Estensioni della genetica
mendeliana

Mendel prosequi le sue ricerche su altre piante per ottenere
conferme alle sue leggi, ma frovo tante e tali contraddizioni
che (si dice) cadde in depressione, abbandono la ricerca e si
mise a curare |'amministrazione del convento..

Solo diverso tfempo dopo si scopri che queste contraddizioni
solo APPARENTEMENTE erano incompatibili con i risultati

ottenuti sul Pisum sativum.




Basi molecolari della dominanza e
mutazioni

(a) Tipo selvatico Figura 4.1 Conseguenze funzionali delle mutazioni. (a) Tipo selvatico. (b), (c)

Alleli Omozigote e (d) mutazioni a perdita di funzione. (e) e (f) mutazioni a guadagno di funzione.
——
Prodotti —{ | | }— 5
v L'espressione dei prodotti di alleli di tipo selvatico produce il fenotipo
. selvatico.
P J
CEEEEEIEES

(b) Perdita di funzione: mutazione amorfica/nulla

L'allele nullo non produce alcun prodotto funzionale. Gli organismi

i rozi TR .
QricAgae ElEfozigate omozigoti nulli hanno fenotipo mutante (amorfico) a causa
Alleli dell'assenza di prodotto genico. Organismi eterozigoti producono

prodotto genico meno funzionale di organismi omozigoti di tipo

: selvatico e possono avere fenotipo mutante. Vedete il testo per la
Prodotti  Nessuno == discussione sulle differenze tra mutazioni dominanti e recessive.

(c) Perdita di funzione: mutazione leaky/ipomorfica
Omozigote Eterozigote
— - — Gli alleli mutanti ipomorfici producono una piccola quantita di
Alleli — T — — prodotto genico di tipo selvatico. Gli organismi omozigoti hanno un
fenotipo mutante (ipomorfico). Gli organismi eterozigoti possono
=TI o o 5 essere anche mutanti.
Prodotti . il e i




Basi molecolari della dominanza e
mutazioni

(d) Perdita di funzione: mutazione dominante negativa

Omozigote Eterozigote N
- — N — La formazione di proteine multimeriche é alterata in mutanti
Alleli i — IR dominanti negativi i cui prodotti interagiscono in modo anormale
con i prodotti proteici di altri geni, portando a proteine multimeriche
== - anomale.
Prodotti e P
=5 S=DLS
Prodotto genico del e e
secondo gene Interazione Interazione
— anormale normale
roteine ; ; oo g
O = == Proteine multimeriche
multimeriche E ====5 '—‘ noorrre\alie LIGrAg
anormali
(e) Guadagno di funzione: mutazione ipermorfica
Omozigote Eterozigote
e
Alleli —{E T — el T — Un'eccessiva espressione del prodotto genico porta ad un’eccessiva
attivita del gene. Il fenotipo mutante puo essere piti grave, o letale,

EE EE nel genotipo omozigote che in quello eterozigote.
S

Prodotti

(f) Guadagno di funzione: mutazione neomorfica

Alleli —:X:_I__X_I —{jj_l__] L'allele mutante ha una nuova funzione che produce un fenotipo
mutante in organismi omozigoti ed eterozigoti e puo essere pil

rave in organismi omozigoti.
o= == : : :

Po=SSR = ===

Prodotti




Variazioni della dominanza

In molte piante e
possibile trovare delle
varianti a fiori colorati e
delle varianti a fiori
bianchi. Tra queste la
bocca di leone e |la
Mirabilis jalapa (bella di
notte). In queste piante,
incrociare individui a fiori
rossi con individui a fiori
bianchi da risultati
iInattesi...

Mirabilis jalapa

Fink {Ww)
sell-fertilized



Completa -
Observed Expected corrispondenzﬂ tra
F, Phenotype number number . TN T
genotipi e fenotipi: gli
eterozigoti A/a sono
62 (1/4)x250=625 facilmente distinguibili
dagli individui A/A.

_’jh.
ﬁuf Pink 131 (1/2) x 250 = 125
=
L% White 57  (1/4)x 250 = 62.5 | |
~ —  Quando il fenotipo

degli eterozigoti e
Total 250 250 intermedio tra quello
ANIMAZIONE dei genitori:
dominanza

incompleta.




Dominanza incompleta

LT, | T;T;

T, IiT; | 1,71,

T,

| | |
0,0 10 2,0 3,0 40 50 6,0 1 Fioritura precoce (Giorno 0,0)

Giorno della prima fioritura 7 Fioritura intermedia (Giomo 3,7)
1 Fioritura tardiva (Giorno 5.2)

Figura 4.2 Dominanza incompleta nel tempo di fioritura delle piante di pisello. (a) L'allele T, esercita dominanza incompleta
sull'allele T;, come indicato dal tardivo periodo di fioritura delle piante T,T,. (b) Segregazione degli alleli T, e T..




Variazioni della dominanza Il
codominanza

Blood type
(antigen present) Reactions with anti-sera

Anti-M serum Anti-N serum

Gruppo
sanguigno MN
Su un locus
autosomico chr 4




Alleli letall

x topi selvatici
l ++

topi selvatici

++

Y>>+

topi gialli F1 x topi gialli F1
Y+ Y+
2/3 gialli

1/3 selvatici

Invece di 3/4 gialli
1/4 selvatici



Alleli letall

Y + X Y + o

genitore 1 genitore 2

Gameti genitore 1 RUPPOI”TO

Y + 172 alterato

1:2:0
o Y +
E Y Topbd giallo Topo giallo
|5
(=)
s 1/3 selvatici
E + 1/2 Y + + +
. : Topo
Topo giallo | oo|yatico "




Alleli letall

é . .,.;—'-' ;_ é‘:_«','_"‘ ...: 7.
s .y
Y € un gene che per il Yellow Yellow
fenotipo del colore del pelo yly yly
si comporta da dominante,
ma & recessivo per la letalita Sl
y Y
_
y Gray-brown (agouti) Yellow
yy Yy
7 Eggs
, S Embryonic
4 Yellow lethal
| Y'y viv

Figqure 4.7 Y ths yellow-ethal mutaton in mes: & dominant visible
it i men o rareeeun letkal A srace natwaen carriare st ke mniatinng



Tabella 4.3 Proporzioni fenotipiche e genotipiche attese nella progenie dei possibili incroci tra topi con colore del mantello

agouti e giallo
INCROCIO . PROGENIE VIVENTE
Fenotipo Genotipo Fenotipo Genotipo
‘ _ agouti giallo } AA A"A
agouti X agouti AA X AA tutti tutti
giallo X giallo | A'A X A'A /3 | 23 /s 2
agouti X giallo | AA X A"A | ) Y2 Y2 Y2

/| G. Binelli, D. Ghisotti
Genetica
EdiSES




Allelia multipla

In ogni individuo diploide sono
presenti solo due alleli ad un certo
locus  genetico.  Tuttavia nella
popolazione di individui e possibile che
siano presenti tanti alleli diversi, che
tra loro possono avere rapporti
variabili di dominanza, espressivita e
penetranza.

Figura 12.1
Forme alleliche di un gene.

Gene selvatico (A)

Forme alleliche multiple
(mutanti) del gene
selvatico (A}

Sito di mutazione




| gruppi sanguigni ABO
» 3 alleli: TA, IB, i (I = isoagglutinogeno)

ABO Blood Groups in Humans, Determined by the Alleles
%, IB, and i

PHENOTYPE GENOTYPE
(BLooD GRrOUP)

i/1

IA/IA or 12/
IB/IPor /i
I3 /1P

» 1l sistema ABO ¢ un esempio di codominanza




| gruppi sanguigni ABO

-

POTENTIAL PHENOTYPES IN THE OFFSPRING OF PARENTS wiTH ALL PossiBLe ABO
BLoob Grour COMBINATIONS, AsSUMING HETEROZYGOSITY WHENEVER POSSIBLE

Parents Potential Offspring

Phenotypes Genotypes A B AB 0
AXA o] e 3 a7 A 3/4 — — 1/4
B x B b = 3/4 = 1/4
0OXO0 1219 % (91° — - . all
A X B [A19 x 81O 1/4 1/4 1/4 1/4
A X AB JAF9: 5 18 1/2 1/4 1/4 =
AXO JA1O w 1040 1/2 — — 1/2
B X AB 1819 x 1418 1/4 1/2 1/4 —
Bx O 1819 x 1949 — 1/2 — 1/2
AB % O S 1/2 1/2 — —
AB x AB [A1B x 14)8 1/4 1/2




Splegazione molecolare gruppi ABO

Globuli rossi

Gruppo AB
(contengono
antigeni A e B)

Gruppo B

(contengono

antigeni B) \ i /

Gruppo A

(contengono

antigeni A) FIGURA 4.7 » Schema di compatibilita trasfusionale per
il sistema ABO. Tutte le persone possono donare il sangue
a persone dello stesso gruppo, inoltre gli individui di gruppo
0 (donatori universali) possono donare il sangue a quelli di

Gruppo 0 gruppo A, di gruppo B e di gruppo AB. Gli individui di gruppo

(non contengono A possono donare il sangue a quelli di gruppo AB, gli individui

antigeni) di gruppo B possono ugualmente donarlo a quelli di gruppo

AB. Gli individui di gruppo AB (accettori universali) possono
donare il sangue solo a individui con lo stesso gruppo sangui-

gno, ma possono riceverlo da individui di qualsiasi gruppo.
FIGURA 4.6 » Reazioni di agglutinazione perle diverse: Bl ciiiiiiisasisieisasssssiassassenssnsassasassindsssatnsassssssenassasasasessesessssasasstessasansionts
combinazioni di globuli rossi e siero di individui con
gruppi sanguigni differenti per il sistema ABO.

_/é G. Binelli, D. Ghisotti
2 G. Binelli, D. Ghisotti - Genetica
. Genetica EdiSES g8

EdiSES




Splegazione molecolare gruppi ABO

; 3 1E¢ H sUb-
of their red blood cells.

| Gal | AcGIuNH -
FUTT allele

H Substance precursor NHCOCH,

. ; .0 ©O
FUT1T allele directs the I | s

addition of fucose to the . CH'3--4 s

H substance precursor '

H Substance




Spiegazione m

olecolare gruppi ABO

' allele directs the
CH,OH (l-HJOH (IH/‘OH ¥ allele = Gall d(hilllon ,nf galactose
) o to the H substance
OH O  oH O 2 '
l AcGalNH | Gal [\O AcGluNH l
OH " \ ' OH CH,OH CH,OH CH,OH
| I Ve w B | O l O | Q
Sht OH OH
c o OH - \| % OH ,_
| 0 | ! -~ 4 Y OH
CHy i A Antigen OH NHCOCH,
_Fucose 7 & , —
OH I [ allele directs the addition I
' ; of N-acetylgalactosamine CH4 o > B Antigen
OH to the H substance Fucose 7 #
OH o 7
A . ‘ EI 0 7 ]”7 o
[~ allele | ™— l AcbalNH\ OH
NAG Gal
Fuc — Gal Fuc — Gal Fuc — Gal
Glu Glu Glu FIGURA 4.8 » Struttura degli antigeni A e B del sistema
ABO. Sono rappresentati i glicolipidi di membrana presenti sui
Gal Gal Gal globuli rossi. Cer: ceramide; Glu: glucosio; Gal: galattosio; Fuc:
Glu Glu Glu fucosio; NAG: N-acetil-galattosammina. Antigene H (aggiun-
' ta di fucosio da parte della fucosio transferasi, codificata dal
Cer; Cey Cep gene H) - Antigene A (aggiunta di NAG da parte della transfe-
rasi A, codificata dall’allele /*) — Antigene B (aggiunta di Gal
da parte della transferasi B, codificata dall’allele /5).
Antigene H Antigene A Antigene B




Glucosio

C61-112(:)6

Galattosio

C6H1206

H\ /()

C
H-—LL- -OH
HO— I K
HO—-C—H
H —(l‘-—OH

H,OH

Fruttosio

C6H1206

CH,OH
¢=0
HO—(l“t—H

H—C—OH
OH —(Ir'— H

CH,OH

®)
CQQOV \H
H OH




Name

white

white-apricot
white-buff
white-blood
white-coffee
white-eosin
white-mottled orange
white-satsuma

white spotted
white-tinged

e dell'occhio sono oltre 100, la prima
a Morgan e Bridges nel 1912 (white)

TABLE 4.2 SOME OF THE ALLELES PRESENT AT THE WHITE Locus OoF DROSOPHILA

Il locus white In Drosophila

Eye Color

pure white
yellowish orange

light buff

yellowish ruby

deep ruby

yellowish pink

light mottled orange

deep ruby

fine grain, yellow mottling
light pink



Il locus white In Drosophila

'Le mutazione dell'occhio sono oltre 100, la prima
scoperta da Morgan e Bridges nel 1912 (white)

In an article entitled Sex Limited Inheritance in Drosophila which appeared in
the July 22, 1910 issue of Science, T. H. Morgan wrote:

“In a pedigree culture of Drosophila which had been running for nearly
a year through a considerable number of generations, a male appeared
with white eyes. The normal flies have brilliant red eyes.”

Morgan went on to describe the inheritance of the new character. A sentence
from a later paper (Bridges and Morgan 1923) reads:

“The first eye-color, and the character first clearly recognized as a sharp
“mutation” in Drosophila was ‘white’, found in April 1910, by Mor-
gan.”

ps://link.springer.com/content/pdf/10.1007/978-3-540-47783-9_6.pdf




Figure 6-12 Multiple alleles determine the chevron pattern on
the leaves of white clover. The genotype of each plant is shown
below it. [After photograph by W. Ellis Davies.]




Serie alleliche

a possono essere completamente 4
e possono mostrare varie forme di codominanza o

Figura 4.5 Serie allelica

\ A per la determinazione |
O del colore del mantello
W @

nei mammiferi.

Colore pieno Cincilla Himalayano Albino
o = ¢gph. gohe gllell ele ec




(@) Incrocio A

P X 5

v

CC Cchcch
Colore pieno 3§ Colore pieno |

\Y -4

Ce?

Colore pieno

F

(& oz
Colore pieno

C

cch

cC i
Colore pieno | Colore pieno

¥

e (s v

Colore pieno |  Cincilla

(b) Incrocio B

N
¢

P X
Dt
cC c’c”
Colore pieno 'y Himalayano

\ " /

ce” Cc"

Colore pieno  Colore pieno
F, G ¢
= C cC (€3

Colore pieno | Colore pieno

@

Dgiedd

= cc c'c

Colore pieno | Himalayano

(€) Incrocio C

cC ;
Colore pieno

X
cC
Albino
F, P e g
Cc Cc
Colore pieno  Colore pieno
F, G C
= cC Cc
Colore pieno | Colore pieno
I Cc cc
Colore pieno|  Albino




(d) Incrocio D

Nd
]
X
Do
chch
W W
» P )
» X
ch c(hch
F, i ¢’
g \‘
3 e
J '
L > cch cchczh cchch
Cincilla Cincilla
YN
e ‘@
e [
- et e
Cincilla | Himalayano

(e) Incrocio E

ch

e

F;

ch

X !
c%c
¢ c
/ J
cchcch cchc
Cincilla Cincilla
F
e cc
Cincilla Albino

(f) Incrocio F

N
@
X
Dt
c'c” cc
N N
i e/ @
F, @aed X Dt
c"c cc
F, i C
WIRRY
e @
> c"| " c’c
Himalayano | Himalayano
N
®
Dl
> ¢ e c
Himalayano |  Albino

Figura 4.6 Genetica della dominanza del gene C. (a)-(f). Gli incroci da A a Fillustrano la dominanza completa di C e la recessivita
completa di ¢ e stabiliscono la serie allelicaC> ¢ >¢" > ¢.




Calcolo dell'ereditarieta con 2 geni
con modell diversi

Consideration of pigmentation alone Consideration of blood types alone

| — (e ——1atype

—= 3/4 pigmented i —
sames [ 2/4 type AB

PSP o — - —

0 ——= 1/4 albino L — 1/4type B

Genotypes Phenotypes Genotypes Phenotypes



Calcolo dell'ereditarieta con 2 geni
con modelli diversi

Consideration of both characteristics together

Of all offspring Of all offspring Final probabilities
v : v
e 1/4 A —  3/16 pigmented, type A
3/4 pigmented — 1= 2/4 AB —=  6/16 pigmented, type AB
= 1/4 B = 3/16 pigmented, type B
g 174 A — 1/16 albino, type A ;
1/4 albino S 2/4 AB —=  2/16 albino, type AB |
- 1/4 B ——  1/16 albino, type B :
Final phenotypicratio=3/16 :6/16 : 3/16 : 1/16: 2/16 : 1/16

FGIURE 4-5 Calculation of the probabilities in a mating involving the ABO blood
type and albinism in humans. The calculation is carried out by using the forked-line

method.




IS Jalapa il colore dei ori pud essere rosso, rosa o bianco. Dall'incrocio di due
ori rosa sono stati ottenuti il 25% di piante a fiori rossi, il 50% di piante a fiori
Il 25% di piante a fiori bianchi. Cosa si puo concludere sulla trasmissione di questo
tere? Come si chiama questo fenomeno?

Soluzione

lbcontrollo del colore del ore dipende da un gene con due alleli
alternativi, uno che produce pigmento rosso, I'altro che non lo fa.
Eeplante a fiori rosa sono eterozigoti e producono una minore
gose di pigmento. Incrociate tra loro danno una segregazione di
a2 /2. /a, che corrispondono, rispettivamente, all'omozigote per
uno dei due alleli, all’eterozigote e al’omozigote per 'altro allele.
Questo fenomeno in cui I'eterozigote ha un fenotipo intermedio
tra | due omozigoti si chiama dominanza incompleta




madre B M Rh+ ha avuto 3 figli. Il primo AB M Rh—, il secondo A MN Rh+, il
erzo B MN Rh-.
Il marito, A N Rh—, vuole disconoscere i figli. Il giudice gli dara ragione?




Interazione genica (epistasi)

*interazione di due o piu geni: cooperazione,
antagonismo, inibizione, modificazione

- geni diversi influenzano lo stesso fenotipo

» gene epistatico: un gene agisce "su” altri geni
(in senso stretto reprime l'azione di altri geni)

+ il fenotipo pud essere pit 0 meno complesso

(colore della pelliccia, sviluppo di un organo)



Interazione genica

a 8|
b o

+ =5 iy

ey

drosopterin xanthommatin
(_brigln rmi) (brown)

Wild type: bw bw™; st'st’

e i P
R . k
..'P: . “

a ld )
b e
|/
bw bw — * 4; st st
A,-’ J\'
No .y
c 3
xanthommatin
drosopterin "'j(\ 4
(bright red) “*‘\ f

Scarlet mutant: bw bw'; st st

a d
b €
bw bw ,‘%‘ * — st'st
No &
drosopierin ‘5@% .

xanthommatin
(brown)

Brown mutant: bw bw; st'st’

a I'd
b c
Y V4 “L/
bw bw b § b & - st st
No No
drosopterin xanthommatin

.':,
. 4 k 3
)
’r‘-\--/ )

Double mutant: bw bw; st st



Il fenotipo Bombay

| @11 |

AB O A B

Proband

AB A B

FIGURE 4-3 A partial pedigree of a woman displaying the
Bombay phenotype. Functionally, her ABO blood group
behaves as type O. Genetically, she is type B.




Consideration of blood types

7::'1':'::*.‘ ‘ — 1/4Type A {
e f 3/4 form
P r_ H substanc
s } Ll t i Of all offspring Of all offspring Final probabilities
1/4 do not form{ * * ‘
— 1/4 Type B i
[ — ‘ VAN H substance 3/4 form Il
Genotypes Phenotypes Cenotypes Phenotypes 1/4 H substance T ype
ReA 1/4d f
0 not form :
H substance 1/16 Type O
3/4 form
i } i 24 H substance = 6/16TypeAB
JT1 e epistatico| e
1/4 do not form 5 2/16 Type O
I H substance
IsStema ABO
3/4 form
1/4 H substance ' 3/16 Type B
T 1/4d Lf
onotform
" H substance = 1/16TypeQ
Final phenotypic ratio = 3/16 A: 6/16 AB: 3/16 B: 4/16 O
1 e ————r Sy Y= — — - - —

Consideration of H substance

Il fenotipo Bombay




BOX 4.1  Fenotipo Bombay

Nel 1952, a Bombay venne descritto uno strano e sorprendente caso di tipizzazione rispetto al sistema AB0. Una donna risultava
essere di gruppo 0, pur essendo figlia di una madre di gruppo AB e di un padre di gruppo A. Ancora pil sorprendentemente,
questa donna, il cui marito era di gruppo A, aveva una figlia di gruppo A, un figlio di gruppo B e un altro figlio di gruppo AB! Nel
suo genotipo doveva necessariamente essere presente un allele , ma i suoi globuli rossi non reagivano né con un siero conte-
nente anticorpi anti-B né con uno contenente anticorpi anti-A. Questa situazione non & un caso unico, sebbene sia rara, ed é stata
definita fenotipo “Bombay”, La sua frequenza nella popolazione indiana é di circa 1/10.000 individui e di 1/1.000.000 in Europa e
0ggi se ne conosce la base genetica e biochimica.

Gli individui con fenotipo Bombay sono omozigoti recessivi (hh) per il locus autosomico H che si trova sul cromosoma 19. Lallele
H codifica I'enzima fucosiltransferasi 1 (FUT1 o transferasi H), che catalizza I'aggiunta del fucosio al glicolipide di base sulla
superficie dei globuli rossi (Figura), determinando la formazione dell'antigene H. Lallele recessivo h codifica un prodotto non
funzionale, quindi non in grado di aggiungere il fucosio, senza il quale, pur in presenza di transferasi A o B funzionali, non si
formano antigeni A o B. Genitori di gruppo AB (1F) eterozigoti per il focus H (Hh) hanno il 25% di probabilita di avere figli con
fenotipo Bombay. Infatti, indipendentemente dal genotipo per il focus | (che potra essere FF, FI* o I'F*), i figli di questa ipotetica
coppia hanno una probabilita del 25% di essere omozigoti HH, del 50% di essere eterozigoti Hh e del 25% di essere omozigoti hh
(fenotipo Bombay).

Il locus H, quindi, pur essendo fisicamente e funzionalmente diverso dal locus /, influenza la manifestazione del fenotipo del
gruppo sanguigno del sistema ABO. Questo & un interessante esempio di interazione tra prodotti di geni differenti coinvolti nella
determinazione di un unico fenotipo, argomento che sara trattato in modo approfondito nel Cap. 7.

1| Antigene H
Superficie del ’
globulo rosso ® Zucchero A
® Zucchero B

] ¢ 0, * o .
Wy 4
G°"°"POI‘:I"’H— . u mew*

[ e 0

P gy
Gonotpoii - WIS

E ¢ 0,

dellantigene H
S e

Basi molecolari del fenotipo Bombay. La presenza degli antigeni A e B dipende dalla presenza dell'antigene H.

I——



modelli di ereditarieta

FTT”'] FIGURE 4-7 Generation of the various
B modified dihybrid ratios from the nine unique

genotypes produced in a cross between

' | ' | individuals heterozygous at two genes.

Gametes
1776 BT Dihybrid ratio Modified ratios
2/16 ‘f",-",._;.{.f'-‘_i_‘_';;:l —1/16 + 2/16 + 2/16 + 4/16
' “ | 9116A-8— | 9716 9/16 | 9/16
TS A28 _ | 3n16A-bb | 3716
1/16 + 2/16 _ 3/16 aaB —
1116 /AL
- 1/16 aabb




Epistasi recessiva

| ‘ Fz Phenoty_pe:s_-.' ;

Coat . : :
1 Mouse aliir agouti albino black albino 9:3:4
2 Squash Color yellow green 12:3:1
3 Pea Faaver ourple white 7
‘ color Sl v :
4 Squash s;re:j;late disc sphere long 9:6:1
5 Chicken Color colored white 133
6 Mouse Color white-spotted - white colored phite; 10:3:3
spotted
Shepherd’s Seed : . :
7 purse capsule triangular ovoid T5:d
Flour : :
8 Color 6/16 sooty : 3/16 red black jet black
beetle 4




Epistasi recessiva

»”~ IIQIIEIE r‘ecessivo di un IUCUS (a) Incrocio diibrido che mostra epistasi recessiva

prevale (come genotipo - o 5 e
omozigote recessivo) sul | ! l
fenotipo determinato o ——
dall'altro locus TTE B

¢ Bk Ee % I BbEs

Es. colore del pelo dei Labrador —
B: produzione di melanina SE|E [[A=]) 6=
B- nero ?| s |aa e g8 Eelao ez (e
bb: marrone |

I| L 7| Be .bﬂ BB oc|BbEs | Bb oo

E: deposito del pigmento e RN — F:::J;;'”c._.:,‘
E- normale M =
ee impedita el




Epistasi dominante

| F, Phenotypes
Character 9/16 876 | iane ] iase

Modified
ratio

Organism

'case




.
-

Fi: AaBb X AaBb

P I

Final Phenotypic

F, Ratio Genotype Phenotype Ratio
9/16 A- B- white | |
3/16 A-bb white 12/16 white
3/16 aa B- yellow 3/16 yellow

1/16 green

1/16 aa bb green




Epsitasi duplicata recessiva

F, Phenotypes
Character 9/16 i 36 L 36 e

Modified
ratio

‘ Case Organism

Flower
HENE-S 0 = e




Epistasi duplicata recessiva

P]Z AAbL X aaBB
» il fenotipo dominante e white white

determinato dalla presenza
di almeno 1 allele dominante

Fi: All AaBb (purple)

in ciascuno di 2 loci genici Final Phenotypic
; g . \ F, Ratio Genotype Phenotype Ratio
il fenotipo recessivo é 2
) . 9/16 A- B- purple
l'denﬁco 3/16 A- bb white 9/16 purple
; : ; i 3/16 aa B- white 7/16 white
* epistasi recessiva doppia 1/16  aabb white
Es. colore dei fiori della
: Gene A Gene B
pianta Lathyrus odoratus _ |
Precursor | Intermediate | Final
C, P1 pOl"pOl”G Substance Product ——  Product

C p. biGnChi (colorless) A~ (colorless) B— (purple)
—




Interazione duplicata dominante




F2 Ratio

9/16
3/16
3/16
1/16

Fl: AaBb

disc

Genotype
A- B-
A-bb

aa B-
aa bb

X AaBb
| disc

Final Phenotypic
Phenotype Ratio

disc

9/16 disc
sphere

16 sphere
sphere Opiare

long 1/16 long




Epistasi dominante e recessiva

F, Phenotypes
Character 9/16 876 | iane ] iase

Modified ]
ratio

' Case Organism

N S N Y




EPISTASI DOMINANTE E RECESSIVA: Abbiamo un rapporto di 13:3. Uno dei due geni deve
essere omozigote recessivo e |'altro gene necessita di almeno un allele dominante.

EPISTASI DOMINANTE E RECESSIVA

Enzima 1 Enzima 2
—[]— [
aaB-
A-bb
A-B-
aabb

13 3




Epistasi duplicata codominante

F, Phenotypes
Character 9/16 876 | iane ] iase

Modified
ratio

' Case Organism

 white-spotted | colored




Duplicazione genica

F, Phenotypes

Character 9/16 3/16 3/16 | 1/16 ratio

Modified ]

} Case Organism ‘

Shepherd’s Seed A
EREEE-N R TR SRR




Epistasi duplicata dominante

parental AABB X aabb
generation spring wheat  winter whea:

» il fenotipo dominante & Fugenenion g '
determinato dalla il s
presenza di almeno 1 : armale ,Alb 1 —~ l
allele dominante in uno i s

gamreles spring spring spring | spring

— (AB] | AABB ' AABb | AaBE AaBb
|
|

di 2 loci genici
+ solo il doppio omozigote

g

. . y, | spRrng sPriNg SPring
recessivo esprime il (20 [Lakso | assb | el | Asto |
fenotipo recessivo N e

— (a8 AsBE | AaBb | aaBB | aaBb

| eaB8 |
|

Spnng spring | spring | winter
i AaBb | Aabb J aaBb | aabb

Es. crescita del grano
A, B: Tipo estivo
aabb: tipo invernale

F, generatior

'2 A_B aaB L A_bb spring whaat
|
1 -

16 aabb wintar whaat




Poliploidia

A =

»i due geni
- .9 \ /
codificano per lo VS,

stesso prodotto, /' \

S Uf f ic i e n‘re ad y _nam a'."? es a1 Ia,:,n A ,';,nd 8 erjg.gde the same'ur«:.ducl.
esprimere il

fenotipo anche in | —gy
singola dose

> —p = 50riNG wheal
Aabb

faingle dominant allele at sither locus produces enaugh
“for the dominant phenolype

4]
— ooveroemn s e (e e
X whnier wheaat
24 Db
cermeiey g s
b

; IS that are doubly ho"ng gous IECessive do noi p c-:1 uce

N ) A il el B VLN Oy e




Epistasi e codominanza

F, Phenotypes
Character 9/16 3/16 3/16 | 1/16

Modified
ratio

} Case Organism ‘

- Howr Fee | EsPTE



za in un gene, codominanza nel’altro. Quando i geni sono in
siva nascondono gli effetti dell’altro gene. Quando pero entrambi
cessivi il secondo gene nasconde gli effetti del primo gene.

Example: Body color in Tribolium castaneum (a flour beetle)

Allele Definitions:
Gene pair A: red (A) is dominant to jet (a)
Gene pair B: red (B) is partially dominant to black (b); the heterozygote is called sooty
Interaction:
When jet is homozygous recessive (aa) the effect of BB or Bb does not appear; the double recessive aabb is black

IGenotype- Phenotype Relationships

A_BB red

A _Bb sooty

aaB_ jet

A_bb & aabb black

Phenotype Genotypes Ratios

red AABB, AaBB, 3116
sooty AABD, AaBb 6/16
jet aaBB, aaBb 316
black aabb, AAbb, Aabb 4/16




Bombay (epistasi)

1215 Hh x 1418 Hh
Svolgete guesto incrocio e calcolate | fenotipi

Troverete un rapporto fenotipico 6:3:3:4




Due ceppi puri di zucche che producono frutto giallo, Y, e Y,, sono incrociati con un
ceppo puro di zucche che produce frutti verdi, G,, e tra loro. Si ottengono i seguenti
risultati:

Incrocio P F, F,

| I]Gig(ix?lelr%)e) Tutti gialli - 72 Giallo: = verde
| Iiiig(ix?lelgj)e) Tutti verdi 3 verde:: —~ glallo
Il :1Y(zg(i§:!ﬁ|)ﬂ) Tutti gialli %gmllo 136 verde

a) Esaminate i risultati di ogni incrocio e prevedete quanti geni sono responsabili
per la determinazione del colore del frutto nelle zucche. Giustificate la risposta.

b) Usando simboli chiaramente definiti di vostra scelta, fornite i genotipi delle
piante parentali, F,, F, in ogni incrocio.

c) Se le F, degli incroci | e Il sono incrociate, prevedete il rapporto fenotipico della

E,.



VERIFICA 1 | o
In the ABO blood types, which offspring is not

possible?

W|th type AB.

Correct. To have a child with type O blood, both parents must have an Io
allele to donate. The mother can be lalo, but the father is |AlB and has no Io
allele to donate.

b. An individual with type AB blood from a mother with type B and a father
with type AB.

Incorrect. The father is |AlB, and the mother will have at least one I8 allele to
donate. The father must donate the IA allele.

c. An individual with type A blood from a mother with type O and a father
with type AB.

Incorrect. The mother is lolo and can donate only an lo allele, and the father
IS |AlB and can donate an IA allele.

d. An individual with type B blood from a mother with type A and a father
with type AB.

Incorrect. The father is Iale and can donate an I, and the mother can be |Alo
and donate the lo allele.




VERIFICA 2

Which of the following statements is always true when
mutations occur in genes whose products are essential
vival?

The homozygous recessive Is a lethal combination.

orrect. If the gene product is essential for survival, having two mutant alleles
eans that the organism will not produce the gene product at all.

Reversion of the mutation must occur for the organism to survive.

correct. Typically, when an individual is heterozygous, enough of the
ssential product is produced for survival. However, sometimes the mutation
ehaves as a dominant lethal allele.

The heterozygote always has a normal phenotype.

correct. This may or may not be true. Even in cases where the heterozygote
dividual appears normal, there may be a decreased level of gene product.

One normal copy of the gene will allow survival.

correct. There are some cases in which the mutation behaves as a dominant
allele.



VERIFICA 3

The following interactions are found in mice. The albino allele (a)
eliminates all color in homozygotes and is recessive to the normal
pIgmEntElielexA)miiherblack allele (b) causes the normal gray-brown

BN LICOANCOI Oratobe-much. darker and.is recessive to. the normal.__
agouti allele (B). A mouse of genotype Aabb will:

a. Have a black coat

Correct. Because the albino allele is recessive to normal coloring and this
mouse has an A allele, it will have coloring. Because the mouse is bb, it will
be black.

b. Show an epistatic interaction

Incorrect. If this mouse were aa, it would be an albino regardless of the
combination of B and b alleles, and the aa alleles would be epistatic to the
bb alleles. However, the mouse is not aa.

c. Be an albino
Incorrect. Only an aa combination will produce an albino mouse.
d. Have an agouti coat

rrect. Although the Aa genotype will provide normal coloration, the bb
otvpe will produce a darker than normal mouse.



VERIFICA 4

A ratio of 12:3:1 is most characteristic of a cross involving:

a. 1 gene pair

Incorrect. If there were only one pair of genes involved in the expression
of a trait, the ratio would add up to 4, such as 1:2:1.

b. 2 gene pairs

Correct. A single trait that is expressed in 16 parts (12:3:1) suggests that
two gene pairs are interacting.

c. 3 gene pairs

Incorrect. If there were three gene pairs involved (a trinybrid cross), the
ratio would add up to 64.

d. 4 gene pairs

Incorrect. If there were four gene pairs involved, the ratio would add up to
256.



VERIFICA S

What is the expected phenotypic ratio of a cross between a disc-
shaped squash that is heterozygous at both loci and a long

a. 9/16 disc, 6/16 sphere, 1/16 long

Incorrect. This Is the expected ratio of two disc-shaped squash that are
heterozygous at both loci.

b. 9/16 disc, 6/16 long, 1/16 sphere

Incorrect. Long squash have all recessive alleles at both loci and sphere-
shaped squash have a dominant allele at only one locus.

c. 4/16 disc, 8/16 sphere, 4/16 long

Correct. The genotypic ratio for this cross is 4/16 AB, 4/16 Ab, 4/16 aB, and
4/16 ab, making the phenotypic ratio 4/16 disc, 8/16 sphere, 4/16 long.

d. 4/16 disc, 8/16 long, 4/16 sphere

Incorrect. Long squash have all recessive alleles at both loci, and sphere-
shaped squash have a dominant allele at only one locus.




