RIPRODUZIONE CELLULARE La cellula & unita fondamentale degli organismi viventi Virus = organizzazione acellulare
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| cromosomi sono costituiti da DNA a doppio filamento, associato ad alcune proteine
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Nuclear er_welope- . . . Ribosoma

outer and inner contengono diversi cromosomi P nilclease b
. . Nucleo
Chromatin material (DNA) (d ifferenti ) . Nucleolo

Reticolo endoplasmatico Reticolo endoplasmatico liscio

R ol ruvido
Citoplasma
Membrana nucleare Membrana plasmatica

Complesso del Golgi
Parete cellulare P g

Mitocondrio

Cromatina: DNA nucleare associato a proteine istoniche e non istoniche.
Nucleolo: rRNA associato a proteine deputate alla sintesi dei ribosomi.

Vacuolo
Ribosomi liberi

Vescicola

Cellule eucariotiche — cromosomi lineari
Cellule procariotiche, mitocondri, cloroplasti - cromosomi circolari

Microtubuli




§% Cromosoma rilasciato a
§ seguito di lisi batterica in

cromosoma cellula

nucleo

= collana di
~ perledi 10 nm

/ anse

> DNA
dopp-i;a elica

matrice

=4 Escherichia coli -— Assetto cromosomico umano (2n)
—— Il cromosoma > Cell A
¢ 7 4 WA
3 \\\ _/ ‘~ s

| Chromosome
o}
T A Parm
4
Centromere
DNA
~-Sugar-phosphate
. backbone
. , s
chromatids / ll ‘\ ‘, 4 | Gene

Cytosine

Adenine - 5
Thymine -

Assetto cromosomico — insieme dei cromosomi diversi di una cellula
(n > numero di cromosomi presenti in un assetto)
eCaratteristico di ogni specie?

*Rimane costante nel corso delle diverse generazioni?




Corredo (assetto) cromosomico
Insieme di tutti i cromosomi diversi tra loro.

Cellula con un solo assetto cromosomico — aploide (n)
Cellula con due assetti cromosomici — diploide (2n)
Cellula con piu assetti cromosomici — poliploide (3n, 4n, 5n, ...)

Di solito, le cellule eucariotiche (somatiche) possiedono
due copie di ogni cromosoma (coppia)

Cellule diploidi
\2

Aploide Diploide Poliploide
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Che tipo di ploidia? >

esaploidia
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Serie completa dei cromosomi metafasici (cariotipo) di un bovino

Assetto aploide o diploide? Diploide

Sesso? Maschile (60, XY)

Coppie di autosomi? 29 (da1a29)

Coppia di cromosomi sessuali? XeY

Le cellule somatiche possiedono Le cellule somatiche possiedono

cromosomi sessuali? serie complete di cromosomi
cellule somatiche (2n) cellule germinali (2n)

(cellule del corpo) (tessuto riproduttivo)
Gameti (n)
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Cellule aploidi

Nelle piante i tessuti germinali danno origine
sia a cellule spermatiche che a cellule uovo



Con il processo di condensazione, durante la divisione

eucariotici (lineari) sono piu facilmente visibili.

Corta regione di // (\)\0 (\\\\

DNA a doppia elica

Nucleosoma—

Struttura della cromatina
a collana di perle

Fibra cromatinica da 30 nm

con nucleosomi impaccati

Sezione di cromosoma
nella forma rilasciata

Sezione condensata &
di cromosoma metafasico

Cromosoma
metafasico intero

Cromatidi fratelli
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Cromatidi fratelli (gemelli) = copie identiche
del cromosoma generate durante Ia
duplicazione, prima della separazione.

fratelli




La cellula procariotica si divide

o Successive divisioni cellulari portano alla formazione per scissione binaria.
| di cellule geneticamente identiche (clone).
00 00 g (clone)
‘.‘.‘.‘. La cellula eucariotica nel corso della divisione
Continued growth
Le cellule deve duplicare i diversi cromosomi e distribuirli '
pOSSono < Cellula madre P

abbandonare il equamente nelle cellule figlie.

ciclo cellulare ed

(& &)

entrare in uno Division into
stato inattivo \NTERFASE g D
Gy — chiamato G, Ciclo cellulare
Stato inattivo F . (|3|.1 * Interfase (G,-S-G,)
temporaneo o permanente ase della
P P crescita cellulare * Profase
prima della -
replicazione del A9 8 * Metafase
DNA (cromosomi Fase in cui -  Anafase
Cellule figlie . non duplicati) avviene la =
) . replicazione del S * Telofase
Ciascuna cellula figlia DNA (cromosomi
inizia l'interfase duplicati)

mitosi =

G,
Fase che segue la
replicazione del DNA;
la cellula si prepara
alla divisione

: and
1 preparation \
= for mitosis

La durata dell’intero ciclo o delle diverse fasi dipende da tipo di cellula eucariotica.
Alcune cellule (muscolari, nervose), dopo differenziamento, perdono la capacita di dividersi.
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Centromere

| cromosomi della cellula madre si duplicano \\ /,/Centriole — '

Gl1-S-G2- MITOSI — NS T ~
(cromatidi gemelli) prima della mitosi. MTOC_ B4~ Centrosome

Preparazione
Interphase G2 311a mitosi

! cromatidi fratelli
e (gemelli)

Chromosome pair

GO - Cell

Prophase aster
v
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7~ {3} 4
= ~=_/ Condensazione cromosomi
MHOSIS ~#  duplicati.
Divisione in cellule figlie | P 7 Formazione : fuso (tubuline).
(geneticamente identiche) -~ Frammentazione RER/REL.
Cytokinesis Scomparsa nucleolo.
. .. ;\
Formazione rete cromatinica /& - ' AnAphase
. . s :' i.-; /
(decondensazione cromosomi). - & )y .
. . ) . Frammentazione involucro nucleare.
Riformazione involucro nucleare ‘ . . .
. . Telophase = Attacco dei cinetocori (strutture
ed organelli interni. =} — . . A .
\-5:5 = associate ai centromeri) ai microtubuli.

Disposizione dei cromosomi sulla
Separazione e migrazione cromatidi fratelli piastra metafasica.

(cromosomi) verso poli opposti della cellula.
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Omologhi Eterologhi

10 um

Assetto aploide o diploide?

Cellule con questo cariotipo possono
andare incontro a mitosi o meiosi?

La duplicazione dei cromosomi
avviene nella mitosi o nella meiosi?

Mitosi
Cellula
madre @
diploide
(2n) l

7

MEIOSI (dal greco méiésis — diminuzione)
Riduce lo stato diploide ad aploide

c Meiosi
T Meiocita
guantita di DNA @ dinloide
(2n)
Sintesi di DNA l

/jivisione\

@ 6 o ©

Cellule figlie n 0 2n? / \ Il divisione
Cellule figlie identiche? @ :

Cellule apI0|d| o dlploidi?
Cellule identiche?



MEIOSI | Profase I: Zigonema Profase I: Pachinema Profase I: Diplonema
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Inizio condensazione cromosomi

Cellula n, 2n o0 4n? scambi
-
| cromosomi omologhi iniziano | cromosomi omologhi sono | cromosomi omologhi si separano,
i ci s I'appaiamento. completamente appaiati. tranne che a livello dei chiasmi.

| cromosomi, ciascuno costituito

da due cromatidi fratelli, iniziano la | Sinapsi — complesso sinaptinemale Sanlines

Conden532|0ne. sinaptinemal
a
Zigotene
| |/ Leptotene

Profase | q |

1. Leptonema <« |

(a)

Elementi W Elementi

2 L] Z i go n e m a “ laterali laterali
. Elemento" . Dty | G | e
3. Pachlnema centra'e dell logo 1 itrale dell logo 2
: Nodulo di
4' Dlplonema ricombinazione
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. Diacinesi
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Coppia di cromosomi omologhi - bivalenti
A

J 1 S
Omologo 1 Omologo 2 Profase I: Diplonema

Profase I: Pachinema

* Ulteriore condensazione

1 |
1 1
' :
. ¢ £ % cromosomi.
| . . .
: / G * Inizio frammentazione
1 |
, Centromeri membrana nucleare.
; 7 u " . .
! i * Comparsa chiasmi.
: , w7 = * Inizio attacco dei cromosomi ai
! microtubuli del fuso.
1
! * Nelle donne lo stadio diplonema
! puo durare oltre 40 anni!
Singolo
cromatidio . . .
\/ Sinapsi — crossing over
-~ N
_>
Chiasma —_—
\
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| cromosomi omologhi sono i he : s
completamente appaiati. i I cromosomi omologhi si separano,
A tranne che a livello dei chiasmi.
}.:' Due .
Proteine telaio»  Cromatidi fratelli  Cromatidi fratelli ¢ Chiami 4 Chiasma
. CURCIONE  CSREROomOe & punto di contatto tra 2 dei 4 cromatidi della tetrade
£ e _ % _.‘,. \
B ' Cromatidi
E Tetrade ncombinanti

di cromatidi T

scambio tra cromatidi omologhi, ma non fratelli!
profase — metafase — anafase - telofase

Tetrade



profase

Profase I: Diacinesi

,Cq\ |
QA

¢ 4

-

| cromosomi appaiati si condensano
ulteriormente e si attaccano alle
fibre del fuso.

metafase — anafase - telofase

Metafase |

| cromosomi appaiati si allineano
sul piano equatoriale della cellula.

Terminalizzazione
(scivolamento dei chiasmi dai centromeri
verso le estremita dei cromosomi).

Anafase |

| cromosomi omologhi disgiungono
e si muovono verso i poli opposti
della cellula.

Disgiunzione cromosomica
(disgiunzione casuale
delle coppie cromosomiche)

Telofase |

&

-

I movimento dei cromosomi
€ completato e inizia la
formazione di nuovi nuclei.

Scomparsa del fuso.

Separazione delle cellule figlie.
Formazione membrana nucleare.
Assetto cromosomico aploide.
Cromosomi formati da 2 cromatidi
fratelli (uguali o diversi?).




MEIOSI Il
Profase Il

| cromosomi, ciascuno costituito
da due cromatidi fratelli, si condensano
e si attaccano alle fibre del fuso.

Metafase Il

Anafase
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| cromatidi fratelli disgiungono
e si muovono verso i poli
opposti in ogni cellula.

| cromosomi si allineano sul piano
equatoriale di ciascuna cellula.

Disgiunzione cromatidica

Telofase |l

Le cellule figlie aploidi sono
separate da membrane
citoplasmatiche.

| cromosomi si decondensano e inizia
la formazione di nuovi nuclei.

Formazione cromosomi Cellule geneticamente identiche?

Cellule figlie geneticamente diverse!

* Disgiunzione casuale dei cromosomi omologhi.
* Crossing over tra i cromatidi di cromosomi omologhi.
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Gli omologhi si
uniscono in sinapsi e
awiene il crossing-over.

-

Gli omologhi si allineano
in modo indipendente
all'equatore del fuso.

P

Le cellule figlie ricevono
un membro di ciascuna
coppia di omologhi.

2

Sono presenti tutte

le combinazioni possibili

di cromosomi. Un ulteriore
grado di diversita é
garantito dal crossing-over.

=l

Gli omologhi di origine paterna e materna si appaiano

“
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Sinapsi — crossing over . -

- _——— -
Allineamento\
indipendente
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Cromosomi materni

Cromosomi paterni
&
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In seguito alla meiosi | si ottengono prodotti
meiotici differenti:

a) Meta delle cellule figlie riceve
materno e meta I'omologo paterno.
Ogni coppia si disgiunge in modo indipendente.

MEIOSI |

'omologo

\ a //MEIOSI |}

— Uomo — 223 cellule figlie diverse

b) Crossing over tra cromatidi di cromosomi
omologhi

>
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. Metaphase |
. . Metaphase Il
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Principle of Independent Assortment: different genes assort (are passed into gametes) independently because
they are located on different chromosomes which align randomly at the metaphase plate during meiosis I.

Assortimento indipendente di
cromosomi differenti nella meiosi




CONSEGUENZE GENICHE DELLA MEIOSI

a) Dimezzamento del numero cromosomico
* Ogni gamete riceve un solo cromosoma di
ogni coppia di omologhi (disgiunzione)

b) Rimescolamento de[Lpatrimonio genetico

* Distribuzione casuale dei cromosomi
omologhi durante la | divisione meiotica.

* Conseguente distribuzione casuale dei
cromatidi fratelli alla Il divisione meiotica.

* Nuove combinazioni alleliche in seguito a
scambi tra cromatidi omologhi di ogni
coppia cromosomica (crossing over).

W
GAMETI GENETICAMENTE DIVERSI

Ricombinazione = nuove combinazioni alleliche
* Assortimento indipendente
* Crossing over

Gli omologhi di origine paterna e materna si appaiano

Tre coppie di cromosomi Una coppia di cromosomi
omologhi omologhi
[ \ 1 \
— 33— - Serie materna :c Materno
= E3@ S€ | Serie paterna %@ Paterno

I

Ricombinazione
- durante la profase meiotica |

Assortimento indipendente 4

v

degli omologhi paterni e materni

durante la divisione meiotica |

Divisione meiotica Il %@ —I
~ Tipi di gameti possibili
GRS ence ) | oD Exe *senza crossing over?

i
v

= = e——n o= n

Divisioni meiotiche | e |l econ crossing over?

\-\_f

GO D D amee
[——— =] | Qs o e )
& B — ™
) a.os [ - Yamew)
o D ===y
i 1 ) === ==

Prodotti meiotici
differenti:

meta delle cellule
figlie riceve 'omologo
materno e meta
'omologo paterno.

Gameti pOSSIbIlI — 23 B. Gameti possibili Binelli, Ghisotti — Genetica - Edises



Cellula

(prima della duplicaszione dei cromosomi)

{nadre Sito del

crossing-over

Nella meiosi si potrebbe
avere anche un allineamento

PROFASE = < PROFASE |
Cromosomi % 7| < / - > @ Si formano le
duplicati = Duplicazione def\, == Duplicazione dei tetradi atraverso
(due cromatidi > " cromosomi cromosomi la sinapsi dei
fratelli) 2n=4 l cromosomi
METAFASE | cromosomi si Le tetradi si METAFASE |
allineano sulla allineano sulla
piastra equatoriale piastra equatoriale
ANAFASE | cromatidi fratelli ANAFASE |
TELOFASE si separano durante | cromosomi TELOFASE |
I’'anafase omologhi si
separano &=
(anafase 1); Aploidi
_— i cromatidi S =2
— = fratelli rimangono Celule figlie
\ insieme della Meiosi |
.- ;
Nessuna ulteriore
2n 2n duplicazione dei m
Cellule figlie della cromosomi = e R e
Mitosi i cromatidi = °‘=”/ -

fratelli si separano  n n n n
(anafase ll) Cellule figlie della Meiosi Il

diverso dei cromosomi sulla
piastra equatoriale

\ 4

Senza considerare i crossing over, in

alternativa, si potrebbero altre avere
4 cellule figlie diverse.

v ‘/_\ r ~
— D [— —) [ )
\; > \/ /'/ ///

n n n n
)

| |
in totale, senza considerare i crossing over, 4 potenziali tipi di gameti diversi



Differenze tra mitosi e meiosi

Gli omologhi ' a %

Gli omologhi

non si appaiano e : () siappaiano in profase |
( £y

-------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

Si verifica almeno un

I crossing-over € raro ———) Crossing-over per coppia
crossing over mitotico % ) di omologhi
|
=—=|==0) =) :
e : : _— B) | contromen
| centromeri si dividono in anafase : - si dividono solo

5 in anafase ||
A ; -:7“::0
qn C (] D) ¢ D

Processo conservativo: le cellule figlie sono| ‘|ll processo promuove la variabilita tra i prodotti —
identiche alla cellula madre |della divisione cellulare

Binelli, Ghisotti — Genetica - EdiSES
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2C 4C
2n 2n
Chiasmi

\ ®
<

| divisione meiotica

2
riduzionale
=8
=S
Z0
% 2C
— = n
4C
2n
2C
I n

<>

Binelli, Ghisotti — Genetica - Edises

Numero cromosomico (n) e contenuto di DNA (C) nel corso della meiosi

S

771\
=8

2C
n

77N\
=)
\|
S
2C
n

\Cromosomi
?/omologhi

£ )
/ 1C

. 1C [ . .
n Gatto — cellule con 36 paia di cromosomi
== | 1C 1. Quanti cromosomi negli spermatozoi maturi?
: 2. Quanti cromatidi fratelli nelle cellule che entrano

nella | divisione meiotica (riduzionale)?
3. Quanti cromatidi fratelli nelle cellule che entrano
nella Il divisione meiotica (equazionale)?

1. 36
2. 144
3. 72



ORGANISMI MODELLO

Per studi sulla trasmissione dei caratteri ereditari si ricorre all'impiego di

organismi modello. 'uomo non puo essere utilizzato come organismo modello.

Caratteristiche degli organismi modelli:

» facilmente gestibili in laboratorio (piccoli, facili da allevare, economici)

 cicli vitali brevi (tempi di generazione brevi)
e genomi piccoli

 facili da incrociare/accoppiare

* progenie numerosa

* variabilita genetica

Gli organismi modello sono distribuiti in tutto I'albero della vita

Moscerino della frutta - -
Drosophila Nematode
melanogaster Caenorhabditis elegans

Lievito
Saccharomyces

cerevisiae
Topo

Mus musculus \
«"

Arabetta comune
Arabidopsis
thaliana

Eucarioti

Mycoplasma ——____ \ Archei
gentalium \ o
\ n s /
\ N —
Bac'”US \\\ ¥ \ - S
subtilis ~— \\~ /‘/.-' \\
=
/N
Helicobacter y /'/ r\
pylori /| \__—f———E. coli

A_LF. Griffiths, J. Doebley, C. Peichel, DA Wassarman, Genefics — Offava edizione ifalisna. Zanichelli editore 2021



Organismi modello piu comuni TSl
& P (n. aploide)

Escherichia coli 1
Saccaromyces cerevisiae (lievito) 16
Arabidopsis thaliana (pianta con fiore) 5
Caenorhabditis elegans (nematode) 5
Drosophila melanogaster (moscerino) 4
Danio rerio (pesce zebra) 25
Mus musculus (topo) 20

Saccharomyces cerevisiae
* fungo unicellulare (Eukarya)

* puo anche formare filamenti (pseudoife)
* riproduzione sessuale ed asessuale (mitosi)

Cellule aploidi (n)
di tipo sessuale

opposto
™~

Gemmazione

asessuale /

citocinesi

Divisione mitotica
. o
del nucleo aploide (n) alf

al "Accoppiamento’

in condizioni favorevoli

Zigote diploide

Q@ fase diploide
(2n)

in condizioni sfavorevoli
([ Meiosi)

O
&

Sporulazione

e

Aprendo l'asco, le 4 ascospore possono essere
seminate separatamente su terreno di coltura.

Asco con quattro
ascospore aploidi (n)




Organi riproduttivi in un

Strutture femminili
Pistillo

Stigma
(carpello)

Stilo

Ovario
megaspore
Petali .

Pianta matura
(sporofito)

Arabidopsis thaliana
(crucifera ad orecchio di topo)

. Megasporogenesi Megagametogenesi
fiore : ik - gagametog .
Cellula madre W
delle megaspore
Sporofito 2 Sacco 8 nuclei (n)
maturo (2n) Fiore \- embrionale (n)

Cellule
antipodali
Nuclei

polari

Cellule sinergidi

Q"S&O Q‘“S‘fo § Cellula uovo
@ Microsporogenesi @ Microgametogenesi
! A . A , oS¢ I nuclei polari si
5 R fondono formando
[Meiosu] [Mltosi ] Impollinazione | il nucleo secondario
Antera mj —_— — dellendosperma.
@@ B - | Le cellule antipodali
Granulo pollinico (n) degenerano.
Sﬁcqa e deb Mlcr?s)pore Cellule  Nucleo della
polimica madre dele n germinative cellula vegetativa
microspore (spermatiche)
(2n)
Gametofito
maschile Y
. (n 2 e Stigma
S ~5 settimane per
o_ raggiungere la maturita & Cellule Stilo
_ Crescita e Tubetto spermatiche Nucle dari
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Gp — gametofito: struttura di cellule aploidi da cui hanno origine i gameti

Griffiths, Doebley, Peichel, Wassarman — Genetica - Vlll ed., Zanichelli
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