
Capitolo 12
Da Mendel alla genetica medica

OLTRE MENDEL:
LA GENETICA MODERNA



I GENI ASSOCIATI SUI CROMOSOMI

I geni associati sono situati sullo stesso 

cromosoma e vengono perciò ereditati 

insieme. In questo caso si parla di linkage. 

A differenza dei geni localizzati su 

cromosomi diversi, i geni associati non 

segregano in modo indipendente durante 

la meiosi. Come si vede nello schema, se i 

geni sono associati sullo stesso 

cromosoma, le combinazioni alleliche 

attese nei gameti sono solo due e il 

numero di fenotipi è minore.



Thomas H. Morgan

- è stato un genetista e biologo 

statunitense

- nel 1933 gli fu assegnato il Premio 

Nobel per la medicina

- nel campo della genetica compì 

ricerche sul moscerino della frutta 

per dimostrare che i cromosomi 

sono la sede dei fattori ereditari 

mendeliani e per spiegare alcune 

incongruenze delle leggi di Mendel



DROSOPHILA MELANOGASTER (O MOSCERINO DELLA FRUTTA)

- presenta dimensioni ridotte

- è facilmente allevabile

- è caratterizzata da un rapido susseguirsi di generazioni

- ha cromosomi grandi ed evidenti

- presenta molte varietà (mutanti)



ASPETTO FISICO

La Drosophila, in natura (wild type):

- ha occhi rossi

- il corpo giallo-castano e l'addome con anelli neri

- i maschi sono più piccoli delle femmine ed hanno la parte 

terminale più scura, mentre nelle femmine gli anelli sono meglio 

distinti



CICLO VITALE E VARIETÀ DI DROSOPHILA 



L’ESPERIMENTO DI MORGAN

- Morgan eseguì incroci fra due 

genotipi di Drosophila:

• b+ b vg+ vg x b b vg vg

 questi due genotipi differiscono 

per il colore del corpo e la forma 

delle ali

 b+ (colore corporeo grigio) è 

dominante su b (colore nero)

 vg+ (ali lunghe) è dominante su vg

(ali corte)



L’ESPERIMENTO DI MORGAN

- Morgan si aspettava di ottenere 4 fenotipi in un rapporto 1:1:1:1 (quindi 

¼ corpo grigio e ali lunghe, ¼  corpo nero e ali corte, ¼  corpo grigio e li 

corte e ¼ corpo nero e ali lunghe), ma ciò non accade

 questi alleli non seguono la legge dell’assortimento indipendente

- Morgan ipotizzò che i due geni si trovassero sullo stesso cromosoma, 

quindi che fossero geni concatenati o associati

 i geni associati tendono a essere ereditati insieme



IL CROSSING-OVER

I risultati di Morgan portarono anche ad un’altra osservazione:

- i geni allocati sullo stesso cromosoma ma in loci differenti possono essere 

separati l’uno dall’altro mediante il fenomeno del crossing-over

 i crossing-over determinano il fenomeno della ricombinazione genica

 la ricombinazione avviene durante la profase I della meiosi



LA FREQUENZA DI RICOMBINAZIONE

- i ricombinanti si manifestano quindi con frequenze predefinite, per questo si parla di 

frequenze di ricombinazione

- le frequenze di ricombinazione saranno più elevate per i loci che si trovano a distanza 

maggiore sul cromosoma rispetto a quelli che sono localizzati più vicini fra loro

 questo perché un evento di crossing-over si manifesta con maggiore probabilità tra geni 

che sono più distanti che tra geni vicini



LA MAPPATURA GENICA

- il gruppo di ricerca di Morgan aveva stabilito le frequenze di ricombinazione per 

molti geni

 Sturtevant usò questi dati per elaborare mappe geniche

- immaginò che i valori in percentuale che indicavano le frequenze del crossing-

over potessero rappresentare la distanza relativa tra i geni

- La correlazione tra frequenza di crossing-over e distanza fra geni viene infatti 

usata per costruire le mappe di associazione genetica o mappe cromosomiche, 

diagrammi che rappresentano l’ordine, la posizione e la distanza reciproca dei 

geni sui cromosomi.



LE ECCEZIONI ALLE LEGGI DI MENDEL

In alcuni casi le proporzioni fenotipiche possono essere diverse da quelle previste 
da Mendel:

• Gli effetti fenotipici di un gene possono essere influenzati da altri geni e 
dall’ambiente;

• la maggior parte dei caratteri è influenzata da più di un gene;

• la maggior parte dei geni può influenzare più di un carattere;

• i geni possono subire cambiamenti improvvisi. 



DOMINANZA INCOMPLETA

Si verifica quando un allele è 
dominante sull’altro ma in modo 

incompleto. Ne consegue che 
l’eterozigote presenta un terzo 
fenotipo, intermedio fra quello 

dei due omozigoti.



POLIALLELIA
Anche se ciascun individuo non può avere, sui propri cromosomi, 

più di due alleli per ogni gene, esistono geni che possono 

presentarsi in più di due forme. In questi casi si parla di 

poliallelia.



CODOMINANZA
Nella codominanza due alleli diversi di uno stesso locus, essendo entrambi dominanti, si manifestano insieme negli

eterozigoti. L'eterozigote manifesta dunque il fenotipo di entrambi gli omozigoti. Per esempio, il sistema AB0 dei 
gruppi sanguigni è importante per stabilire il tipo di sangue che possiamo ricevere con una trasfusione.



PLEIOTROPIA

Si parla di pleiotropia quando un 
singolo allele controlla più di un 

fenotipo. Un esempio è l’allele che 
determina il colore del pelo e degli 

occhi nei gatti siamesi.



Nell’epistasi, il prodotto di un gene influenza l’espressione di un altro gene (per esempio, nei 

Labrador il gene E/e determina l’espressione del gene B/b).

EPISTASI





GLI EFFETTI DELL’AMBIENTE E I CARATTERI 
POLIGENICI

L’espressione genica è influenzata 

anche dai fattori ambientali: uno 

stesso gene può essere attivo in 

determinate circostanze e inattivo in 

altre. Per esempio i conigli 

dell’Himalaya hanno il corpo chiaro e 

le estremità scure, perché 

l’espressione del gene per il pigmento 

è diversa nelle parti calde e fredde  

del corpo.



GLI EFFETTI DELL’AMBIENTE E I CARATTERI 
POLIGENICI

Quasi tutti i caratteri ereditari sono 

poligenici; il fenotipo deriva quindi 

dall’interazione di più geni. 

Un esempio familiare di carattere 

poligenico riguarda il colore degli 

occhi. La produzione di pigmenti 

nell’iride è influenzata da numerosi 

enzimi, a loro volta codificati da 

altrettanti geni.


