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Biologia e Genetica per le Scienze Motorie nasce dall’esigenza di fornire agli studenti uno strumento didattico
per I'insegnamento di Biologia e Genetica previsto dai Corsi di laurea triennale in Scienze motorie e sportive,
con approfondimenti utili anche per i Corsi di laurea magistrale.

Se da una parte il volume fornisce una visione globale e aggiornata dei concetti fondamentali della biologia
e della genetica, cosi da permettere una trattazione di queste materie in maniera chiara e lineare, dall’altra &
stato arricchito di concetti specifici cosi da invitare gli studenti a collegare le conoscenze e applicazioni della
biologia e genetica nell’'ambito delle scienze motorie e sportive.

La volonta di elaborare un volume in modo completo e nel contempo sintetico deriva dalla consapevolezza,
acquisita negli anni, che gli studenti che affrontano un percorso di studi di questo genere spesso sono talmente
sopraffatti dalla quantita di notizie da memorizzare, talvolta molto dettagliate, da perdere quasi di vista i con-
cetti pitt importanti. L’intento ¢ quello di puntare non tanto alla memorizzazione quanto alla comprensione
dei concetti. Difatti, nonostante la trattazione degli argomenti sia stata semplificata, si ¢ mirato comunque a
fornire al lettore un quadro completo ed aggiornato delle tematiche affrontate.

I testo ¢ articolato in 14 capitoli, ciascuno dei quali contiene tabelle e figure esemplificative che rendono
ancora pitl immediata la comprensione degli argomenti affrontati. Inoltre, per creare una connessione tra
concetti teorici e le loro applicazioni, in alcuni capitoli sono stati inseriti dei riquadri che, senza interrompere
in alcun modo la continuita del discorso principale, approfondiscono tematiche di vario genere, come il ruolo
dell’esercizio fisico e della dieta nella modulazione dell’espressione genica, i fattori di trascrizione importanti
per il differenziamento ed il funzionamento delle cellule muscolari, I'ereditarieta di caratteri complessi legati
alla prestazione motoria/sportiva, i determinanti genetici della prestazione sportiva.

Un intero capitolo ¢ dedicato alla biologia cellulare del tessuto muscolare, mentre il capitolo finale, incen-
trato sulle origini e sull’evoluzione della vita sul nostro pianeta, enfatizza il ruolo fondamentale del movimen-
to nell’evoluzione degli animali e dei primati e le problematiche odierne legate alla sedentarieta.

Il testo & stato quindi formulato per soddisfare la platea di studenti di Scienze motorie e sportive, tenendo
conto della differente formazione iniziale, e ci auguriamo possa essere un valido strumento anche per i Docenti
di questo corso di studi.

Gli Autori
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Struttura e funzione della cellula
muscolare

Cellule muscolari nell'uomo

Le cellule muscolari nell'uomo sono le unita biolo-
giche fondamentali dei muscoli, responsabili della
contrazione e della generazione del movimento. Su
base morfologica, distribuzione anatomo-tissutale e
caratteristiche funzionali & possibile distinguere tre
tipi principali di cellule muscolari nel corpo umano
(Figura 4.1).

1. Cellule muscolari lisce. Queste cellule sono presenti
allinterno dei tessuti muscolari lisci di organi come
I'intestino, ['utero, i vasi sanguigni e le vie respiratorie.
Le cellule muscolari lisce sono allungate, fusiformi
e contengono un singolo nucleo. A differenza delle
cellule muscolari scheletriche e cardiache, le cellule
muscolari lisce non sono sotto il controllo cosciente
e volontario, ma sono controllate dal sistema nervoso
autonomo. Si contraggono in modo involontario per
regolare il flusso di sostanze attraverso gli organi in-
terni e per svolgere diverse funzioni fisiologiche.

2. Cellule muscolari scheletriche. Queste cellule
sono legate ai muscoli scheletrici che si connetto-
no alle ossa e permettono il movimento volontario
del corpo. Le cellule muscolari scheletriche sono
cellule cilindriche multinucleate e sono sotto il
controllo del sistema nervoso volontario. Si con-
traggono e rilassano in risposta agli impulsi nervo-
si inviati dal cervello, permettendo il movimento
delle articolazioni e del corpo in generale.

3. Cellule muscolari cardiache. Queste cellule co-
stituiscono il tessuto muscolare del cuore (mio-
cardio). Hanno una forma tozza e rettangolare,
presentano prolungamenti citoplasmatici che uti-
lizzano per entrare in contatto tra loro, e presenta-
no un solo nucleo. Le cellule muscolari cardiache
sono responsabili delle contrazioni ritmiche e sin-
cronizzate del cuore, che spingono il sangue attra-
verso il sistema circolatorio per fornire ossigeno e
nutrienti ai tessuti dell’organismo.

Tra le tipologie di cellule muscolari troviamo an-
che le meno conosciute cellule mioepiteliali, nor-
malmente presenti negli epiteli ghiandolari (ghian-
dole mammaria, lacrimale, salivare, sudoripara),
dove formano un sottile strato al di sopra della mem-
brana basale, e al disotto delle cellule luminali. Que-
ste cellule hanno estesi processi citoplasmatici con
cui avvolgono le cellule secretorie e, contraendosi in
modo involontario, permettono la secrezione delle
ghiandole esocrine.

Infine, troviamo delle cellule chiamate miofibro-
blasti che sono morfologicamente simili a un fibro-
blasto, ma presentano alcune caratteristiche tipiche
delle cellule muscolari lisce differenziate come ad
esempio l'organizzazione della desmina e dell’actina
nel citoscheletro. I miofibroblasti sono presenti nelle
mucose del tratto gastro-intestinale e genito-urina-
rio, nel fegato, nei polmoni e nei reni, dove sono coin-
volte nei processi di fibrosi.
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CAPITOLO 4 Struttura e funzione della cellula muscolare

muscolo cardiaco

muscolo liscio

FIGURA 4.1 | tre tipi di muscoli visti al microscopio.

Fibra muscolare striata
scheletrica

La fibra muscolare striata scheletrica, comunemen-
te chiamata fibra muscolare scheletrica (o miofibra
muscolare scheletrica), ¢ formata da cellule terminal-
mente differenziate (o post-mitotiche), multinucleate,
generate da un processo di fusione a carico di pre-
cursori cellulari che danno origine ad una struttura
chiamata sincizio.

I nuclei della miofibra scheletrica sono localizzati
in zone periferiche del citoplasma, o sarcoplasma,

addossati alla membrana plasmatica, o sarcolemma
(Figura 4.2).

Il sarcolemma ¢ a sua volta rivestito esternamen-
te da una membrana basale formata da proteine
della matrice extracellulare con cui la cellula entra
in contatto attraverso delle proteine transmembra-
na specifiche. Il sarcolemma della fibra muscolare si
specializza in placca motoria, una regione che rice-
ve I'impulso nervoso proveniente dalla fibra nervosa
motoria (motoneurone).

La maggior parte del sarcoplasma della miofibra
muscolare scheletrica & occupata da proteine contrat-
tili specializzate, organizzate in miofilamenti, che,



fascio di miofibre scheletriche
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giunzione neuromuscolare
fibra nervosa motoria

FIGURA 4.2 La fibra muscolare scheletrica striata. (a) Un fascio muscolare é composto da numerose miofibre, ciascuna
delle quali @ multinucleata e presenta un aspetto striato dovuto all'organizzazione ordinata dei sarcomeri, le unita

di contrazione. (b) Nella miofibra matura, all'interno di ogni sarcomero si trovano i miofilamenti del citoscheletro,
disposti al centro del sarcoplasma, mentre i nuclei sono posizionati perifericamente sotto il sarcolemma, rivestito
dalla membrana basale. Nella membrana basale risiedono le cellule satelliti, responsabili della rigenerazione della
miofibra. Le fibre nervose motorie stabiliscono contatto con la miofibra scheletrica inserendo i loro prolungamenti

assonici nella membrana basale.

sovrapponendosi gli uni agli altri, formano unita
chiamate sarcomeri. I sarcomeri sono uniti tra loro
da strutture proteiche chiamate strie Z a costituire
una miofibrilla; pitt miofibrille formano il citoschele-
tro contrattile, o sarcomerico (Figura 4.2).

La miofibra scheletrica ¢ ricca di mitocondri che si
dispongono lungo le miofibrille allo scopo di rendere
immediatamente disponibile 'ATP ai sarcomeri.

Un’altra struttura particolarmente sviluppata nel-
le miofibre scheletriche ¢ il reticolo endoplasmatico
liscio, o reticolo sarcoplasmatico, che in questo si-
stema cellulare ha la funzione peculiare di accumu-
lare ioni Ca?* e di riversarli nel sarcoplasma dove at-
tivano la contrazione. E costituito da una struttura
membranosa, organizzata in cisterne longitudinali,
che rivestono esternamente le singole miofibrille e
terminano nel sistema tubolare trasverso, distribu-
ito in prossimita del sarcomero interno. In queste
strutture il reticolo prende contatto con il tubulo T
(Figura 4.3).

I1 tubulo T, un prolungamento del sarcolemma
all’interno del sarcoplasma, ¢ circondato, a destra e a
sinistra, dall’estremita allargate delle cisterne del re-
ticolo sarcoplasmatico, chiamate cisterne terminali.
Il tubulo T e le cisterne terminali formano la triade
(Figura 4.4). Il tubulo T ha la funzione di propaga-
re, all’interno della miofibra, la depolarizzazione a
cui ¢ sottoposto il sarcolemma in seguito all’arrivo
dell’impulso nervoso (elettrico). Una volta che il se-

gnale elettrico viene trasportato dal tubulo T all’in-
terno della cellula muscolare, in vicinanza del retico-
lo sarcoplasmatico, si innesca la liberazione di ioni
Ca?". Il reticolo rende quindi disponibile ai sarcome-
ri delle miofibrille gli ioni calcio (Ca®*) necessari alla
contrazione muscolare.

Cellula muscolare striata
cardiaca

Il cuore e l'organo che, insieme ai vasi sanguigni e al
sangue, costituisce il sistema cardiovascolare. E una
pompa muscolare che genera la forza necessaria a di-
stribuire il sangue ai vasi sanguigni. I cuore & costi-
tuito da diversi tipi cellulari a funzione specializzata:
le cellule muscolari striate cardiache, le cellule endo-
teliali, che fanno parte dell'endocardio e le valvole, e
le cellule muscolari lisce, che formano la vascolatura
venosa e arteriosa.

La cellula muscolare striata cardiaca, comune-
mente nota come cardiomiocita, ¢ il tipo di cellula
muscolare che costituisce il tessuto cardiaco, o mio-
cardio (Figura 4.5). Il miocardio & un tessuto striato,
come il tessuto muscolare scheletrico, ma a differen-
za di quest’ultimo, che si contrae in modo volontario,
il muscolo cardiaco ha una contrazione intrinseca di
tipo involontario.
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CAPITOLO 6 Proprieta generali della materia vivente

\

Nell'uomo, come in tutti gli eucarioti pluricellulari, la
regolazione dellespressione genica determina il differen-
ziamento cellulare permettendo la specializzazione strut-
turale e funzionale dei diversi tessuti, organi e apparati.
La regolazione dellespressione genica avviene a diversi
livelli: controllo della trascrizione, della maturazione de-
gli RNA, della loro stabilita, della traduzione ed infine
controllo post-traduzionale dell’attivita della proteina. La
regolazione della trascrizione ¢ determinata da specifiche
sequenze di DNA (regioni di regolazione) e da proteine
che legano le regioni di regolazione (fattori di trascrizio-
ne) attivando o reprimendo la sintesi del'mRNA. Varia-
zioni della sequenza nucleotidica all'interno delle regioni
di regolazione, o nelle sequenze dei geni codificanti i fat-
tori di trascrizione, possono comportare anomalie nella
regolazione dellespressione genica e provocare malattie.
Le modificazioni epigenetiche modulano lespressione
genica intervenendo sullorganizzazione della cromatina,
senza alterare la sequenza nucleotidica del DNA. I mec-
canismi epigenetici pill comuni sono rappresentati dalla
metilazione del DNA e dalle modificazioni degli istoni.
Inoltre, ¢ oggi noto che anche l'azione di RNA non co-
dificanti proteine interviene in modo importante nella
regolazione epigenetica.

La metilazione del DNA, che coinvolge l'aggiunta
di un gruppo metilico alla posizione 5 della citosina
nel dinucleotide citosina-guanina (CpG), determina
il blocco della trascrizione silenziando i geni. La me-
tilazione del DNA ¢ catalizzata da una famiglia di en-
zimi denominati DNA metiltransferasi (DNMT). Le
DNMT3 sono in grado di metilare de novo un filamento
di DNA, mentre le DNMT1 mantengono gli schemi di
metilazione nelle generazioni cellulari successive, du-
rante la duplicazione del DNA.

Gli istoni (H), proteine che legano il DNA, parteci-
pano all'organizzazione della cromatina mediante la
formazione di unita strutturali specializzate chiamate
nucleosomi. Sono composti da quattro famiglie princi-
pali di H1, H2A, H2B, H3 e H4, altamente conservate
negli eucarioti. Tra questi, H2A, H2B, H3 e H4 sono
comunemente noti come istoni centrali, costituendo il
core del nucleosoma, mentre H1 & I’istone linker. Le piu
comuni modificazioni degli istoni sono 'aggiunta di un
gruppo metilico (metilazione) che induce una repres-
sione dell’espressione genica e l'acetilazione che al con-
trario accende i geni. Gli enzimi che intervengono nella
metilazione degli istoni sono le metiltransferasi, quelli
che intervengono nell’acetilazione e nella deacetilazione
sono rispettivamente I’istone acetiltransferasi (HAT) e
I’istone deacetilasi (HDAC).

Come esercizio e dieta possono modulare l'espressione genica a livello trascrizionale,
post-trascrizionale e post-traduzionale

Caratteristica importante delle modificazioni epi-
genetiche ¢ la reversibilita; al contrario, le modifiche
che riguardano la sequenza nucleotidica permangono
all'interno delle cellule durante le diverse generazioni.
Le modificazioni epigenetiche sono strettamente cor-
relate all’ambiente e agli stili di vita. Dieta, abitudini
lavorative, attivita fisica e fumo determinano modifica-
zioni epigenetiche che, accendendo o spegnendo speci-
fici geni, possono influenzare la salute dell'uvomo. Negli
ultimi anni & diventato sempre piu evidente che malat-
tie complesse come tumori, diabete e malattie neurode-
generative dipendono da strette interazioni tra genoma
e ambiente essendo causate da molteplici mutazioni
genetiche e modificazioni epigenetiche, queste ultime
associate a fattori ambientali.

Una dieta ricca o povera di proteine, carboidrati e
vitamine ¢ in grado di influenzare la fisiologia cellula-
re ed il metabolismo, ma alcuni costituenti alimentari
possono avere degli effetti epigenetici sul nostro ge-
noma che in alcuni casi possono essere ereditati dalla
prole. E stato dimostrato che specifici nutrienti e com-
ponenti alimentari bioattivi possono indurre modifiche
epigenetiche mediante soppressione diretta dell’azione
delle DNMT o degli enzimi che modificano gli istoni
o alternativamente possono modificare la disponibili-
ta dei substrati richiesti per queste reazioni enzimati-
che. La nutrigenomica, cio¢ il concetto di nutrizione e
di epigenomica, studia le interazioni cibo-gene cioe le
interazioni tra geni, componenti alimentari funziona-
li della dieta e composti bioattivi. La peculiarita della
nutrigenomica ¢ il suo potenziale di offrire un’alternati-
va al modo di curare malattie come il diabete, I'obesita
ed anche il cancro e malattie neurodegenerative. Infatti
una dieta ricca di nutrienti essenziali arricchita da com-
posti bioattivi potrebbe rappresentare unalternativa o
un valido supporto alle terapie tradizionali.

Anche leffetto dell’esercizio fisico sul corpo umano
¢ un argomento ampiamente studiato. Lattivita fisica
esercita un impatto positivo sul funzionamento e sulla
fisiologia del corpo umano, migliora la resistenza, l'effi-
cienza del sistema respiratorio e cardiovascolare e influ-
isce sul sistema immunitario e sulla neurofisiologia. E
risaputo che la mancanza di attivita fisica pud contribu-
ire allo sviluppo di malattie croniche portando cambia-
menti biochimici e molecolari in specifici tessuti.

Negli ultimi anni, numerosi studi effettuati sull’uo-
mo o su modelli animali hanno provato a chiarire le
basi molecolari mediante le quali I'esercizio fisico possa
anche influenzare I'espressione genica. Differenti studi
hanno verificato la correlazione tra attivita fisica e livelli






298

CAPITOLO 14 Origini e storia evolutiva della vita: dalle molecole all'uomo

a) b)

all'interno di una membrana, avvengono
reazioni chimiche tra molecole elementari

una fonte di energia & associata alla
sequenza di reazioni chimiche

man mano che il sistema precellulare evolve,
aumentano le sue dimensioni e I'organizzazione

il sistema precellulare diventa capace di riprodursi

FIGURA 14.4 (@) Microsfere. Questi piccoli protobionti presentano alcune proprieta che ricordano quelle degli
organismi viventi. (b) L'origine della vita: un’ipotesi sui primi processi metabolici.

p
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La transizione da semplici molecole organiche a sistemi
autoreplicanti rappresenta un momento cruciale nell’o-
rigine della vita. Tra le ipotesi pill accreditate c’e quella
del mondo a RNA, che suggerisce che 'RNA, prima
dell’evoluzione di DNA e proteine, svolgesse un du-
plice ruolo: immagazzinare informazioni genetiche e
catalizzare reazioni chimiche. Questa teoria immagina
un'epoca in cui molecole di RNA, capaci di replicarsi
e facilitare la sintesi di altre molecole, avrebbero posto
le basi per i primi sistemi biologici complessi. LRNA ¢
unico nel suo genere: non solo conserva informazioni
genetiche, ma agisce anche come un catalizzatore, si-
mile agli enzimi proteici. Esperimenti moderni hanno
dimostrato che particolari molecole di RNA, chiama-
te ribozimi, possono svolgere funzioni cruciali, come
la sintesi di altre molecole o la formazione di legami
peptidici nei ribosomi (Figura R.14.1). Nonostante la
sua plausibilita, ipotesi del mondo a RNA presenta
sfide significative. LRNA ¢ chimicamente instabile e
facilmente degradabile, e la sintesi spontanea dei suoi
componenti in condizioni prebiotiche risulta comples-
sa. Inoltre, la selezione del ribosio nella forma D e la
lunghezza minima necessaria per la replicazione sono
questioni ancora irrisolte. Di fronte a tali difficolta,
alcuni scienziati hanno ipotizzato che precursori del-
I'RNA, come il PNA (Peptide Nucleic Acid) o il TNA

B |l mondo a RNA e altre teorie sull'abiogenesi

(Threose Nucleic Acid), abbiano giocato un ruolo nella
transizione verso un sistema basato sul’RNA. Questi
composti sono pit stabili e potrebbero aver preparato il
terreno per la complessita biochimica successiva.
Nonostante le sfide, I'ipotesi del mondo a RNA ri-
mane una delle spiegazioni pill accreditate per il mi-
stero dell’origine della vita, ma non rappresenta l'unica
spiegazione proposta. Esistono modelli alternativi che
mettono al centro il metabolismo primitivo piuttosto
che la replicazione genetica. Questi modelli suggeri-
scono che la vita possa essere iniziata con reti chimi-
che autoregolanti prima dell’apparizione di molecole
come 'RNA. Tra le ipotesi pit rilevanti c’¢ il mondo
a ferro-zolfo, che immagina che le prime reazioni chi-
miche abbiano avuto luogo su superfici minerali vicino
a sorgenti idrotermali. Qui, minerali come il ferro e il
solfuro avrebbero fornito energia e superfici catalitiche
per assemblare molecole organiche. Tuttavia, mancano
prove concrete che cicli metabolici complessi possano
essersi formati spontaneamente in queste condizioni,
come evidenziato da critiche di scienziati come Leslie
Orgel. Un altro approccio interessante fa riferimento al
pathway metabolico dell’acetil-CoA, un meccanismo
antichissimo di fissazione del carbonio. Questo percor-
so metabolico, piu semplice rispetto al ciclo dell’acido
citrico, potrebbe essere compatibile con le condizioni






Biologia e Genetica

per le Scienze Motorie

Accedi all'ebook e ai E dil . con un libro che non pesa e si adatta
contenuti digitali spandi le tUe risorse 7 e dimensioni del tuo lettore

Lb A

’Hzo

All'interno del volume il codice personale e le istruzioni per accedere alla versione ebook del testo e agli ulteriori servizi.
Laccesso alle risorse digitali € gratuito ma limitato a 18 mesi dalla attivazione del servizio.

ISBN 978-88-3623-207-9

9" 788836 " 232079

=£

EdiSES

universita




