
La genetica e sesso



Sexual Differentiation and Life Cycles

Negli organismi multicellulari, è importante 
distinguere tra:

⚫ differenziazione sessuale primaria, 
che interessa solo le gonadi dove si 
producono gameti

⚫ differenziazione sessuale 
secondaria, che coinvolge l'aspetto 
generale dell'organismo.



Sexual Differentiation and Life Cycles

Gli individui che contengono solo gli 
organi riproduttivi maschili o femminili 
sono unisessuali (dioici o gonocorici), 

mentre gli individui che contengono organi 
riproduttivi sia maschili che femminili sono 
bisessuali (monoici o ermafroditi) e in 
grado di produrre entrambi i gameti 
maschili e femminili.



Chlamydomonas

• Alcuni organismi trascorrono gran parte del 
loro ciclo di vita in fase aploide, asessuata 
producendo cellule figlie da divisioni mitotiche.

In condizioni sfavorevoli di nutrienti, però, 

alcune cellule figlie funzionano come gameti. In 

tali specie, i due gameti che si fondono durante 

l'accoppiamento di solito non sono 

morfologicamente distinguibili. I gameti sono 

chiamati isogameti.



The life cycle of Chlamydomonas. 



Zea mays

Nel mais (Zea mays), la
fase diploide “sporofito”
predomina e strutture
sia maschili e femminili
sono presenti sulla
pianta adulta, indicando
che la determinazione
del sesso deve essere
differente in differenti
tessuti della pianta
stessa





Caenorhabditis elegans

Il verme nematode Caenorhabditis elegans ha 
due fenotipi sessuali: 

⚫ maschi, che hanno solo i testicoli, ed 
ermafroditi, che hanno entrambi i testicoli e 
ovaie.

L'autofecondazione avviene negli ermafroditi e 
produce principalmente prole ermafrodita, con 
meno dell'1% prole di sesso maschile. 





Caenorhabditis elegans

• La determinazione del sesso in C. 
elegans risulta dalla presenza di un solo 
cromosoma X nei maschi e due negli 
ermafroditi.





XX-XO 
system 
(Protenor 
mode)



XX-XY 
System 
(Lygaeus 
mode)



ZZ-ZW System

Nella  determinazione del sesso tipo ZZ / 
ZW, le femmine sono il  sesso 
eterogametico (ZW)  e maschi  (ZZ) sono il 
sesso omogametico



Determinazione del sesso



Determinazione del sesso







Negli imenotteri ZO-ZZ Type





Determinazione del sesso nei 
mammiferi



Confronto uomo drosofila



Klinefelter / Turner



Klinefelter

Questa condizione prende il
nome dal medico statunitense
Harry Klinefelter, del
Massachusetts General
Hospital di Boston, che nel
1942 pubblicò i risultati delle
sue ricerche su nove uomini
che manifestavano testicoli
ipotrofici, aumento del volume
delle mammelle e
diminuzione/mancanza di peli
sulla superficie corporea.



Nascita di una cellula con cariotipo XXY dovuta a una non disgiunzione 
di un cromosoma X da un cromosoma Y durante la meiosi I del 
maschio.



Nascita di una cellula con cariotipo XXY dovuta a una non disgiunzione di un 
cromosoma X durante la meiosi II della femmina.



Turner

La sindrome di 
Turner è 
una malattia 
rara dovuta ad 
un’anomalia 
cromosomica 
che colpisce 
circa una donna 
ogni 2500 nate 
vive.



Trisomia X   47,XXX

Si tratta della più comune anomalia cromosomica 
femminile, che si verifica approssimativamente 
in 1 su 1.000 nascite femminili.
Benché alcuni individui siano solo lievemente 
colpiti o asintomatici, si stima che solo il 10% 
degli individui con trisomia X vengano 
effettivamente diagnosticati.



Sindrome di Jacobs 47,XYY

I soggetti vengono detti anche super maschi. La 
frequenza con cui questa ploidia si manifesta è di 
1/1000 maschi.





Sex determining region



Eredità legata al sesso



Drosophila melanogaster e Morgan



White mutant

https://www.youtube.com/watch?v=b4mMD4xzfn4&t=308s











Ereditarietà legata al sesso 
nell'uomo: il daltonismo

MODALITA’ DI EREDITA’ CRISSCROSS



Ereditarietà legata al sesso 
nell'uomo: il daltonismo







Compensazione di dose





Inattivazione cromosoma X



Inattivazione cromosoma X



Inattivazione cromosoma X



Regioni pseudoautosomiche



Ereditarietà pseudoautosomica



Ereditarietà pseudoautosomica

La discondrosteosi di Leri-Weill (DLW) è una 
displasia scheletrica caratterizzata da statura 
sproporzionatamente bassa e da una 
caratteristica deformità del polso.

In circa il 70% dei casi, la DLW è dovuta 
all'aploinsufficienza del gene SHOX (short 
stature homeobox), mappato sulla regione 
pseudoautosomica 1 (PAR1) dei cromosomi 
sessuali (Xp22.33 e Yp11.32).



X-linked diseases

Sul cromosoma X esistono diversi loci coinvolti nella 
trasmissione di malattie ereditarie, per esempio: 

enzima G6PD [banda Xq28]

fattore VIII ( emofilia A ) [banda Xq28]

daltonismo [banda Xq28]

displasia anidrotica ectodermica [banda Xq13]

distrofia muscolare di Duchenne e distrofia muscolare di 

Becker [banda Xp21]

ipofosfatemia ereditaria [banda Xp22]



Eredità autosomica e legata al 
sesso



Ereditarietà limitata dal sesso



Ereditarietà influenzata dal sesso



Ereditarietà influenzata dal sesso



Espressione genica ed ambiente



Penetranza ed espressività



Penetranza







Espressività







Contribuisce nel regolare 
l'espressione genica:

EFFETTO DI 
POSIZIONE

E
SOPPRESSIONE

Background genetico



Effetto della temperatura e del cibo

Ad esempio i mutanti condizionali
I mutanti nutrizionali (N. crassa)



(a) A Himalayan rabbit. (b) A Siamese cat. Both show dark fur color on the 

muzzle, ears, and paws. These patches are due to the effect of a temperature-

sensitive allele responsible for pigment production at the lower temperatures 

of the extremities, which is inactive at slightly higher temperatures.



Esordio dell’espressione genica
(e anticipazione genetica)



Esercizi

In una specie di pesce si può osservare una macchia nera sulla 
pinna dorsale di maschi e femmine. Un pescicoltore effettua un 
paio di incroci reciproci e osserva i seguenti risultati.

Incrocio I
Genitori maschio con macchia x
femmina senza macchia
Progenie:
22 maschi con macchia
24 femmine con macchia
25 maschi senza macchia
21 femmine senza macchia

Incrocio II
Genitori maschio senza macchia x
femmina con macchia

Progenie :
45 maschi con macchia
53 femmine senza macchia

1. Perché questi dati supportano l’ipotesi che la macchia nera sia un 
carattere legato al sesso?

2. Identificate quale sesso è omogamico e quale eterogamico. Per 
ogni incrocio indica i genotipi dei genitori e spiegate le proporzioni 
nella progenie.



In una razza di bovini domestici, le corna sono 
presenti in maschie e femmine. Maschi e 
femmine però possono anche essere senza 
corna. Gli incroci di seguito sono eseguiti con 
genitori di razza pura. 


