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L’annotazione del genoma include la ricerca  
di schemi ricorrenti (motivi) nella sequenza 287
Il confronto tra DNA genomico e RNA 
messaggero rivela la struttura a introni  
ed esoni dei geni 288
Un genoma annotato riassume le conoscenze 
su di esso, guida la ricerca e rivela le relazioni 
evolutive tra gli organismi 288
Il genoma dell’HIV illustra l’utilità 
dell’annotazione e del confronto dei genomi 289

13.3  Geni, genomi e complessità degli 
organismi 290
Il numero di geni non è un buon indicatore  
della complessità biologica 290
Virus, batteri e archei hanno genomi piccoli  
e compatti 291
Negli eucarioti non esiste alcuna relazione  
tra dimensione del genoma e complessità 
dell’organismo 291
Circa la metà del genoma umano è costituita  
da elementi trasponibili e da altri tipi di DNA 
ripetitivo 293

13.4 L’organizzazione dei genomi 294
Le cellule batteriche compattano il loro DNA 
sotto forma di un nucleoide composto da molte 
anse 294
Le cellule eucariote compattano il loro DNA  
in una molecola per cromosoma 294
Il genoma umano è composto da 22 coppie  
di cromosomi più due cromosomi sessuali 297
Il DNA degli organuli forma nucleoidi che 
differiscono da quelli batterici 298

13.5 Virus e genomi virali 299
I virus possono essere classificati in base  
al loro genoma 299
La gamma di ospiti di un virus è determinata 
dalle proteine superficiali del virus e 
dell’ospite 300
I virus hanno dimensioni e forme diverse 301

CAPITOLO 14  
MUTAZIONE E VARIAZIONE GENETICA 304

14.1 Genotipo e fenotipo 305
Il genotipo è la composizione genetica di una 
cellula o di un organismo e il fenotipo è 
l’insieme delle sue caratteristiche osservabili 305
Alcune differenze genetiche sono dannose 306
Alcune differenze genetiche sono neutrali 306

Un piccolo numero di differenze genetiche 
presenta dei vantaggi 307

L’effetto di una mutazione può dipendere  
dal genotipo e dall’ambiente 307

14.2 La natura delle mutazioni 309
La mutazione è un evento raro per un singolo 
nucleotide, ma comune per l’intero genoma 309

Solo le mutazioni della linea germinale sono 
trasmesse alla progenie 310

   Che cosa può dirti il genoma sui tuoi fattori  
di rischio genetici per il cancro? 311

Le mutazioni sono casuali rispetto ai bisogni  
di un organismo 311

 COME LO SAPPIAMO?  Le mutazioni sono casuali  
o sono determinate dall’ambiente? 312

14.3 Le mutazioni su piccola scala 313
Le mutazioni puntiformi sono cambiamenti  
in un singolo nucleotide 313

L’effetto di una mutazione puntiforme dipende 
in parte da dove si verifica nel genoma 314

Piccole inserzioni e delezioni possono 
coinvolgere più nucleotidi 315

Alcune mutazioni sono dovute all’inserzione  
di un elemento trasponibile 317

 COME LO SAPPIAMO?  Quali sono le cause della 
colorazione a macchie dei chicchi di mais? 317

14.4 Le mutazioni cromosomiche 318
Duplicazioni e delezioni risultano in un 
guadagno o una perdita di DNA 318

Le famiglie geniche derivano dalla duplicazione 
e dalla divergenza dei geni 318

Le variazioni del numero di copie costituiscono 
una percentuale significativa della variabilità 
genetica 319

Le ripetizioni in tandem sono utili nella  
tipizzazione del DNA 320

Un’inversione è una regione cromosomica  
con orientamento invertito 321

Una traslocazione reciproca unisce segmenti  
di cromosomi non omologhi 321

14.5  Danneggiamento e riparazione del DNA 322
Un danno al DNA può interessare il suo 
scheletro o le basi 322

La maggior parte dei danni al DNA è corretta  
da enzimi specializzati nella riparazione 322

CAPITOLO 15  
L’EREDITARIETÀ MENDELIANA 327

15.1 Le prime teorie dell’ereditarietà 328
Le prime teorie dell’ereditarietà prevedevano  
la trasmissione dei caratteri acquisiti 328
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La fede nella teoria della mescolanza scoraggiò 
gli studi sulla trasmissione ereditaria 329

15.2  I fondamenti della moderna genetica 
della trasmissione 329
L’organismo modello degli esperimenti  
di Mendel era la pianta di pisello 329
Negli incroci uno dei tratti era dominante  
nella prole 331

15.3 La segregazione 332
I geni sono presenti in coppie che segregano 
durante la formazione delle cellule riproduttive 333
La legge della segregazione è stata testata 
cercando di prevedere l’esito degli incroci 334
Un reincrocio è un incrocio con un individuo 
omozigote recessivo 334
La segregazione degli alleli riflette la 
separazione dei cromosomi durante la meiosi 335
Il fenomeno della dominanza non si verifica 
sempre 336
I principi di genetica della trasmissione si 
fondano sulla statistica e sono espressi in 
termini di probabilità 336
La segregazione mendeliana preserva la 
variabilità genetica 338

15.4 L’assortimento indipendente 338
L’assortimento indipendente si osserva quando 
i geni segregano indipendentemente l’uno 
dall’altro 338
L’assortimento indipendente riflette 
l’allineamento casuale dei cromosomi nella 
meiosi 339

 COME LO SAPPIAMO?  Come vengono ereditati  
i tratti determinati da un solo gene? 340
I rapporti fenotipici possono essere alterati 
dalle interazioni tra i geni 341

15.5 La genetica umana 342
I tratti dominanti compaiono in ogni 
generazione 343
I tratti recessivi saltano una o più generazioni 343
Molti geni hanno alleli multipli 344
La penetranza incompleta e l’espressività 
variabile possono mascherare i modelli di 
trasmissione ereditaria 344

   In che modo i test genetici identificano i fattori 
di rischio per una malattia? 345

CAPITOLO 16  
L’EREDITARIETÀ DI CROMOSOMI 
SESSUALI, GENI ASSOCIATI E ORGANULI 348

16.1 I cromosomi X e Y 349
In molti animali il sesso è geneticamente 
determinato e associato a differenze 
cromosomiche 349

La segregazione dei cromosomi sessuali prevede 
un rapporto tra femmine e maschi di 1 : 1 350

16.2 L’ereditarietà dei geni sul cromosoma X 351
L’ereditarietà legata all’X fu scoperta studiando 
maschi di moscerini della frutta con occhi 
bianchi 351
I geni sul cromosoma X presentano un modello 
di ereditarietà criss-cross 351
L’ereditarietà legata all’X fornì la prima prova 
sperimentale del fatto che i geni sono localizzati 
sui cromosomi 354
Negli alberi genealogici umani i geni sul 
cromosoma X mostrano modelli di trasmissione 
caratteristici 355

16.3 L’associazione genica 356
I geni vicini sullo stesso cromosoma mostrano 
un’associazione 356
La frequenza di ricombinazione è una misura 
della distanza genetica tra geni associati 358
Una mappa genica assegna una posizione  
a ciascun gene lungo un cromosoma 359
Le mappe geniche consentono di localizzare 
i fattori di rischio genetici per una malattia 359

 COME LO SAPPIAMO?  Si può utilizzare la 
ricombinazione per costruire una mappa genica 
di un cromosoma? 360

16.4 L’ereditarietà dei geni sul cromosoma Y 361
I geni legati al cromosoma Y vengono trasmessi 
di padre in figlio 361

  Come si può utilizzare il cromosoma Y per 
ricostruire le proprie origini? 362

16.5  L’ereditarietà del DNA di mitocondri  
e cloroplasti 363
I genomi mitocondriali e cloroplastici mostrano 
spesso ereditarietà uniparentale 363
L’ereditarietà materna è caratteristica  
delle malattie mitocondriali 364

  Come si può utilizzare il DNA mitocondriale  
per ricostruire le proprie origini? 364

CAPITOLO 17  
LA BASE GENETICA E AMBIENTALE  
DEI TRATTI COMPLESSI 366

17.1 Ereditarietà e ambiente 367
I tratti complessi sono influenzati dall’ambiente 368
I tratti complessi sono influenzati da più geni 369
Il contributo relativo dei geni e dell’ambiente 
può essere stabilito in relazione alle differenze 
tra gli individui 370
Gli effetti genetici e ambientali possono 
interagire in modi imprevedibili 370

17.2 La somiglianza tra parenti 372
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Per i tratti complessi, la prole assomiglia ai 
genitori ma mostra regressione verso la media 372
L’ereditabilità è la proporzione della variabilità 
totale riconducibile a differenze genetiche tra 
gli individui 373

17.3 Gli studi sui gemelli 374
Gli studi sui gemelli aiutano a distinguere gli 
effetti genetici da quelli ambientali sulle 
differenze individuali 374

 COME LO SAPPIAMO?  Qual è il contributo relativo 
dei geni e dell’ambiente nella determinazione 
dei tratti complessi? 376

17.4  Tratti complessi, salute e malattia 376
Le malattie e i difetti congeniti più comuni sono 
influenzati da molti geni, ciascuno con un 
effetto relativamente piccolo 377
L’altezza umana è influenzata da centinaia di geni 379

   La medicina personalizzata può fornire 
trattamenti efficaci per le malattie comuni? 380

CAPITOLO 18  
REGOLAZIONE GENICA  
ED EPIGENETICA 382

18.1  Dalla cromatina all’RNA messaggero 
negli eucarioti 383
L’espressione genica può essere influenzata  
dalla modificazione chimica del DNA o degli istoni 383
L’espressione genica può essere regolata a 
livello dell’intero cromosoma 385
La trascrizione è un punto di controllo chiave 
nell’espressione genica 387
Anche il processamento dell’RNA è importante 
nella regolazione genica 388

18.2  Dall’RNA messaggero al fenotipo  
negli eucarioti 389
Piccoli RNA regolatori inibiscono la traduzione  
o promuovono la degradazione dell’mRNA 390
La regolazione della traduzione controlla 
velocità, tempi e sede della sintesi proteica 390
La struttura e la modifica chimica delle proteine 
modulano i loro effetti sul fenotipo 391

  In che modo le scelte di vita influenzano 
l’espressione del genoma? 391

18.3  La regolazione trascrizionale nei 
procarioti 392
La regolazione trascrizionale può essere 
positiva o negativa 392
L’utilizzo del lattosio in E. coli è il primo esempio 
di regolazione trascrizionale che è stato 
scoperto 394

 COME LO SAPPIAMO?  In che modo il lattosio porta 
alla produzione dell’enzima β-galattosidasi 
attivo? 394

Il repressore si lega all’operatore e impedisce  
la trascrizione, ma non in presenza di lattosio 395
La funzione dell’operone lac è stata scoperta 
grazie a studi genetici 397
L’operone lac è anche regolato positivamente 
dal complesso CRP-cAMP 397
La regolazione trascrizionale determina l’esito 
dell’infezione da parte di un batteriofago 398
A COLPO D’OCCHIO I virus: genomi dipendenti 
da una cellula 400

CAPITOLO 19  
GENI E SVILUPPO 404

19.1 La base genetica dello sviluppo 405
L’uovo fecondato è una cellula totipotente 405
Il differenziamento cellulare limita 
gradualmente i destini alternativi 406

 COME LO SAPPIAMO?  In che modo le cellule 
staminali perdono la capacità di differenziarsi  
in qualsiasi tipo di cellula? 407

  Le cellule con il tuo genoma possono essere 
riprogrammate per nuove terapie? 408

19.2 Il controllo gerarchico 409
Lo sviluppo di Drosophila melanogaster procede 
attraverso le fasi di uovo, larva e adulto 409
L’uovo è una cellula altamente polarizzata 410
Lo sviluppo procede mediante progressiva 
regionalizzazione e specificazione 412
I geni omeotici determinano dove si sviluppano 
le diverse parti del corpo nell’organismo 413

19.3 I regolatori master 415
Negli animali si è evoluta una notevole varietà 
di occhi 415
Pax6 è un regolatore master dello sviluppo 
dell’occhio 416

19.4 Il controllo combinatorio 418
Il differenziamento fiorale rappresenta  
un modello per lo sviluppo delle piante 418
L’identità degli organi fiorali è determinata  
dal controllo combinatorio 419

19.5  La segnalazione cellulare nello sviluppo 421
Una molecola segnale può indurre molteplici 
risposte nella cellula 421
I segnali di sviluppo sono amplificati ed espansi 422
A COLPO D’OCCHIO Variabilità genetica  
ed ereditarietà 424

REFERENZE ICONOGRAFICHE 429
INDICE ANALITICO 430
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