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La GENETICA DELLE POPOLAZIONI

studia con modelli matematici, a livello di gruppi
di individui,

la

variabilita genetica
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La variabilita genetica pud essere studiata a diversi livelli:

®tra sezioni diverse, ma omologhe, dello stesso genoma
®tra i due genomi aploidi di una cellula somatica

®tra cellule somatiche di uno stesso individuo

®tra gameti di un individuo

®+ra gameti di individui diversi della stessa popolazione
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La variabilita genetica pué essere di estensione e natura
differente:

estensione

da una singola coppia di basi a un intero gene, a regioni

multigeniche, fino a segmenti di cromosoma visibili al microscopio

ottico o addirittura a interi cromosomi.
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Livello di osservazione della variabilita genetica

=,
La variabilita genetica pud essere osservata a diversi livelli:

morfologico macroscopico o microscopico
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Livello di osservazione della variabilita genetica

Round or wrinkled ripe seeds

Yellow or green seed interiors
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Purple or white petals
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Inflated or pinched ripe pods

Green or yellow unripe pods

Axial or terminal flowers Long or short stems
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Livello di osservazione della variabilita genetica
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Livello di osservazione della variabilita genetica
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Livello di osservazione della variabilita genetica
e ——

La variabilita genetica pud essere osservata a diversi livelli:

®* morfologico macroscopico o microscopico

* funzionale (ad esempio daltonismo)




UNIVERSITA' DEGLI STUDI DI ROM

IUTigia

Livello di osservazione della variabilita genetica
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Livello di osservazione della variabilita genetica
e ——

La variabilita genetica pud essere osservata a diversi livelli:

®* morfologico macroscopico o microscopico

* funzionale (ad esempio daltonismo)

® di proprieta cinetiche di enzimi
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Livello di osservazione della variabilita genetica
e ——

ENZIMA NORMALE

VARIANTE
ENZIMATICA
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Livello di osservazione della variabilita genetica
e ——

La variabilita genetica pud essere osservata a diversi livelli:

®* morfologico macroscopico o microscopico
* funzionale (ad esempio daltonismo)
®* di proprieta cinetiche di enzimi

* di comportamento elettroforetico o cromatografico di
molecole proteiche
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Livello di osservazione della variabilita genetica

Allele 3 <

Allele 1 <
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Livello di osservazione della variabilita genetica
e ——

La variabilita genetica pud essere osservata a diversi livelli:

®* morfologico macroscopico o microscopico
® funzionale (ad esempio daltonismo)
®* di proprieta cinetiche di enzimi

® di comportamento elettroforetico o cromatografico di molecole
proteiche

® direttamente sul materiale genetico (sequenza di basi o
analisi citogenetica)
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Livello di osservazione della variabilita genetica
e
Patient
C AAAG A AAA AT CNTAAACT CA

|

Control
C_AAAGAAAAATCCTAAACTCA
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica

—

La variabilita genetica pué essere analizzata con differenti
tecniche, alcune di queste sono:

sierologiche (es. agglutinazione dei globuli rossi)
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica

—

La variabilita genetica pué essere analizzata con differenti
tecniche, alcune di queste sono:

sierologiche (es. agglutinazione dei globuli rossi)

® elettroforesi di proteine
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica
e

La variabilita genetica pué essere analizzata con differenti
tecniche, alcune di queste sono:

sierologiche (es. agglutinazione dei globuli rossi)

® elettroforesi di proteine
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica
e ——
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica
e

La variabilita genetica pué essere analizzata con differenti
tecniche, alcune di queste sono:

sierologiche (es. agglutinazione dei globuli rossi)

® elettroforesi di proteine
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Analisi di un polimorfismo dei frammenti di restrizione
o Restriction Fragment Length Polymorphism (RFLP)

T ————————=

DNA BamHI BamHI* chl'\HI

genomico ...... : e — sonda
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Analisi di un polimorfismo dei frammenti di restrizione
o Restriction Fragment Length Polymorphism (RFLP)

soggetti
2 3 45 67 8 9 10111213 1415

v
|-
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Elettroforesi su gel di agarosio

\1 2 34567 89101112131415M
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Southern blotting

carta assorbente ———— <— hiastra di vetro

membrana di nylon gel di agarosio
(filtro)
tampone di tfrasferimento carta assorbente




UNIVERSITA' DEGLI STUDI DI ROMA

¥ TVagHa

Ibridazione
membrana di nylon
(fllTI"O) N
N
L
12345678 9101112131415 M 12345678 91011121314127?

[
»

incubazione del filtro
con sonda marcata
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autoradiografia

1234567 89101112131415M

6.0 kb
5.0 kb

4.0 kb

3.0 kb
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Analisi di un polimorfismo per presenza / assenza di un sito di restrizione
mediante Polymerase Chain Reaction (PCR)

—

DNA =>
genomico

...... 1 : < ETTTTITT— Prime,o
forward
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soggetti

8 91011 12131415

ORI

digestione

prodotto della PCR
con
BamHI
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123456 7 8 9101112131415 M
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Metodi di rilevazione della variabilita genetica

—

La variabilita genetica pué essere analizzata con differenti
tecniche, alcune di queste sono:

sierologiche (es. agglutinazione dei globuli rossi)

® elettroforesi di proteine
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Single-Stranded DNA,
3 to be Sequenced <y
Larger
fragments
Add: 1 s
DNA Polymearase |
gatP i S0 the
SEquence

dGTP
e 6l
dTTP 1] (5] [1] [x]

plus limiting amounts of
flucrescently labelled

ddATP MM
ddCTP HEN®ENE
dd¥TP AN ARAAE D
fragments

glHH e s T

H (7] & KA (6] | [x) (6 (7] [
Al IENEN A B a1 c RGeS

template
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GGCCGAGAACGTCM
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Gli alleli a un locus possono essere anche tre, quattro, .., n.

Se |indichiamo con 7 il numero degli alleli di un determinato
locus i genotipi possibili di quel locus saranno

n+1 )
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I genotipi possibili nel caso di due alleli, per
esempio S* e S-, saranno quindi

(11+1J_> 6 +1)) €+10

2 21@+1-27  20€+1-20)
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Elaborazione dei dati raccolti in un campione analizzato per il
polimorfismo presenza / assenza del sito di restrizione BamHI

e ——

GENOTIPO
+/+ +/- -/- totale
Numero di individui 16 28 20 64
Numero di alleli + 32 28 0 60
Numero di alleli - o) 28 40 68
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Frequenze alleliche

_ numero degli alleli di un dato tipo nella popolazione

numero totale degli alleli nella popolazione
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Elaborazione dei dati raccolti in un campione analizzato per il
polimorfismo presenza / assenza del sito di restrizione BamHI

e ——

GENOTIPO
+/+ +/- -/- totale
Numero di individui 16 28 20 64
Numero di alleli + 32 28 o) 60
Numero di alleli - o) 28 40 68
Somma degli alleli + e - 32 5 40 128
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Un gene si definisce polimorfico quando il suo
allele pit comune ha una frequenza

p<0,95

Viceversa un gene monomorfico € un gene che
non é polimorfico.
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L'errore della stima di una frequenza puo essere calcolata

nel modo seguente
- Jp( - P
2N

dove p é la stima della frequenza.
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Elaborazione dei dati raccolti in un campione analizzato per il
polimorfismo presenza / assenza del sito di restrizione BamHI

e ——

GENOTIPO
+/+ +/- -/- totale
Numero di individui 16 28 20 64
Numero di alleli + 32 28 o) 60
Numero di alleli - o) 28 40 68

Somma degli alleli + e - 32 56 40 128




qo' 6 alleli al locus V n =6
A)
(A aé nr — 6 T IB —
* V'/t? %/vf 2 2' 6 +1- ZI

€3 £ @ac;

/vba vl/vba vh/vba vi/yba
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alleli

G 0>

Elettroforesi dell'enzima PhosphoGlicolato Phosphatase (PGP)

0214442[2 odwod
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GENOTIPO
A/A B/A C/A B/B C/B C/C totale
Numero di individui 25 36 15 10 10 1 97
Numero di alleli A 50 36 15 0 0 0 101
Numero di alleli B 0O 36 0 20 10 O 66
Numero di alleli C 0 0O 15 0 10 2 27
Somma degli alleli A, BeC 50 72 30 20 20 2 194

Frequenza allelica di A = 101/194 =0.521 + 0.036
Frequenza allelicadi B = 66/194 =0.340 + 0.034
Frequenza allelicadi € = 27/194 =0.139 +0.02




