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Duplicazione>- Trascrizione -
Traduzione

- La DUPLICAZIONE ¢ il
0] N7 S T ———— processo che porta alla
DNA formazione di copie delle
molecole di DNA ed al
trasferimento del materiale

. enetico
Trascrizione J ,

- - Il processo di
TRASCRIZIONE é¢ il
RNA trasferimento
dell'informazione dal DNA

. alle molecole di RNA
Traduzione

- La TRADUZIONE ¢ il
processo mediante il quale si

passa dall'RNA alle proteine
Proteina |




Nucleo - Interfase

I geni sono scritti in un codice formato dalle 4 basi A, C, G, T,

disposte in successione varia.

Ogni sequenza di tre basi e chiamata CODONE

Ogni codone e specifico per un Aa

Una specifica successione di CODONTI definisce una proteina.

Pare che solo il 5% del DNA sia costituito da geni; fra un gene e
I'altro ci sono lunghe sequenze di basi il cui significato & ancora
sconosciuto (DNA spazzatura)
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Nucleo - Interfase

Una catena proteica composta anche solo di 20 elementi puo
avere 2020 composizioni diverse, il numero poi aumenta
considerevolmente se pensiamo che la proteina puo ripiegarsi su

se stessa e combinarsi con altre catene proteiche

Emoglobina :

Emoglobina




Nucleo

Nucleo :

2) Funzione di Depositario dei caratteri
ereditari della cellula

esplicata in fase di duplicazione e poi di divisione cellulare

Tutte le informazioni sono contenute nel DNA




Nucleo - Interfase

Duplicazione del DNA :

« Il DNA si despiralizza a partire da una estremita quindi i legami

fra le coppie di basi si spezzano;

* Basi azotate, libere nella cellula, si accoppiano con le basi

corrispondenti

* Grazie allintervento di enzimi leganti le molecole di zucchero si
forma una nuova catena di DNA complementare al filamento

originale.




Cromosomi

I| DNA é la struttura costituente i CROMOSOMI

Entita filamentose visibili al microscopio solo durante il periodo di
divisione cellulare; corti bastoncini con una strozzatura detta

Centromero.

Si formano dalla cromatina che si spiralizza.

Nel nucleo esistono generalmente due esemplari identici di ognuno:

« I cromosomi omologhi sono coppie uguali che contengono lo

stesso tipo di informazioni (variazioni di uno stesso carattere)
e

« T cromosomi eterologhi X e Y (determinano il sesso)




Cromosomi

spirale minore

e

spirale somatica

costrizione secondaria

satellite

entromero

centromero

Fig.108 Organizzazione di un cromosoma metacentrico. A sinistra, il centromero,
o0 costrizione primaria, divide il cromosoma in due braccia: uno presenta una costri-
zione secondaria e I’altro un satellite. A destra, interpretazione dell’organizzazione
del cromosoma: esso € formato da un cromatidio avvolto a spirale e il centrome-
ro & la regione meno spiralizzata (da E. De Robertis, W. Nowinski, E. Saetz).
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Cromosomi

Coppia di Cromosomi Omologhi :

CENTROHE RO

gene che codifica per una specifica proteina

oghi gene ha due alleli (a, b)
alleli uguali = omozigosi
alleli diversi = eterozigosi

DOMINANTE - RECESSIVO - CODOMINANTE

geni adiacenti o spaziati da «zona silente» o
DNA spazzatura
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Cromosomi

Geni e alleli

Coppie di alleli
responsabili
ognhuna di un
carattere
ereditario
OMOZIGOTE (COIOI"C degll
occhi, dei
ETEROZIGOTE CGPC”I)

Cromosoma
materno

Comosoma
paterno
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Cromosomi

Non tutti i GENI vengono sempre espressi nel corso della vita

(produzione attiva o silenziata di ormoni)

Ci sono GENI ESSENZIALT che devono essere espressi in tutti i

tipi di cellule perché codificano prodotti utili al funzionamento

generale delle singole cellule
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Cromosomi

Forma e numero sono ben definiti e caratteristici per specie :

Uomo 46
Cane 78
Felini 38
Felce 1262
Rana 26
Giglio 24

Drosofila 8




Cromosomi

« T Cromosomi del sesso NON hanno le stesse informazioni ( X, Y) ; contengono anche
caratteri non legati al fenotipo del sesso:

nel cromosoma X sono presenti humerosi geni coinvolti nello sviluppo del cervello e di altri
organi.

Ad esempio sono note alcune malattie legate a difetti di alcuni suoi geni come |I'emofilia
(deficit di fattore VIII e IX x la coagulazione), il daltonismo e alcune forme di ritardo mentale.

Generalmente le femmine portatrici di questi difetti non sono malate perché uno dei due
cromosomi X reca una copia normale del gene che e sufficiente a svolgerne le funzioni,
mentre i figli maschi che riceveranno in eredita il cromosoma X "difettoso" saranno malati.

il cromosoma Y contiene anche informazioni genetiche per |'accrescimento del corpo
(giustificando in parte il dato che in media i maschi sono pit alti delle femmine) e per la
fertilita maschile.
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Cromosomi

ROSA : gene difettoso

Cromosoma
materno

Comosoma

. TR terno
Omozigote = individuo malato o

Eterozigote = ind. sano

OMOZIGOTE

ETEROZIGOTE




Cromosomi

TELOMERI

Sono delle protezioni per i cromosomi, con un ruolo sulla durata della vita

delle cellule.

I telomeri sono piccole porzioni di Dna che si trovano alla fine di ogni

cromosoma.

La parte terminale del Dna é molto instabile: si degrada chimicamente

La funzione dei telomeri e quella di impedire all’elica di sfibrarsi (agiscono

come le protezioni di plastica alle estremita dei lacci delle scarpe).
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Cromosomi

I telomeri non contengono informazioni genetiche significative per
|"espressione di una certa caratteristica.

Hanno invece un importante ruolo (non ancora del tutto compreso) nel
determinare la durata della vita di ciascuna cellula : si accorciano
costantemente a ogni duplicazione.

Sono costituiti da un gruppo caratteristico di nucleotidi : nella maggior

parte dei mammiferi la sequenza telomerica & sempre la stessa, ed e
TTAGGG.

Alcuni ricercatori sostengono che sarebbe sufficiente rifornire di telomeri
la cellula per allungarne la vita.




Cromosomi

« Cellula diploide  :2n cromosomi (cell. Somatiche); ha due patrimoni genetici,
ereditati dal padre e dalla madre

« Cellula aploide  : 1n (1 solo crom. di ogni coppia, es. cell. Germinali) unico assetto
cromosomico, ovvero possiede un solo cromosoma per ogni tipo.

« Cellula poliploide : Nn; diverse coppie di cromosomi (molte cellule epatiche
umane sono tetraploidi e quindi posseggono 92 cromosomi).

In generale, negli animali la poliploidia e rara (pesci di acqua dolce, crostacei, vermi,
lucertole ed alcuni insetti) e problematica

nell'essere umano si trova in alcuni tipi di cellule somatiche (fegato, miocardio,

midollo osseo ... o cellule tumorali)

mentre si presenta molto frequentemente nei vegetali.
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Cromosomi

Parecchie piante grasse, cosi come quelle ornamentali, quelle da seme e molti alberi da
frutto, sono poliploidi. La poliploidia & spesso causa di sterilita per la difficolta di

appaiamento dei cromosomi durante la meiosi.

Organismi poliploidi possono comparire spontaneamente oppure essere generati alterando

sperimentalmente la divisione cellulare.

Indurre artificialmente la poliploidia nelle cellule vegetali ha lo scopo di ottenere piante
capaci di una produzione pil humerosa, piu pregiata e piu apprezzata commercialmente,

nonché pit resistente a condizioni ambientali critiche.

Le piante cosi ottenute si riconoscono perché, in genere, presentano organi e cellule piu

grandi nonostante siano rallentate la crescita e la formazione di fiori e frutti.
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Cromosomi

La poliploidia ha effetti fisiologici svariati sugli individui portatori:

a volte questi sono pil vigorosi e forti

mentre altre volte hanno un contenuto di particolari sostanze piuttosto
elevato (il granoturco tetraploide contiene il 40% in piu di vitamina A

rispetto al corrispondente diploide).

La poliploidia puo essere indotta con tecniche chimico-fisiche (quali la

T°, la salinita, metalli, agenti patogeni e/o mutageni, ...)
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Nucleo - Mitosi

Meccanismo di riproduzione delle cellule diploidi

> Diversi passaggi che portano alla formazione di due cellule figlie diploidi

identiche alla madre.

> La mitosi ha tempi diversi a seconda del tipo di cellula; durante la mitosi
le attivita metaboliche cellulari (respirazione e sintesi proteica)

rallentano.

> La mitosi puo essere bloccata da agenti fisici (raggi X e U.V.) e chimici
che agiscono sia sulla sintesi del DNA sia sulla formazione del fuso

mitotico.
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Nucleo - Mitosi

Interfase : duplicazione del materiale genetico

Profase : i centrioli si duplicano e si portano ai poli; si formano le fibre
del fuso; scompare la membrana nucleare; i cromosomi si spostano verso
il centro

Metafase : cromosomi al centro

Anafase : si staccano i cromatidi e migrano verso i centrioli

Telofase : cromatidi si despiralizzano; si riforma la membrana nucleare;
le cellule si dividono

24




Mitosi
Fase G2 PROFASE PROFASE AVANZATA

cromatina Fuso mitotico Memb. nucleare centromero
centrioli (DNA duplicato) centromero (frammenti)

Nucleolo membrana membrana Cromosoma (costituito fibre del fuso
nucleare celulare da due cromatidi fratelli) mitotico
METAFASE ANAFASE TELOFASE

piastra equatoriale strozzatura nucleolo

centriolo a un cromatidi membrana nucleare
mitotico polo del fuso fratelli in formazione

25



filmato 3 - MITOSI

Mitosi
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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 ——  cell. sessuali mature 0o GAMETI

Spermatogoni —> Spermatozoi

Ovogoni —>  Ovociti
46 cromosomi : 22 paia omologhe + 1 coppia (XX per F o XY per M)
Con la meiosi diventano 4 cellule da 23 cromosomi

Due divisioni cellulari successive con un unico raddoppiamento del DNA
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filmato 4 MEIOSI

filmato 4 MEIOSI
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MITOSI

Cellula
(prima della duplicaszione dei cromosomi)

Sito del
crossing-over

adre

PROFASE /_\ \ / /‘g ; PROFASE |
l
Cromosomi / -" >/ Si formano le
duplicati ',_/ Duplicazione dei. = ) Duplicazione dei tetradi atraverso
(due cromandl "\ .~ cromosomi T cromosomi o la sinapsi dei
fratelli) 2n=4 cromosomi
V _\
METAFASE | cromosomi si Le tetradi si ‘ /M\ N METAFASE |
allineano sulla allineano sulla E
/ piastra equatoriale piastra equatoriale "‘w'/’
ANAFASE | cromatidi fratelli ANAFASE |
TELOFASE si separano durante | cromosomi TELOFASE |
I'anafase omologhi si
separano
o — -(anafase‘ I).; Aploidi
/ = c& \\ i cromatidi J n=2
. ( -, | fratelli rimangono — Celule figlie
= - /1 insieme della Meiosi |
— ) 3 \\\ = y
— e Nessuna ulteriore
2n 2n duplicazione dei $ ==
Cellule figlie della cromosomi ) ( \ \
Mitosi i cromatidi - -

fratelli si separano n T n —n " n
(anafase Il) Cellule figlie della Meiosi Il
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GAMETOGENESI (OOGENESI-SPERMATOGENESI)

SPERMATOGENESI:

Le cellule germinali maschili si formano
nei testicoli. Gli spermatogoni sono
cellule diploidi che subiscono diversi
cicli mitotici nei tubuli seminiferi.

1 spermatogonio — 4 spermatozoi

QOGENMNESI:

Le cellule germinali femminili si
formano nell’ovaio con un processo di
maturazione ciclica. Gli ovogoni si
riproducono per mitosi in epoca
prenatale e sono contenute nei
follicoli. Al momento della nascita
sono bloccati in profase |. quando
Porganismo raggiunge la maturita
sessuale, ogni mese un ovocita e il
suo follicolo maturano.

1 ovogonio —— 1 ovocita

prime
globulo polare
{aploide)

p:

| vegonio X
. {cetula oocita
! riprodut- prmanc
| tva idiploide)
| diploide)
o —
CRESCITA > MEIQSTL CITODIERES!
V

tre globul
polan
(apaidi)

)

degenerazane

defferenziamento
& Spoermatorol
{aploeh)

3V



Nucleo - Meijosi

filmato 2 - Replicazione del DNA
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Nucleo — Meiosi-spermatogenesi

Spermatogenesi : dagli spermatogoni si ottengono gli spermatozoi
(15x10¢/ml)

Inizia con la pubertda e generalmente continua tutta la vita originando

cromosomi del sesso X oY

Durante l'attivita sessuale del maschio, e per tutta la vita fertile, gli spermatogoni si
moltiplicano per mitosi, in modo da costituire una riserva stabile (spermatogoni A). Gli

spermatogoni B si dividono per meiosi.
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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 puberta fino alla menopausa; solo cromosomi del sesso X.

L'ovogenesi comincia gia attorno al quinto mese di vita embrionale ed € molto piu precoce

rispetto alla spermatogenesi maschile, che si verifica per la prima volta in puberta.

Quindi 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 puberta fino alla menopausa, ogni ventotto giorni avviene |'ovulazione di un ovocita

"maturo".

Nella vita, una donna produce approssimativamente dai 400 ai 500 ovociti maturi.
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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

Fecondazione

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

zigote dotato di 23 cromosomi materni e 23 paterni.

I/ sesso dipende dalla presenza di 2 X o 1X + 1Y
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Nucleo - Meiosi

La riproduzione sessuale serve a:
- produrre nuovi individui

- conservazione della specie

- Creare varieta 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 piu di 8x10° zigoti diversi ( 223 = 8.388.608 )

Quindi ognuno di noi & unico !
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Nucleo - Meiosi

« Il crossing-over ¢ |'importante meccanismo di ricombinazione del
materiale genetico proveniente dai due genitori, che permette una

maggiore varieta 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 I'allineamento dei cromosomi omologhi

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

produrre nuove combinazioni geniche.
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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 e definito cromosoma

ricombinante.
Quindi il crossing-over & un meccanismo che determina la ricombinazione
geneftica.
Questo speciale processo puo essere compreso osservando le popolazioni
dove capita che il carattere colore occhi e colore capelli, che nella specie

umana sono associati, venga sconvolto, percio 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, a partire da un
genotipo, si ofttengono nuove combinazioni di
alleli rispetto a quelle iniziali
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Crossing over

LA T W G AP B L. v PR 0w B e O WA G 8 A O

AR M A
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Crossing over
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Nucleo - Meiosi

PUNTI IMPORTANTI NELLA MEIOST

1. Produzione di cellule aploidi diverse fra loro

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

cromosomi omologhi

3. ASSORTIMENTO CASUALE dei cromosomi omologhi

2+3 RIMESCOLAMENTO DEL PATRIMONIO GENETICO
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RIPRODUZIONE SESSUATA

Contributo di individui di sesso diverso
Aumento variabilita genetica

‘Ogni individuo produce le cellule germinali (6AMETI) con corredo
cromosomico aploide

Mediante la MEIOST si ottengono :

SPERMATOZOT (aploide) e OVOCITI (aploide)

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

SVILUPPO DELLINDIVIDUO
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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.
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