La genetica Mendeliana
(Genetica dell'ereditarieta)



I caratteri studiati da Mendel
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FIGURA 3.2 (A) W (liscio) & un allele di un gene che specifica la sequenza di amminoacidi dell'enzima SBEI; (B) w (rugoso) & un
allele che codifica una forma inattiva dell’enzima poiché la sua sequenza di DNA & interrotta dall'inserzione di un elemento
trasponibile. (C) A livello del fenotipo morfologico, W & dominante su w: genotipi WWe Ww hanno semi lisci, mentre genotipi ww
hanno semi rugosi. La differenza molecolare tra gli alleli pud essere rilevata come un polimorfismo dei frammenti di restrizione
(RFLP) utilizzando I'enzima EcoR| e una sonda che ibrida al sito mostrato. A livello molecolare, gli alleli sono codominanti: il DNA
di ciascun genotipo genera un differente fenotipo molecolare — una singola banda ¢ differente per grandezza negli omologhi WWe
ww, mentre entrambe le bande sono diverse per 'eterozigote Ww.
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Terminologia

* Linee pure: sono piante ottenute a sequito
di numerosi cicli di autofecondazione.

- Ibridi: sono la progenie di un incrocio tra
due parentali che differiscono per uno o piu
caratteri. (monoibridi, diibridi ecc.)

* Incroci reciproci: i parentali di un incrocio
vengono utilizzati sia come portaseme che
come impollinante.



Terminologia

+ Il fattore ereditario ¢ il gene;

+ Le diverse forme di un gene si chiamano
alleli; in particolare si possono avere alleli
dominanti e alleli recessivi;

» Il genotipo ¢ la costituzione genetica di una
cellula per un dato gene;

» T genotipi si distinguono in omozigote ed
eterozigote.



Le linee pure

Keel petal enclosing
reprod uctive structures E

Stigma
(female part)

Anther
{male part)

Ovule (forms pea pod)

Flower of plant grown Flower of plant grown
from a round seed ‘k from a wrinkled seed

\’\X\

Open flower and
and discard collect pollen

Open flower

anthers

Brush pollen
onto stigma

All seeds formed
from flower are
round



Terminologia

* Impollinante: pianta (parentale P) che fornisce il
polline.

* Portaseme: pianta (parentale P) che viene
fecondata.

* Generazione F1: progenie di un incrocio tra due
parentali.

- Dominante: carattere che si manifesta,
mascherando un altro carattere

- Recessivo: carattere che viene mascherato dal

carattere dominante



sempio di incrocio

Incrocio A

Ovuli della varieta a semi lisci.
Fiore di una pianta Fiore di una pianta Polline della varieta a semi
derivata da un seme rugoso derivata da un rugosi. Risultato: tutti semi lisci
seme liscio
Incrocio B

A A ; A : 5 Ovuli della varieta a semi rugosi.
Fiore di una pianta Fiore di una pianta Polline della varieta a semi lisci.

a semi lisci a semi rugosi Risultato: tutti semi lisci

FIGURA 3.3 Fenotipi morfologici € molecolari mostrano I'equivalenza di incroci reciproci. In questo esempio, i semi ibridi sono lisci
e il pattern RFLP ha due bande, indipendentemente dalla direzione dell'incrocio.
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Cellule riprodut-
tive (gameti):

I parentali Ww 1 parentali ww
possono fornire producono solo
solo gameti W gameti w

Sono presenti sia
l'allele W che w,
ma i semi sono lisci

1 parentali Ww

producono un
egual numero di
gameti We w

13 dei semi
lisci sono WW;
2/3 dei semi
lisci sono Ww

FIGURA 3.4 Una rappresentazione schematica del rapporto 3 : 1 tra i fenotipi dominante : recessivo nella generazione F, di un
incrocio tra monoibridi. Il rapporto osservato di 3 : 1 & dovuto alla dominanza. Si noti che il rapporto genotipico nelle generazione F,
WW: Ww:wwedil:2:1, comesipud vedere dai fenotipi dei frammenti di restrizione.
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T risultati di Mendel

- Gli ibridi F1 esprimono solo il carattere
dominante;

* Nella generazione F2 compaiono piante con il
carattere dominante e recessivo:

* Nella generazione F2 le piante con il
carattere dominante sono il triplo di quelle
con il carattere recessivo. In altre parole si
ha un rapporto di segregazione 3:1.



Ipotesi di Mendel

* Una pianta di pisello contiene due fattori
ereditari per ciascuno dei caratteri osservati;

» T membri di una coppia di fattori ereditari
presenti in una pianta possono essere diversi o
uguali (AA o Aag);

» Ciascuna cellula riproduttiva di una pianta
(gamete) possiede un solo fattore ereditario dei
due posseduti dalla pianta;

* Le probabilita che uno o l'altro dei due fattori
siano inclusi in un gamete sono equivalenti;

- La formazione dello zigote & un processo che
riunisce in maniera casuale i due fattori ereditari.



3/4(5474) erano lisci;
565 sono stati piantati e...

Di 7324 semi F,

1/4(1850) era rugoso

1/3(193) generarono piante _ 1/adi tutti i
con baccelli contenenti solo

i e semi F
semi della F5 lisci )

2/3(372) generarono
piante con baccelli

i e =loditutti
contenenti sia semi lisci e

: semi F
che rugosi della F; 8
in rapporto di 3: 1
tutti generarono solo =1/4 di tutti
semi rugosi alla F, isemiF,

FIGURA 3.5 Fenotipi della generazione F, e della progenie ottenuta da autofecondazione.
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Il reicrocio: individuazione degli eterozigoti
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Parentale eterozigote Ww

La segregazione
produce gameti
W ew in rapporto
abi gl

Parentale
omozugote—)tuttl @
recessivo

1/2 ww

La progenie di un incrocio di
prova include fenotipi dominanti
e recessivi in rapporto 1 : 1

FIGURA 3.6 In un incrocio di prova tra un parentale eterozigote Ww e
un omozigote recessivo, la progenie sara Wwe ww nel rapporto di 1 : 1.
[l reincrocio mostra il risultato della segregazione.
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Il Principio della
segregazione

Segregazione significa separazione inalterata
dei due fattori ereditari di una pianta ibrida
al momento della formazione dei gameti.

I° PRINCIPIO DI MENDEL

Durante la formazione dei gameti, le coppie di
fattori ereditari si separano (segregano) di
modo che ciascun gamete ha un'uguale
probabilita di contenere |'uno o l'altro
fattore.



[La Meiosi




omportamento di un cromosoma alla meiosi
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FIGURA 3.9 Assortimento indipendente alla base del rapporto fenotipico alla F, di
9:3:3: 1 che risulta in un incrocio di diibridi.
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Segregazione di
Gg tra WW
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di tutti i
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FIGURA 3.10 Genotipi e fenotipi della progenie F, dell'incrocio diibrido per la forma e il colore dei piselli.
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Principio dell'assortimento
indipendente

IT® Principio di Mendel:

Nella formazione delle cellule
riproduttive la segregazione di due
alleli di una coppia ¢ indipendente
dalla segregazione delle altre coppie
alleliche



Metaphase alignment of genes on
different chromosomes may be:

like this like this

AN
i

The gametes produced from this alignment are: The gametes produced from this alignment are:

AB:AB:ab: ab Ab: Ab:aB: aB

Because the alignments are equally likely, the overall
ratio of gametes is:

AB:Ab:aB:ab=1:1:1:1

This ratio is characteristic of independent assortment.




Il concetto di Dominanza
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Problema

* Nei pomodori, la forma del frutto e
ereditaria, e sia il frutto tondo sia
I'allungato sono linee pure. L'incrocio
tondo x allungato produce una
progenie F1 a fr'u’r‘h tondi, l'incrocio
F1x F1 pr'oduce 7 di progenie a frutti
tondi e z a frutti allungati. Quale
tipo di ipotesi genetica puo spiegare
questi dati?



Soluzione

Proviamo a pensare come Mende/ !

» Il rapporto 3:1 nella generazione F2 ¢
caratteristico della segregazione
mendeliana in presenza di dominanza.

- Questa osservazione suggerisce
l'ipotesi genetica che ci sia un gene
dominante R per il frutto tondo e un
allele recessivo per il frutto allungato.
Se l'ipotesi fosse corretta...




Alelleia Multipla:

L'esempio dell'incompatibilita
genetica nelle piante
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GSI: Incompatibilita gametofitica

Cross: 5,5,% 8;85 S5:8:%x §:8; 5,55x 555,

Haplotype
pollgn parem S;S: 5,5 5183 553 SsS; S35,

Pheg&ggeoi @@ Q S, S5 ) Ss
%

Pollen SI phenotype is

determined by the
pollen haploid genotype |
(S or S;here)
g% A
= =
Outcome: Incompatible Half compatible Fully compatible

(No seed set) (Seed set) (Seed set)

TRENDS in Plant Sclence



(@ s,S, SS; S,S; S,Ss

S,S, 55,

S alleles co-dominant

(b) S¢S; S8 S,S; S,S;
S1) (S
S:S: 5:S;
S, dominant in pollen but co-dominant in stigma
(€)  $:S; §:S; S2S3 S:S;
S1) (S S2) (Ss
S8 'S5

S; dominant in pollen and stigma



Epistasia

pio eterozigote Cc Pp
sserva complementazione)

‘Generazione Fy:

X sta per
autofecon-
dazione

Gameti
= femminili

: 7 bianchi

FIGURA 3.24 Epistasi nella determinazione del colore dei fiori
nei piselli. La formazione di pigmenti viola richiede I'allele
dominante sia dei geni C che P. Con questo tipo di epistasi, il
rapporto diibrido F, & modificato in 9 viola : 7 bianchi.

Hartl - Jones
GENETICA Analisi di geni e genomi
EdiSES B8




Segregazioni modificate
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FIGURA 3.25 Rapporti modificati nei diibridi F,. In ogni riga, i differenti colori indicano differenti fenotipi.
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Dominanza incompleta
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FIGURA 3.22 Colore dei fiori rosso e bianco della bocca di
leone mostra dominanza incompleta.
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Il test di complementazione

Genotype of female parent
o x! xl x2 x2 x3 x3 xd x4
] i3 . y . _ e R Phenotype
o ‘} & j k 'L. - *} ol F, progeny
- - - - +
i 1 Complementation
R = (mutations not allelic)
- AW
“+ Sy + — Lack of
Genotype of , a o ™ complementation
male parent ‘ e P & (mutations allelic)
xI xl ; : )
- + -
x2x2 k ’L‘
+ —
A3 x3 : k
+




Trans-heterozygote for two (B) Traws-heterozygote for two
mutations in the same gene mutations in different genes

Boundaries of gene Boundaries of gene 1 Boundaries of gene 2

m, Site of
Al

| x - /://!'nutation
RS in gene I 1 1 * |

Mutant gene Mutant gene Mutant gene Normal gene Normal gene Mutant gene
product product product product product product
{(nonfunctional) (nonfunctional) (nonfunctional) (functional) (functional) (nonfunctional)
L v ¥ 3 N v J

Result: No complementation. Result: Complementation.

No [unctional gene product, Functional product from both genes,

therefore mutant phenotype. therefore wildtype phenotype.

Mutant (white) flower color Wildtype (purple) flower color



