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La Teoria Cromosomica dell’Eredita

W. Sutton e T. Boveri (1903)

La trasmissione dei cromosomi da una generazione
all’altra correla con la trasmissione dei fattori
mendeliani.

I fattori mendeliani (geni) sono localizzati sui
cromosomi?
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Figure 3.2

Inheritance pattern of X and Y chromosomes in organisms where the female is
XX and the male is XY. (a) Production of the F, generation. (b) Production of the

F, generation.
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In media avverranno
parecchi scambi nel tratto
che separa questi due geni.
Percio | caratteri che essi
determinano (C ed F

per un cromosoma, ¢ ed f
per I’altro) non hanno
maggior probabilita

di essere coereditati di altri
due caratteri, i cui geni
siano su cromosomi
separati.

E improbabile che tra questi
due geni avvenga uno
scambio.

Percio i caratteri che essi
determinano (Ae Beaeb)
verranno ereditati quasi
sempre insieme.



Associazione genica o Linkage

Loci localizzati su cromosomi diversi si
ereditano indipendentemente (II legge di
Mendel).

Loci localizzati sullo stesso cromosoma, e vicini
tra loro, vengono ereditati insieme.



Distanza fisica e distanza genetica

La distanza fisica tra due loci € data dal
numero di nucleotidi che li separa (es: 1 Mb
= un milione di basi).

La distanza genetica e data dalla percentuale
di ricombinazione, espressa in centimorgan
cM. 1 cM = 1% di ricombinazione.



C’e una relazione tra distanza fisica e
distanza genetica di due loci:

Un milione di basi = 1 cM

1 cM = 1% di ricombinazione

Due loci non associati, non linked, avranno
un valore di cM = 50% (sono su cromosomi

diversi, o ad una distanza maggiore di 50
milioni di basi)



gure 2.15
Photographs of (a) normal hands and (b) hands exhibiting
brachydactyly.




Figure 2.16

Symbols used in human pedigree analysis.
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Monozygotic (one-egg) twins




Figure 2.17

A human pedigree, illustrating the use of pedigree symbols.

Generation:
I

II

IV




La dominanza e la recessivita sono proprieta dei caratteri,
non del geni.

Un carattere € dominante se si manifesta nell’eterozigote,
altrimenti e recessivo.

Es: anemia falciforme.
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Dominanza incompleta il fenotipo dell’eterozigote e
iIntermedio rispetto a quello degli
omozigoti

Co-dominanza I'eterozigote mostra i fenotipi di
entrambi gli omozigoti
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Nella co-dominanza, entrambi gli alleli presenti nell’eterozigote
esprimono un prodotto genico. Per cui, Spesso si 0sservano |
fenotipi degli omozigoti.

Nella dominanza incompleta, I'eterozigote esprime il prodotto di
un allele soltanto. In questi casi la dose dimezzata di prodotto
rispetto al’'omozigote puo non essere sufficiente.
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La epistasi e una forma di interazione genica in cui un gene
maschera I'espressione fenotipica di un altro.

Un gene che maschera I'espressione di un altro gene e definito
epistatico.

Un gene la cui espressione e mascherata e definito ipostatico.
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Figura 12.42 Fenotipo Bombay. Albero genealogico in cui
una donna (l.2) mostra il fenotipo Bombay. Fenotipicamente appare di
gruppo 0, possiede la sostanza H incompleta perché l'allele recessivo
h, in omozigosi, impedisce la sintesi di una fucosiltransferasi funzionante.
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Figura 12.43 Condizione di incompatibilita materno-
fetale da Rh. In quest’albero genealogico la situazione risulta tecni-
camente rischiosa per la figlia I1.4.



