
A: normale

a: albino

A_    x     aa

A_    aa

Poiche uno dei genitori è omozigote recessivo, tutti i figli 
di fenotipo normale saranno portatori (Aa). Allora la 
probabilità che i bambini normali siano portatori è 100% 
(a.1)





A: arancione

a: verde

R: rotonda

r: ovale

Aa Rr x    aa rr

1 ar

¼ AR AaRr

¼ Ar Aarr

¼ aR aaRr

¼ ar aarr

Genotipi:

¼ AaRa, ¼ Aarr, ¼ aaRr, ¼ aarr

Fenotipi:

¼ Arancioni e rotondi

¼ Arancioni e ovali

¼ verdi e rotondi

¼ verdi e ovali

Aa rr?



Capitolo 12

Le basi cromosomiche dell’eredità e la determinazione del sesso
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•Dove stanno i geni? Come si può dimostrare che stanno sui 
cromosomi?

• Cosa succede nella meiosi e nella mitosi, ai geni e ai cromosomi? 

• Cosa descrivono in realtà le leggi di Mendel?

• Come viene determinato il sesso?

• Quali conseguenze ha, dal punto di vista genetico, l’esistenza di 
cromosomi sessuali? 
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Ploidia (N)
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(N=23, 2N=46)

(N=4, 2N=8)

Cellule diploidi
(2N)

Gameti aploidi
(N)

Zigoto diploide
(2N)



© Pearson Italia S.p.A – P.J. Russell, Genetica – Un approccio molecolare S/Ed.

omozigote

eterozigote



Nomenclatura
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I cromosomi variano in dimensione e morfologia

centromero
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Cariotipo

BRCA1: 17q21

46 cromosomi nell’uomo, distinguibili tradizionalmente per forma e 

caratteristiche di colorazione con reagenti chimici







Zoom nella sequenza del gene



I cromosomi cambiano di aspetto nelle varie fasi del ciclo cellulare

Cromatidi 
fratelli

Cromatidio
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•Cosa succede nella meiosi e nella mitosi, ai geni e ai cromosomi? 



nucleosomi

istoni

Doppia 
elica

replizione



Cromatidi 
fratelli

Cromatidio

A   A

B   B

A   A

b   b

A   A

B   B

A

B
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Cellule diploidi
(2N)

Gameti aploidi
(N)



Mitosi
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centromero

cinetocore

Microubuli del 
cinetocore

Cromatidi 
fratelli



Comportamento dei cromosomi durante la mitosi: 

2N

2N 2N

B       b B   B b  b

B      b B      b



Meiosi
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2N

N

N

N

La comparsa dei chiasmi 

rappresenta la prova citologica del 

fenomeno genetico della 

ricombinazione

I cromosomi 

omologhi 

segregano 

l’uno dall’altro

Si separano i 

cromatidi 

fratelli



Comportamento dei cromosomi durante la 
gametogenesi (animali)

Gametogonio (2N)

gametocita 

primario

gametocita secondario (N)

Cellula uovo o spermatidio (N)



Comportamento dei cromosomi e degli alleli 
alla segregazione

A

A A

a

a a

A   A a   a

a  aA   A



1. 

Assordimento 

indipendente 

dei cromosomi 

materni e 

paterni
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Num. di possibili 

combinazioni cromosomiche 

nei gameti: 2n

n: num. di cromosomi della 

cellula diploide.

Generazione di nuove combinazioni alleliche nella meiosi



A                     B

a                     b

A                     B

a                     b

A                     B

A                     b

a                     B

a                     b

Cromosoma ricombinante

Cromosoma ricombinante
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2. 

Crossing-over

Generazione di nuove combinazioni alleliche nella meiosi

Il crossing-over è un meccanismo che determina la ricombinazione allelica
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Vita fetale

Vita adulta

Fecondazione



Comportamento 
parallelo di geni e 
cromosomi durante la 
gametogenesi

Teoria cromosomica 
dell’eredità
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Un uomo ha un difetto della vista non presente nei suoi genitori o nei suoi nonni, né in sua sorella, suo 

fratello o nei suoi tre figli, di cui due maschi. Hanno però lo stesso difetto uno dei suoi due zii 

materni (non la zia materna né l’unico zio paterno), e due dei quattro figli di sua sorella (i due 

maschi, mentre le femmine ne sono immuni).

Disegnare l’albero genealogico e interpretarlo.



Walter Sutton
1877-1916

Theodor Boveri
1862-1915

The chromosomes of Brachystola magna, the lubber grasshopper, from a 
paper by Walter Sutton, 1902 (Linda Hall Library)

La teoria cromosomica dell’ereditarietà



Theodor Boveri
1862-1915

(A) Normal Echninus pluteus. (B) Normal Sphearechinus pluteus. (C) Dwarf pluteus formed by 

insemination of a nucleated egg fragment Sphaerechinus with Echinus sperm. (D) Dwarf pluteus formed 

by insemination of an apparently enucleated Sphaerechinus egg fragment with Echinus sperm. Drawings 

from Boveri 1893. (Laubichler and Eric H. Davidson. 2008. Dev Biol. 314(1): 1–11).

“The characteristics of the 

developing embryo are determined 

by nuclear rather than cytoplasmic 

factors”



Walter Sutton
1877-1916

The chromosomes of Brachystola magna, the lubber grasshopper, from a 
paper by Walter Sutton, 1902 (Linda Hall Library)

“Chromosomes occur in matched pairs of maternal 

and paternal chromosomes which separates during 

meiosis and may constitute the physical basis of the 

Mendelian law of heredity”
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Cariotipo

44 autosomi

2 cromosomi sessuali (X e Y)

La dimostrazione della teoria cromosomica dell’ereditarietà venne dimostrata alcuni 

anni più tarde, da sperimenti che mettevano in relazione la trasmissione ereditaria di 

determinati geni e la trasmissione dei cromosomi sessuali.



XX: sesso omogametico

XY: sesso eterogametico

Non genetici

Temperatura  Rettili
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Genetici

N              2N

Meccanismi di determinazione del sesso:
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Modalità di trasmissione dei cromosomi sessuali.

(Figura 12.16 Russell)



+ : allele selvatico (wild-type, il più frequente nella popolazione

naturale) di un gene (es. w+ o +).

Lettera minuscola: allele mutante da un gene, recessivi rispetto

all’allele selvatico (w).

Lettera maiuscola: allele mutante dominante rispetto all’allele

selvatico (W).

Cromosoma Y : Y o / (es. w+/w+ x w/Y; o w+/w+ x w//)

Terminologia utile per capire i prossimi esperimenti:



Thomas H. Morgan, 1910

Dimostrazione della teoria cromosomica dell’ereditarietà: studi di T. Morgan



Esperimenti di Morgan. Dati osservati

Tutti i moscerini della F1 avevano gli occhi 

rossi

Nella F2, tutti i moscerini con occhi bianchi 

erano maschi



Promemoria: Incrocio reciproco

Figura modificata da © Pearson Italia S.p.A – P.J. Russell, Genetica – Un approccio molecolare S/Ed.

Linee pure

Ibridi



Non si ottengono gli stessi risultati da incroci reciproci



Morgan propose che il gene che determina la variante del colore dell’occhio fosse

localizzato sul cromosoma X.
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Approccio teorico che spiega i dati osservati.

Nella F2, tutti gli individui di che esprimono il carattere recessivo 
(occhi bianchi) sono maschi.

Eredità criss-cross: 
trasmissione di un 
allele da un 
genitore maschio 
attraverso una 
figlia femmina a un 
nipote maschio.
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Caratteristiche legate al sesso: non si ottengono gli stessi risultati da incroci

reciproci e si osservano rapporti diversi per i due sessi della progenie.

I risultati di Morgan dimostrano che l’ereditarietà del gene w segue in

parallelo l’ereditarietà del cromosoma X e avvalorarono la teoria

cromosomica dell’ereditarietà di Sutton-Boveri.

Oggi sappiamo che il colore dell’occhio in Drosophila è determinato da un gene

localizzato sul cromosoma X. Queste caratteristiche e i geni che le controllano

sono definiti come legati o associati al sesso.

La condizione dei geni localizzati sul cromosoma X nei maschi è definita

emizigosi, dato che il gene è presente solo una volta nel paio di cromosomi

(w/Y o w+/Y).



a+/a X  a+/Y

¼ a+ a+

XX

¼ a+ Y
XY

¼ a a+

XX
¼ a Y

XY

a+ Y

a+

a

Gameti

Gameti

a+: selvatico legato al X

a: recessivo legato al X



a+/a+

a+/a

a/a



n+: selvatico legato al X

n: recessivo legato al X

¼ n+ n+

XX

¼ n+ Y
XY

¼ n n+

XX
¼ n Y

XY

n+ Y

n+

n

Gameti

Gameti



b+/b X  b+/Y

¼ b+ b+

XX

¼ b+ Y
XY

¼ b b+

XX
¼ b Y

XY

b+ Y

b+

b

Gameti

Gameti

b+: selvatico legato al X

b: recessivo legato al X



Calvin Bridges, studente del gruppo di Morgan, trova delle eccezioni nella progenie F1

risultate dell’incrocio w+/w+ x w/Y: circa 1 su 2000 moscerini della F1 era femmina con

occhi bianchi o maschio con occhi rossi.

C. Bridges ipotizzò il problema della non-disgiunzione cromosomica durante la divisione

meiotica.

Calvin Bridges, 1889 – 1938.



Ulteriori studi che vengono a dimostrare la determinazione 
cromosomica del sesso: Studi delle non-disgiunzione del cromosoma X
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(Anafase I)

(Anafase II)

Formazione di gameti mutanti, con un asseto

cromosomico anomalo.



Non-disgiunzione primaria:

Avviene negli individui con un normale 

assetto cromosomico.

Si formano due tipi di gameti: XX e O

In Drosophila il sesso è determinato 

dal numero di cromosomi X:

- Due cromosomi X: femmina

- Un solo cromosoma X: maschio
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Non-disgiunzione secondaria: si verifica nella progenie di individui 

risultanti da una non-disgiunzione primaria.
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La condizione nella quale uno o più cromosomi interi di un assetto

cromosomico normale mancano o sono presenti in soprannumero è definita

aneuploidia.

L’aneuploidia dello zigote può essere il risultato della non-disgiunzione

cromosomica durante la formazione dei gameti.



Anomalie del numero cromosomico nell’uomo

È l’Y che determina il sesso maschile
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XX              XY

femmina        maschio

Ma cos’è che determina il sesso nel cromosoma Y? 

SRY (Sex-determining Region Y gene): gene del fattore di determinazione 

testicolare (TDF)

SRY

XX              XY

maschio       femmina



Sindrome di Turner (45,X)
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Non disgiunzione cromosomica nel uomo:



Sindrome di Klinefelter (47,XXY)
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Non disgiunzione cromosomica nel uomo:



Anomalie del numero cromosomico nell’uomo

XX X Y

XXY
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X

X0

gameti

zigote

X 0

XX X X

XXX

Quale processo può portare al 48,XXYY?



Meiosis I

Meiosis II





Un po’ di storia

1961 Prima identificazione di un cariotipo XYY a Buffalo (USA)

1965 Patricia Jacobs: 9/315 pazienti di un manicomio criminale scozzese con
cariotipo XYY; tutti caratterizzati come criminali violenti

1968 Richard Speck, serial killer, è erroneamente descritto come XYY

1968 Tre articoli sul New York Times diffondono la notizia che Speck è XYY

1968 M. Court Brown: nessun eccesso di XYY in ospedali e carceri scozzesi

1974 13 ragazzi XYY condannati alla castrazione chimica nel Maryland

1976 Studio retrospettivo su Science: XYY legato a lieve ritardo mentale, ma
non a particolari tendenze criminali 

2002 Denver Family Cohort Study: ragazzi XYY di famiglie benestanti hanno
QI superiore alla media



Effetto Lyon e corpi di Barr

L’inattivazione del cromosoma X nelle femmine è un fenomeno epigenetico: un 

cambiamento dell’espressione dei geni non accompagnato da cambiamenti della sequenza 

di DNA
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Compensazione di dosi per i geni legati all’X nei mammiferi: processo di lyonizzazione

Mary Lyon, 1961



Eucromatina: regioni 

cromosomiche in cui si alternano 

condensazione e decondensazione

Eterocromatina: regioni 

cromosomiche che rimangono in 

fase densa durante tutto il ciclo 

cellulare

• Eterocromatina constitutiva: 

centromeri e telomeri

• Eterocromativa facoltativa
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Nei mammiferi, le femmine sono mosaici genetici

Gatta calico:

B – O o

nero

arancione

non arancione
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O: pelo arancione.

o: pelo non arancione (nero o bianco secondo il genotipo per il gene B).



L’analisi dei caratteri legati al sesso nell’uomo



Trasmissione recessiva legata al cromosoma X: sono affetti in 
genere i figli di madri sane

XX XY

XX        XY    XY      XY     XX      XY     XY      XX

XY    XX    XX                 X?    XY    X?     XY    XY      

L’analisi dei caratteri legati al sesso nell’uomo



© Pearson Italia S.p.A – P.J. Russell, Genetica – Un approccio molecolare S/Ed.

Esempio di trasmissione recessiva legata al cromosoma X: 
emofilia (OMIM306700)
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Esempio di trasmissione recessiva legata al cromosoma X: 
emofilia (OMIM306700)



Trasmissione recessiva legata al X:

1. Il carattere si manifesta in maggiore frequenza nei maschi rispetto alle

femmine. È sufficiente un solo cromosoma X con l’allele mutato per

esprimere il fenotipo.

2. Tutti i figli maschi di una madre omozigote per l’allele mutato

manifestano il carattere.

3. Il 50% di figli maschi di madri eterozigoti (portatrici) manifestano il

carattere.

4. Nessun figlio maschio di un padre malato manifesta il carattere. Tutte le

figlie femmine di un maschio malato sono portatrici.

5. Il carattere generalmente salta la generazione. La tipica trasmissione è di

maschio a maschio attraverso di una femmina portatrice.





Trasmissione dominante legata al cromosoma X: tutte le figlie 
di maschi affetti sono affette

XX       XY    XX   XX      XY                XX      XY 

XX       XY

XY    XX    XX    XX    XY    XX      XX    XY    XY

XX   XY   XX      XX    XX     XY
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In generale, per i caratteri dominanti legati al cromosoma X:

1. Il carattere non salta le generazioni.

2. Le figlie femmine di maschi malati sono tutte malate. Questo porta a 

ritrovare nell’albero genealogico un maggior numero di femmine malate 

rispetto ai maschi.

3. Nessun figlio maschio di un maschio malato presenterà il carattere.

4. I caratteri dominanti legati al cromosoma X tendono a essere meno 

evidenti fenotipicamente nella femmina rispetto al maschio. Per il 

meccanismo di inattivazione dell’X, infatti, la femmina eterozigote può 

esprimere l’allele selvatico solo in alcuni tessuti.



Nei (pochissimi) caratteri trasmessi col cromosoma Y 
sono affetti solo e tutti i figli maschi di individui affetti

XX     XY

XX     XY XX    XY XX    XY

XX     XY XY XX     XY  XX  XY     XX

XY XX  XY XX     XY     XY



E quindi possiamo distinguere:

1. Trasmissione autosomica dominante;
2. Trasmissione autosomica recessiva;
3. Trasmissione dominante legata al sesso;
4. Trasmissione recessiva legata al sesso;
5. Trasmissione paterna (legata al cromosoma Y);



In sintesi

•Il comportamento parallelo di geni e cromosomi alla meiosi dimostra che i 
geni stanno sui cromosomi

•Le leggi di Mendel descrivono (1) la separazione dei cromosomi omologhi e 
(2) l’assortimento indipendente dei cromosomi non omologhi alla meiosi 

•Il sesso è determinato (con meccanismi diversi nelle diverse specie e 
parecchie eccezioni) dalle combinazioni dei cromosomi sessuali, e da altri 
fattori di natura ormonale

•Nell’uomo, è stata identificata la regione del cromosoma Y che indirizza le 
gonadi allo sviluppo verso il sesso maschile: SRY 

•In molti organismi il cromosoma Y è geneticamente vuoto, cioè non 
contiene gli alleli dei loci portati dal cromosoma X; i ♂ sono detti emizigoti

•Lo sbilanciamento genico fra ♀ e ♂ viene compensato dall’inattivazione di 
un cromosoma X nel sesso omogametico


