Credito n° 3: mutazioni

Problema 1: risposta: 1/2000.

Spiegazione: si chiama retromutazione la mutazione inversa rispetto a quella che da un allele normale, funzionante (detto anche “selvatico”) porta a un allele anormale; quindi è una mutazione che porta da un allele anormale (lys-) a quello normale (lys+). La frequenza di mutazione è pari alla frequenza relativa degli individui mutanti rispatto alla popolazione complessiva; nel nostro caso 8 cellule retromutanti su 16.000.

Problema 2: risposta: 1) 1/2047; 2) 1/32.

Spiegazione: il numero di mitosi che avvengono in n generazioni a partire da una cellula, sapendo che da ogni cellula “madre” hanno origine 2 cellule “figlie” è pari a 2n-1; essendo 211=2048, ed essendoci 1 solo evento mutazionale, si spiega la risposta 1. Se non avvengono altre mutazione, e se tutte le cellule, sia normali che mutate, sopravvivono e proliferano con pari efficienza, la frequenza relativa di cellule mutanti alla 10° generazione (64/2048) è uguale a quella della 5° generazione (1/32), come si vede facilmente semplificando la frazione.

Problema 3: risposta: 1) da 2 rotture sui 2 bracci diversi dello stesso cromosoma seguite dalla riunione fra le due estremità di rottura prossimali al centromero; 2) da 2 rotture su 2 cromosomi diversi seguite dal le riunioni fra l’estremità prossimale al centromero di ciascun cromosoma e l’estremità distaledell’altro cromosoma.
Spiegazione: per rispondere a queste domande basta fare riferimento alle diapositive corrispondenti.. 

Problema 4: risposta: piante diploidi (2n), monosomiche (2n-1) e nullisomiche (2n-2) in un rapporto 1:2:1.

Spiegazione: anche per le cellule aploidi sono possibili aneuploidie: nullisomia (n-1), disomia (n+1) trisomia (n+2) eccetera che indicano rispettivamente la presenza di un cromosoma in zero, due, tre, ... copie mentre tutti gli altri cromosomi sono presenti, come è normale nell’aploidia, in una copia.

Sapendo che gli individui trisomici producono metà gameti aploidi normali (n) e metà gameti nullisomici (n-1), come si vede dallo schema della diapositiva corrispondente, si deducono dalla seguente tabella dei gameti  i cariotipi risultanti dall’autofecondazioni e le loro proporzioni:

	
	n
	n-1

	n
	2n
	2n-1

	n-1
	2n-1
	2n-2


Problema 5: risposta: 1) individui trisomici (2n+1), diploidi (2n), trisomici per un cromosoma e monosomici pre l’altro (2n+1-1) e monosomici (2n-1) inun rapporto 1:1:1:1; 2) individui trisomici (2n+1), diploidi (2n) e monosomici (2n-1) inun rapporto 1:2:1.
Spiegazione: sapendo che gli individui trisomici producono metà gameti apolidi normali (n) e metà gameti disomici (n+1) e che gli individui monosomici producono metà gameti aploidi normali (n) e metà gameti nulliisomici (n-1), come si vede dallo schema della diapositiva corrispondente. Se sono coinvolti 2 cromosomi, a e b, indicando con (2n+a) l’individuo trisomico per il cromosoma a e (2n-b) l’individuo monosomico per il cromosoma b, si deducono dalla seguente tabella dei gameti  i cariotipi risultanti dall’incrocio e le loro proporzioni:

	
	n
	n-b

	N
	2n
	2n-b

	N+a
	2n+a
	2n+a-b


Se è coinvolto un solo cromosoma, si deducono dalla seguente tabella dei gameti  i cariotipi risultanti dall’incrocio e le loro proporzioni:
	
	n
	n-1

	n
	2n
	2n-1

	n+1
	2n+1
	2n


Problema 6: risposta: 40n.

Spiegazione:quando si effettuano n cicli di replicazione senza alcuna divisione cellulare, in una sola cellula ci sarà l’intero complemento cromosomico che ci si sarebbero state nelle  2n-1 cellule della progenie se ci fosse stata una mitosi dopo ogni replicazione; per sapere quanti cromosomi avrà l’unica cellula alla fine del processo si moltiplica il numero iniziale per 2n-1; nel nostro caso l’unica cellula presenta 5x23 cromosomi duplicati. L’esponente n-1 anziché n è dovuto al fatto che in seguito all’ultima replicazione per convenzione non c’è un raddoppio del numero dei cromosomi mala composizione di 2 cromatidi per ogni cromosoma (non abbiamo 80n cromosomi ma 40n cromosomi duplicati).
Problema 7: risposta: 1/526.

Spiegazione: uno spermatocita I triploide di un organismo che ha un numero aploide pari a 9 presenta 9 trivalenti ciascuno dei quali manda 1 copia dei propri cromosomi a un polo della 1° divisione meiotica e 2 copie all’altro. La probabilità che uno spermatocita II e i 2 spermatozoi che da lui discendono siano aploidi, cioè abbiano una copia per ogni cromosoma è pari alla probabilità che allo stesso polo della 1° divisione meiotica migri una sola copia per ogni cromosoma, cioè ½ elevato a un esponente uguale al numero dei trivalenti presenti, cioè (1/2)9.
Problema 8: risposta: 1) 4(Ala+ Ala)+4(0); 2) 2(Ala+ Ala+)+2(0)+4(Ala) oppure 4(Ala+)+2(0)+2(Ala Ala).

Spiegazione: se la non disgiunzione avviene in 1° divisione meiotica, non si separano i 2 cromosomi omologhi, per cui non si separa Ala+ da Ala; data la struttura ordinata dell’asco (vedere 2° credito), e dato che la 2° divisione meiotica è normale, quindi i cromatidi fratelli si separano, 4 spore adiacenti non hanno né Ala+ né Ala, mentre le altre 4 hanno sia Ala+ cheAla; se la non disgiunzione avviene in 2° divisione meiotica, non si separano i 2 cromatidi fratelli di 1 dei 2 cromosomi omologhi, per cui non si separa Ala+ da Ala+ oppure Al da Ala; data la struttura ordinata dell’asco (vedere2° credito), e dato che la 1° divisione meiotica è normale, quindi i cromosomi omologhi si sono separati, 4 spore adiacenti hanno solo Ala+ (oppure solo Ala), 2 non hanno né Ala+ né a, mentre gli ultimi 2 hanno 2 copie di Ala+ (oppure di Ala).

Problema 9: risposta: 1) 1/6; 2) ½; 3) 0.
Spiegazione: 1) le 2 coppie di  spermatociti I ,prodotti dai 2 eventi alternativi ed equiprobabili di non disgiunzionesono: 1.1) AAa + a; 1.2)Aaa + A; gli spermatociti I monosomici (a  per 1.1, A per 1.2) producono per metà gameti nullisomici e per metà gameti aploidi, quindi non producono gameti Aa; gli spermatociti I trisomici (AAa per 1.1, Aaa per 1.2) producono per metà gameti aploidi, che non possono essere Aa, e per metà gameti disomici. Tra questi ultimi, 2/3 saranno Aa sia per gli spermatociti I AAa che per quelli Aaa;  quindi complessivamente 1/3 dei gameti che derivano dagli spermatociti I trisomici sarà Aa, e 1/6 di tutti i prodotti dela non disgiunzione dell’ultima mitosi degli spermatogoni sarà Aa.
2) la non disgiunzione negli spermatociti I Aa produce metà spermatociti II (e quindi gameti) disomici Aa e metà spermatociti II (e quindi gameti) nullisomici.

3) sia che la non disgiunzione avvenga in spermatociti II che contengono 2 copie dell’allele A che avvenga in spermatociti II che contengono 2 copie dell’allele a, si ottengono metà gameti nullisomici e metà gameti disomici; ma questi ultimi o sono AA o sono aa; non si formano gameti Aa.
Problema 10: risposta: 1) 0+0; 2) 2+2; 3) 1+1.

Spiegazione: vedere lo schema seguente: il 1° crossing over, a sinistra, è verde chiaro; il secondo verde scuro; i 2 cromosomi omologhi sono segnati in rosso e azzurro.


[image: image1]
Suggerimento: seguire, a partire da un’estremità, con una matita/penna, ciascun cromatidio, passando da un cromatidio di un colore (p.es.rosso) a un cromatidio di u altro colore (p.es azzurro) in corrispondenza di ciascun crossing over che si incontra; così si potrà vedere quanti cromatidi contengono 1 centromero (normali), quanti 2 (di centrici) equanti 0 (acentrici).

Problema 11: risposta: 10%.

Spiegazione: in seguito a ogni crossing over entro la regione invertita di un’inversione pericentrica si formano 2 cromatidi sbilanciati (con duplicazioni e delezioni complementari fra loro) e 2 cromatidi normali (quelli non coinvolti nel crossing over); pertanto la frequenza di gameti con cromosomi sbilanciati è pari alla metà della frequenza di crossing over entro la regione invertita.
Problema 12: ABCD in 2 copie e IL in 0 copie in uno dei 2 prodotti del crossing over e

ABCD in 0 copie e IL in 2 copie nell’altro.

Spiegazione: in uno dei 2 prodotti del crossing over sono presenti in 2 copie i geni di 1 delle 2 regioni esterne alla regione invertita e in 0 copie i geni dell’altra regione esterna; nel scondo prodotto sono presenti in 0 copie i geni presenti in 2 copie nel primo prodotto del crossing over e in 2 copie quelli presenti in 0 copie nel primo prodotto del crossing over.

Problema 13: risposta: 50% di gameti con cromosomi bilanciati e 50% con cromosomi sbilanciati in entrambe le modalità della segregazione.

Spiegazione: mentre in assenza di crossing over nella regione compresa tra il centromero e il punto della traslocazione tutti i prodotti della segregazione adiacente sono sbilanciati e tutti i prodotti della segregazione alternata sono bilanciati, in seguito a crossing over nella regione compresa tra il centromero e il punto della traslocazione i cromatidi coinvolti nel crossing over, che sono la metà, contribuiscono a costituire gameti bilanciati nel caso della segregazione adiacente e a gameti sbilanciati nella segregazione alternata. 
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Suggerimento: seguire, a partire da un’estremità, con una matita/penna, ciascun cromatidio coinvolto dal crossing over: mentre il cromatidio in alto, azzurro prima del crossing over, continua con un segmento azzurro tra il crossing over e il punto della traslocazione e con un segmento rosso dopo il punto della traslocazione, il cromatidio in basso diventa azzurro in tutta la sua lunghezza; quindi simulare la 1°a divisione meiotica separando fra loro i centromeri dei cromosomi omologhi, secondo le 2 modalità alternative (segregazione adiacente o alternata); quindi simulare la 2°a divisione meiotica separando fra loro i 2 cromatidi fratelli di ciascun cromosoma.

Problema 14: risposta: 1) jzfwxdk (o viceversa); 2) 1x3; 1x4; 1x5; 2x3; 2x5; 3x4;3x5.
Spiegazione: per il punto 1 si tratta di una vera e propria mappa per delezioni che, invece di mettere in evidenza la soppressione del crossing over per i geni che si trovano nella regione che è deleta nel cromosoma omologo, mette in evidenza i fenotipi causati adgli alleli recessivi in emizigosi in corrispondenza della delezione nel cromosoma omologo; p. es, l’individuo seguente, eterozigote per una delezione interstiziale, manifesta un fenotipo de dovuto agli alleli recessivi d, e, che sono in emizigosi a causa della delezione eterozigote che, sul cromosoma omologo, determina la perdita degli alleli D, E:

 abcdef

ABC  F

Per il punto 2 occorre ricordare che per portare in cis due delezioni in trans occorre un crossing over, che può avvenire solo se le delezioni non si sovrappongono; quindi gli incroci che producono individui in cui non vi possono essere sicuramente crossing over fra le delezioni sono incroci fra individui che hanno 2 delezioni che si sovrappongno, cioè che condividono almeno un gene.
Suggerimento per il punto 1: si cercano le delezioni estreme (quelle in cui si manifesta il fenotipo di un allele recessivo che si manifesta in una sola delezione: j che si manifesta solo nella delezione 4 e k che si manifesta solo nella delezione 2); quindi, si cercano ledelezioni contigue a quelle estreme, che condividono con esse altri geni, esclusi gli alleli estremi (la delezione 1 che manifestano gli alleli z, f, in comune con la delezione 4; la delezione 5 che manifestano gli alleli x, d, in comune con la delezione 2) e si procede così, passo dopo passo fino a ricostruire la sequenza intera di geni.
