLULA

In questo momento, nel nostro corpo milioni di cellule si stanno
dividendo.

La vita di ogni cellula, infatti, ¢ scandita da una serie di eventi che
costituiscono il ciclo cellulare: le cellule generano altre cellule che
poi si accrescono, si sviluppano, spesso si dividono a loro volta e poi

muoiono.

La divisione cellulare permette agli organismi di accrescersi e di
sostituire le cellule morte o deteriorate; inoltre, ¢ il processo alla

base della riproduzione.
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LA CELLULA

Cellule Eucariote cioé dotate di membrana che separa il
nucleo vero e proprio dal citoplasma, caratteristiche degli
organismi multicellulari; tendenzialmente piu grandi ed
organizzate

Cellule Procariote prive di tale membrana e con il DNA
libero nel citoplasma, in una regione chiamata nucleoide. A
questo  tipo appartengono unicamente organismi
monocellulari ( batteri)
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Cellule Procariote

PROCARIOTTI = prima del nucleo.

Cellule con nucleo senza membrana nucleare; DNA libero o

addensato nel citoplasma.

Spesso dotati di parete cellulare esterna che conferisce rigidita

alla cellula.
I procarioti si dividono per :

« Scissione
e Gemmazione
« Sporulazione

20




Cellule Procariote

I procarioti si dividono per :

e scissione binaria

le cellule dopo aver duplicato il proprio DNA ed essersi allungate fino
quasi al doppio della loro lunghezza media si dividono in due cellule
figlie a seguito della formazione di un setto divisorio; una molecola di

DNA rimane in ognuna delle due cellule.
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Riproduzione per scissione binaria

One generation

..A;a‘:! !
_ s l . Completion of
| “ il . septum with
s : formation of

distinct walls

== Yue
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Cellule Procariote

La scissione ¢ la piu diffusa modalita di riproduzione asessuataq,

soprattutto per organismi semplici.

Con questo termine si indica la divisione in piu parti di un corpo
cellulare, e la rigenerazione di tali parti in modo da ottenere singoli

individui.

Il fermine scissione viene applicato agli organismi unicellulari, mentre

per i pluricellulari in genere si usa il termine frammentazione.
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Cellule Procariote

Esistono diversi tipi di scissione riproduttiva: la scissione binaria

(batteri), la frammentazione (nei vegetali - bulbi), la scissione multipla

(origina numerosi individui - anellidi)

« e la scissione ineguale, meglio conosciuta come gemmazione (coralli,

miceti)
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Cellule Procariote

La gemmazione & una modalita di riproduzione asessuata adottata da

organismi relativamente semplici, come ad esempio protozoi, funghi, piante
e anche alcuni animali (poriferi e cnidari).

Durante la gemmazione si forma lateralmente una piccola protuberanza alla
cellula, detta gemma, che in un secondo momento si stacca; al contrario
della scissione la cellula genitrice si conserva, e la gemma & in genere pil
piccola di essa. Si puo definire come un'estroflessione che cresce dopo
essersi staccata.

Fra i miceti che si riproducono per gemmazione € noto il Saccharomyces
cerevisiae (lievito per pane, birra, vino)
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gemmazione




Cellule Procariote

La sporulazione rappresenta |'unico meccanismo di

differenziamento procariotico, dove ad un identico
genotipo tra cellula madre e cellula figlia corrisponde un
differente fenotipo.

I germi capaci di generare spore sono detti sporigeni,
risultano essere molto pericolosi perché la spora ha una

resistenza maggiore rispetto alla forma vegetativa.

(aspergillus - micete; clostridium tetani - batterio)
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sporulazione
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Cellule Procariote

« I vantaggi sono la rapidissima colonizzazione, sempre che
I'ambiente rimanga stabile, mentre lo svantaggio e la

scarsissima adattabilita (tranne che per le spore).

* La vriproduzione asessuata produce quindi discendenti

geneticamente identici tra loro ed al loro progenitore.

« E' quindi un processo "conservativo" in grado di trasmettere

invariate le caratteristiche parentali ai discendenti.
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Cellule Procariote

Comunque anche gli organismi pitu semplici possono subire mutazioni che

ne causano la morte o una migliore adattabilita all'ambiente.

Es : i BATTERI mediante fenomeni di
« TRASFORMAZIONE
« TRASDUZIONE
« CONIUGAZIONE

Possono sviluppare resistenze agli antibiotici.
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Cellule Eucariote

Cellule Eucariote = vero nucleo

Cellule con nucleo provvisto di membrana

- 2 membrane sovrapposte che delimitano uno  spazio

intermembranoso.

- Pori che permettono uno scambio selettivo di sostanze tra l'interno

del nucleo ed il citoplasma.

33
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Fig. 14. — Disegno schematico della struttura della cellula tipo, comprendente tutti

i tipi di organuli e differenziazioni cellulari, di cui vengono anche rappresentate le

principali caratteristiche ultrastrutturali (modificato e ampliato secondo l'originale
di FAwcCETT).
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Cellule Eucariote

Le cellule eucariotiche si dividono per :

Mitosi, un processo che da luogo a due cellule figlie identiche alla

cellula madre; coinvolge la condensazione del DNA duplicato in

cromosomi e la loro separazione mediante un processo elaborato e

strettamente regolato. (cellule somatiche)

Meiosi processo mediante il quale da una cellula madre si originano 4

cellule figlie con corredo cromosomico dimezzato (fondamentale per la

riproduzione sessuata)
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Nucleo

Grande struttura che occupa generalmente la parte centrale della cellula.

Forma e numero variabile ( sferico o lobato : cell. binucleate o polinucleate o

anucleate)

Le dimensioni del nucleo interfasico sono proporzionali a quelle della cellula

> Rapporto nucleo-citoplasmatico COSTANTE

(ecco percheé le cellule muscolari hanno molti nuclei)
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Nucleo

Contiene .

* Nucleoli che sono addensamenti di RNA e servono per formare i
ribosomi

* Masserelle addensate di CROMATINA (DNA) che, al momento della
divisione cellulare , si organizza in filamenti di cromosomi (46 nella specie

umana)

Durante la divisione cellulare le informazioni genetiche sono duplicate per
essere trasmesse dalla cellula madre alla cellula figlia : la cromatina si
addensa e forma strutture compatte a forma di bastoncelli, i cromosomi
("corpi colorati"). Questi sono abbastanza grandi per essere osservati anche

al microscopio ottico.
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Fig.102 Nuclei interfasici. In a) nucleo di globulo bianco di ratto, plasmocita, 12 000 X, con zolle di

cromatina (cr.); ce., centriolo. In b) nucleo di una celluia acinosa di pancreas umano (11 000 Xx): sono
visibili in essa zolle cromatiniche (cr.) e il nucleolo (nu.) immersi nel nucleoplasma (np.) (J. P. Thiéry).
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Cellula epiteliale
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VACUOLO
LIPICICoO

Adipocita

MEMBRANA
CELLULARE
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Organizzazione della celluln muscolare striata. In a) & cvidente "aspeotto striato <

i nuclel peri-
ferici. In b) schema tridimensionale in cui sono visibili le miofibrille disposte parallela all® lon-
mitudinale della cellula, con In successione di bande A e di bande 1.

e bande | sono divise dalla stria Z.
La membrana plasmaticn forma introflessioni ben visibili (da K. R. Porter e C. Franzini-Armsirong).

¢
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Cellula nervosa
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Cellula nervosa

Curiosita :

« Nel nostro cervello ci sono circa 100° di cellule nervose (come le stelle
della galassia e altrettante probabilmente le galassie dell'universo) e

circa 103 sinapsi per cellula

* Quindi il nostro cervello contiene un milione di miliardi di connessioni ma
non tutte uguali : basta una connessione allacciata in maniera diversa ed
ecco che due cervelli non sono pit uguali e danno vita a menti e coscienze

distinte e costituzionalmente uniche
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Nucleo - Funzione

. Controllo del metabolismo cellulare : invia ai ribosomi nel citoplasma le

informazioni (NRNA) per la sintesi proteica

. Depositario dei caratteri ereditari della cellula (che esplica in fase di

duplicazione e poi di divisione cellulare)

Tutte le informazioni sono contenute nel DNA

44




Genetica

Genetica
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Genetica - storia

ca. 10.000 a.C. Viene praticata la selettocoltura del grano nelle regioni

del Mediterraneo orientale.

ca. 400 a.C. Ippocrate sostiene che le caratteristiche dei genitori

vengono trasmesse ai figli tramite i liquidi corporei di padre e madre.

100-1000 d.C. gli Indu osservano che certe caratteristiche fisiche e

malattie vengono trasmesse da una generazione alla successiva.

1630 nasce la teoria che il bambino viene creato quando la cellula uovo e

lo spermatozoo si uniscono.

1856-68 Mendel studia la trasmissione delle caratteristiche

fenotipiche e ipotizza 'esistenza di geni dominanti e geni recessivi.

1859 Darwin : Teoria della «Selezione naturale».

1905 scoperta dei cromosomi X e Y per la determinazione del sesso.




Genetica - storia

1953 Watson, Crick, Wilkins e Franklin identificano la struttura
molecolare del DNA.

1973 primo organismo geneticamente modificato, combinando il DNA di

due specie di batteri.
1975 comincia il sequenziamento del DNA.

1981 si comincia ad identificare i geni che contribuiscono a causare

alcune malattie, tra cui il cancro.

1988 nascono i primi topi da laboratorio geneticamente modificati.
1990 viene avviato il Progetto Genoma Umano.

1996 nasce la pecora Dolly.

1998 alcune Aziende tentano di brevettare le sequenze dei geni.




Genetica

Scienza, branca della Biologia, che studia i geni, I'ereditarieta e la

variabilita genetica degli organismi.

L'appartenenza ad una specie con tutti i suoi caratteri, specifici,

viene ereditata.

Nasce nella seconda meta dell'800 ad opera dell'abate austriaco
Mendel (1822-84) il quale osservo migliaia di incroci fra piante di
pisello ed elaboro teorie che pero rimasero ignorate per almeno

mezzo secolo anche da Darwin.




Genetica

Solo nel 1902 si introduce il fermine gene per indicare il «fattore» di Mendel.

* Gene : frammento di DNA che contiene il codice per sintetizzare una data

proteina.

* Genoma : il manuale di istruzioni per costruire un organismo vivente
Cromosomi ——— capitoli del libro

Geni ——— singole istruzioni per fabbricare le proteine

« Ereditarieta genetica e la trasmissione, da una generazione alle successive,
dei caratteri originati dall'assetto genetico.




Genetica

Il DNA ¢ la molecola depositaria dell'informazione genica che deve

essere ereditata di generazione in generazione.

I geni di ogni essere umano sono identici per il 99,9%

Costanza dell'informazione ma anche possibilita di errori che stanno alla
base delle differenze e delle variazioni esistenti nel mondo vivente
(Mutazioni)




DNA - Acido Desossiribonucleico

Presentato nel 1953 da Watson e Crick su Nature & un polimero a spirale a

doppia elica costituito da nucleotidi appaiati :

% Basi azotate :

Puriniche Pirimidiniche

Adening ------------------- Timina

Guaning ------------------- Citosina
% Zucchero: desossiribosio (5 atomi di C)

% Gruppo fosfato

L'appaiamento obbligato delle basi ¢ la chiave della replicazione del DNA e

della sintesi proteica.
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DNA
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Genetica

filarento di DNA
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Genetica

Adenina --- Timina
Guanina --- Citosina

Duplicazione DNA :




Duplicazione DNA




Duplicazione DNA

catena
originale

< 7
catena AT,
originale > S

catena
criginale

di nuova
. sintesi
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Nucleo

Nucleo :

1) funzione di controllo del metabolismo
cellulare
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Nucleo : funzione di controllo del metabolismo
cellulare

Controllo del metabolismo cellulare : invia ai ribosomi nel citoplasma le

informazioni (NRNA) per la sintesi proteica

Proteine : le proteine costituiscono una parte essenziale degli organismi
viventi. Molte fanno parte della categoria degli enzimi, la cui funzione é
catalizzare le reazioni biochimiche vitali per il metabolismo degli
organismi.

Alcune hanno funzioni strutturali e meccaniche, come nei muscoli, il
collagene in ossa e tessuti, e come componenti del citoscheletro
cellulare.

Altre proteine sono importanti mediatori nella trasmissione di segnali
inter ed intracellulari, nella risposta immunitaria, nei meccanismi di
adesione cellulare e nel ciclo di divisione cellulare.

Altre ancora sono regolatrici e controllano quando e quanta proteina
deve essere prodotta.
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Nucleo : funzione di controllo del metabolismo
cellulare

Le proteine si differenziano principalmente per la sequenza degli
amminoacidi che le compongono, la quale a sua volta dipende dalla

sequenza delle basi azotate nel DNA.

Il codice genetico e universale : tutti gli organismi viventi (batteri,
virus, piante, animali) usano lo stesso codice per specificare le loro

proteine .

- ATG significa sempre Metionina

- CCC significa sempre Prolina
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Nucleo : funzione di controllo del metabolismo
cellulare

Grazie al Progetto Genoma é noto tutto il Codice Genetico

IL CODICE GENETICO

TTT Phe TCT Ser TAT Tyr TGT Cys
TTC Phe TCC Ser TAC Tyr TGC Cys
TTA Leu TCA Ser TAA STOP TGA STOP
TTG Leu TCG Ser TAG STOP "TGG Trp
CTT Leu CCT Pro CAT His CGT Arg

CTC Leu CCC Pro CAC His CGC Arg

CTA Leu CCA Pro CAA Gln CGA Arg

CTG Leu ~ CCG Pro ~ CAG Gln CGG Arg
ATT Ile ACT Thr AAT Asn AGT Ser
ATC Ile ACC Thr AAC Asn AGC Ser

ATA Ile = ACA Thr AAA Lys AGA Arg
ATG Met ACG Thr AAG Lys AGG Arg
GTT Val GCT Ala GAT Asp GGT Gly
GTC Vval GCC Ala GAC Asp "GGC Gly
GTA Val GCA Ala GAA Glu GGA Gly
GTG Val GCG Ala GAG Glu GGG Gly

Lo stesso Aa puo essere codificato da pit di una tripletta
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Sintesi proteica

filmato 1-Trascrizione e traduzione




Sintesi proteica

Proteine costituite da +/- lunga catena di Aa legati in precisa sequenza
determinata dal DNA dei cromosomi (istruzioni)
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RNA pohmersa 'gfia ?

mRNA

1. Sintesi dell’RNA messaggero (mRNA), come copia di una porzione di
DNA (un gene), ad opera dell'enzima RNA polimerast: awiene nel nucleo.
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Sintesi proteica

L'assemblaggio avviene nei Ribosomi dove ad ogni tripletta di basi azotate
corrisponde un Aa

Lriptous
= ‘st = o o . =
SN TR0, B polipeptid= 3 anticodone
" eis T "
et LS il ool
Sy, ) J Py

R\ A messaggero

| S R\ A ribssomiale ((RNAY

2. 'RNA messaggero attraversa i pori della membrana nucleare per raggiungere, nel ctoplasma, | ribosami,
organuli della sintesi proteica.
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Sintesi proteica

Gli Aa vengono trasportati sulle triplette del mRNA dal tRNA; esiste un 1RNA
specifico per ogni Aa

ribosoma
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mRNA

3. Nei ribosomi (nel citoplasma) awiene la vera sintesi della proteina, la traduzione del codice genetico
(sequenza di nucleatidi) in una sequenza di aminoaddi che forma una prateina: 'mRNA viene “lefto” e
arrivano in sequenza i tRNA che trasportano gli aminoacidi.
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Sintesi proteica

grmnoacido

5 2 NS
O 2

NSRS RS,

ribosoma

4. | tRNA si fissana con il laro anticodone alla tripletta corrispondente (codone) suli'mRNA, allineandosi
uno a fianco all'aliro, in modo che gli aminoaadi che trasportano si possana affiancare e unire nella se-
quenza richiesta.
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Sintesi proteica

nbosoma
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Sintesi proteica

1. T singoli tRNA si legano in successione alle loro specifiche
triplette sul mRNA

2. Gli Aa (trasportati dai TRNA) si legano fra loro

3. Il tRNA si stacca dal mRNA e torna nel citoplasma a legare altri
Aa

4. Si determina cosi la sequenza aminoacidica determinata dal
DNA, del quale 'mRNA ¢ una copia a stampo.




Sintesi Proteica - Aminoacidi

Aa ' sono molecole organiche che nella loro struttura recano sia il gruppo
funzionale amminico (-NH,) sia quello carbossilico (-COOH);

A seconda del tipo, del numero e dell'ordine di sequenza con cui si legano i
diversi amminoacidi, & possibile ottenere un infinito numero di proteine. In
natura, esistono classicamente 20 aminoacidi proteinogenici; piu recentemente
se he sono aggiunti altri due (1986, 2004) e forse un terzo

| = |
H,N-CH-COOH + H,N-CH-COOH --> H,N-CH-CO-NH-CH-COOH + H,0

R1 R2 R1 R2
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Sintesi Proteica - Aminoacidi

Il nostro organismo riesce a sintetizzare alcuni degli amminoacidi
necessari per costruire le proteine, ma non e capace di costruirne

altri, che vengono percio definiti "essenziali" e devono essere

introdotti con gli alimenti.

Esistono poi amminoacidi condizionatamente essenziali, ossia che
devono essere assunti con la dieta solo in alcuni periodi della vita o

a causa di alcune patologie




