
LA GENETICA MENDELIANA 

   







Pisum sativum 





                                                                             Antera 
    Stame (organo riproduttivo maschile) m 

              Filamento 
              Stimma 

    Pistillo (organo riproduttivo femminile) f         Stilo    
              ovario 
 Autofecondazione  

                  ↓ 
 Stame produce il polline 

         ↓ 
 si deposita sul pistillo  
 (fecondando la pianta) 

Organismo (Pisum Sativum) 





Gameti = una cellula riproduttiva matura 
specializzata per la fusione sessuale. Ogni 
gamete e’ aploide e si unisce ad un gamete del 
sesso opposto a formare uno zigote diploide 

Incrocio = accoppiamento fra due individui che 
porta alla fusione dei gameti 

Zigote= cellula prodotta mediante fusione dei 
gameti 

Terminologia essenziale 



Generazione parentale = P 

Prima generazione filiale = F1 

Incrociando F2 x F2 = F3      F3 x F3 = F4 e cosí via 

Generazione successiva = F2 

Incrociando F2 x F1 = retro-incrocio 







 
  

Mendel inizialmente incrociò linee pure che 
differivano per un solo carattere (monoibridi) 

Es. P  = Semi lisci (m) x rugosi (f) 
     F1 = semi lisci 
 
 
Incrocio reciproco  P = Semi lisci (f) x semi rugosi (m) 

     F1 = Semi lisci 



Interpretazione: 
 
I caratteri di F1 erano identitici a quelli di uno dei 
2 genitori e non una miscela dei fenotipi parentali 

Principio dell’uniformitá di F1 
 
F1 x F1 
↓ 
F2 (lisci e rugosi con rapporto di 3:1) 

Ottenne gli stessi risultati per gli altri caratteri 



Dopo questo esperimento Mendel potè 
ricavare la legge della dominanza: 

da incroci tra piante differenti per una 
singola coppia di caratteri antagonisti, 
nascono ibridi in cui si manifesta uno 

solo dei due caratteri, quello 
dominante. 

 















1) Risultati degli incroci sempre identici 
2) Progenie F1 simile ad una delle due linee parentali 
3) In F2 ricompariva il carattere parentale 
scomparso in F1 

Conclusioni generali 

Mendel ipotizzó che tali fattori particellari (geni) 
esistessero in forme alternative (alleli) ciascuno dei 
quali controllava un carattere (liscio o rugoso  x es) 

Mendel concluse che i caratteri alternativi erano 
determinati da fattori particellari (che ora noi 
chiamiamo geni) 



1)  Ogni linea pura parentale (P) contiene una 
coppia di caratteri identici 

2) Dal momento che F2 manifesta entrambi i 
caratteri F1 li contiene entrambi 

Mendel ipotizzó anche che: 

L’allele in grado di mascherare uno dei due 
caratteri in F1 venne detto dominante (nel caso 
dell’ esempio quello alla base del carattere liscio) 

Mentre l’allele alla base del carattere mascherato  
in F1 era detto recessivo (per esempio quello del 
carattere rugoso) 



 
  

Individui che contengono la stessa copia di alleli 
sono detti omozigoti 

Individui che contengono forme alleliche diverse 
sono detti eterozigoti 

I caratteri dominanti si manifestano sia in 
omozigosita’ che in eterozigosita’ 

I caratteri recessivi si manifestano solo in  
omozigosita’ 







? ? 





Prima legge di Mendel 

Principio della segregazione: 
 
Ciascun individuo diploide possiede 2 alleli che 
segregano (si separano) durante la formazione dei 
gameti, e ciascun gamete contiene un allele. 
 
Il concetto di dominanza stabilisce che, quando in un 
genotipo sono presenti due alleli diversi, nel fenotipo si 
osserva solo un tratto di uno di questi, detto allele 
dominante. 





Albinismo= recessivo aa 
Fenotipo normale = AA o Aa 
 
1.  Qual è la probabilità che due individui sani eterozigoti 

generino un figlio albino? 
2.  E di ottenere tre figli albini? 
3.  E di ottenere un figlio affetto da albinismo e due con 

pigmentazione normale? 







GLI INCROCI DIIBRIDI 





Dimostro’ che la segregazione di un carattere non dipende 
dall’altro carattere in esame e formulo’ la sua seconda legge 
del principio della segregazione indipendente 

In termini moderni geni localizzati su cromosomi diversi si 
comportano in modo indipendente durante la segregazione dei 
caratteri 

Mendel effettuo’ quindi una serie di incroci in cui erano 
 presenti simultaneamente due caratteri 



Seconda legge di Mendel 

Principio dell’assortimento indipendente: 
 
I fattori che controllano caratteri diversi si 
distribuiscono in modo indipendente gli uni dagli altri.  





Test cross 









Seme liscio-giallo   X   Seme rugoso-verde 
           Ss Yy         ss yy 

Χ = ∑ (o-a) 
2 2 

a 

df= n-1 











Malattie ereditarie dominanti 





         Malattie ereditarie recessive 

Mutazioni che inducono una perdita di funzione 

Gli eterozigoti (portatori) sono normali, una riduzione 

del prodotto proteico del 50% viene tollerato se il 

rimanente 50% è sufficiente per una funzione normale 

 

Esempio: tratto falcemico, βA βS 

Gli omozigoti sono affetti perché non viene prodotta 

proteina o quella che è prodotta non funziona 

normalmente 

Esempio: anemia falciforme, βS βS 





Modificazione dei 
rapporti di dominanza: 
1. DOMINANZA 
INCOMPLETA 
Il fenotipo 
dell’eterozigote è 
intermedio tra quelli 
degli omozigoti 





2. CODOMINANZA 

L’eterozigote manifesta i fenotipi di entrambi gli 
omozigoti 



Fenotipo Genotipo 

0         i/i 
A           IA/IA o IA/i 
B           IB/IB o IB/i 
AB                   IA/IB 

Alleli multipli 
I gruppi sanguigni 

Tre varianti alleliche:  
IA; IB (dominanti);  

i (recessivo) 





Il locus ABO codifica per la glicosiltransferasi 





Fenotipo Genotipo 

M         LM /LM 

N                    LN/LN  
MN                    LM/LN  

Due varianti alleliche:  
LM ; LN (codominanti)  

Fattore Rh 
   
Nel 1940 è stato scoperto da Landsteiner e Wiener 
un nuovo antigene eritrocitario chiamato “D” che è 
stato denominato fattore Rh. In seguito sono stati 
scoperti altri antigeni denominati C (C grande), c (c 
piccolo), E (E grande), e (e piccolo) che insieme 
all’antigene D (D grande) formano il sistema Rh. 
L’antigene più importante è il D che è presente in 
circa l’85% dei soggetti. Non è stato trovato 
l’antigene d (d piccolo), per cui i soggetti che 
presentano il D sono definiti Rh + (Rh 
positivi), soggetti che non presentano 
l’antigene D sono definiti Rh - (Rh negativi). 
 

Fenotipo Genotipo 

Rh+         D /D o D/d 

Rh-                    d/d  

Due varianti alleliche:  
D ; d (dominanti)  



Eritroblastosi fetale 

Madre Rh- 
dd 

Padre Rh+ 
DD 

Figlio Rh+ 
Dd 

Produzione anticorpi contro D 
Possibile anemia del figlio 





Interazione tra geni e rapporti mendeliano modificati 

L’epistasi: 
forma d’interazione tra geni , in 
base alla quale un gene maschera 
l’espressione fenotipica di un altro 
gene. 
Modificazioni del rapporto 9:3:3:1 in 
un incrocio di diibridi 
Gene che maschera l’espressione di 
un altro gene detto epistatico, gene 
mascherato detto ipostatico. 
 
 
 
 
Es. di epistasi recessiva 



C controlla la formazione del 
colore del pelo 
C/ -neri 
c/c albini 
A determina l’aspetto aguti 
A/- aguti 
a/a non aguti 
 
 

Fenotipi: A/- C/- aguti    9                                         
                a/a C/-  neri     3      
                A/- c/c oppure a/a  c/c  albini  3+1 



EPISTASI DOMINANTE 

 

  

Colore del frutto in varietà di zucca: 

allele W impedisce la colorazione 

allele w non interferisce con la colorazione 

allele Y colore giallo 

allele y colore verde 



3/4 W/- 
3/4 Y/- 

1/4 y/y 

1/4 w/w 
3/4 Y/- 

1/4 y/y 

9/16 W/- Y/-   9/16    bianco 

3/16 W/- y/y   3/16    bianco 

3/16 w/w Y/-   3/16    giallo 

1/16 w/w y/y   1/16    verde 

P: zucche bianche X zucche verdi 
F1: 100% zucche bianche (W/w Y/y) 

F2: 

12/16 

W/w Y/y   X   W/w Y/y 



Espressione genica ed ambiente 

Penetranza ed espressività 
 
Non tutti gli individui con un particolare genotipo manifestano il 
fenotipo atteso. 
La frequenza con cui un gene dominante o omozigote recessivo 
si manifesta in una popolazione si definisce PENETRANZA. 



L’espressività è il grado in cui un gene o un genotipo penetrante 
è espresso fenotipicamente in un individuo. 



Polidattilia umana (dita mani e piedi in soprannumero) 
Autosomica dominante 
90% Penetranza 
Es: 42 individui con allele polidattilia di cui solo 38 sono 
polidattili 
38/42= 0.90= 90% 



Neurofibromatosi 
Autosomica dominante 
 
Penetranza 50-80% 
Espressività variabile  



Effetto dell’ambiente 
 
Età insorgenza (?) 
Cambiamenti ambiente interno che possono influenzare funzione 
genica. 
Es:  Calvizie compare nei maschi tra 20 e 30 anni 

 Distrofia muscolare di Duchenne nei bambini tra 2 e 5 anni 
Sesso 
Espressione genica influenzata dal sesso. 
Geni autosomici controllano caratteri che si manifestano solo in 
un sesso. Caratteri limitati al sesso: 
Es:  Uomo: distribuzione peli del viso 

 Pecore: comparsa delle corna nei maschi 
Caratteri influenzati dal sesso: 
Si manifestano in entrambi i sessi con diversa frequenza di  
comparsa. 
Es:  Calvizie controllato da gene autosomico dominante 
nell’uomo e recessivo nelle donne. 
 



L’allele b è influenzato 
dagli ormoni con 
espressività variabile. 



Es:  Gotta -  Maschi:femmine= 8:1 
 Artride reumatoide - Maschi:femmine= 1:3 
 Osteoporosi - Maschi:femmine= 1:3 

 
 
Temperatura 
Enzimi temperatura sensibili 
Es:  colore del pelo conigli razza himalayana 



Sostanze chimiche 
Alcune sostanze chimiche hanno effetti significativi 
sull’organismo 
Es:  Fenilchetonuria (PKU): autosomica recessiva, difetto 
via biochimica del metabolismo della fenilalanina 
Omozigoti manifestano diversi sintomi (ritardo mentale in età 
precoce) e la gravità dipende dalla dieta. Limitazione della 
quantità di fenilalanina nella dieta 

Ritardo mentale; 
crescita ridotta; 
morte prematura 

Fenilalanina 
idrossilasi 



I caratteri legati al sesso 









Aplodiploidia 



Ereditarietà concatenata al sesso 



Occhi rossi Occhi bianchi 

F1  Occhi rossi 100% 
 
F2           100% Occhi rossi 
                            50% Occhi rossi 

             50% Occhi bianchi 

X 
Occhi bianchi Occhi rossi 

  
 
F2           50% Occhi rossi 

             50% Occhi bianchi 
                            50% Occhi rossi 

             50% Occhi bianchi 

X   
 
F1           100% Occhi rossi 
                             

             100% Occhi bianchi 















99% degli embrioni XO muore 
1% sopravvivono e manifestano difetti dopo la pubertà 
Frequenza 1/10000 NATI  





Frequenza 1/1000 NATI  





XXX: femmine normali,meno fertili, poco meno intelligenti 
XYY: maschi più alti e raramente sterili 
X0: femmine sterili 
XXY: maschi sterili 





Y importante nella determinazione fenotipo maschile 



Emofilia A: ereditarietà recessiva legata all’X 



Ipoplasia dello smalto: ereditarietà dominante legata all’X 


