
Biologia - Paola Rizzo- Ottobre-
Novembre 
• Biologia e genetica, a cura di De Leo, Ginelli, Fasano, EdiSes, Napoli II 

edizione 

• Basi chimiche e organizzazione molecolare della “vita”

• Le basi dell’organizzazione biologica 

• Flusso informazione e regolazione espressione genica

• Funzione cellulare e traffico intracellulare 

• Riproduzione e ciclo cellulare

• Biologia della cellula trasformata



BIOLOGIA 
Bios logos = studio della vita

Nutrizione: capacità di trasformare le sostanze e di ricavare energia, eliminando i prodotti 
di rifiuto
Crescita e cambiamenti: non solo in dimensioni , ma anche differenziandosi  e morendo

Movimento

Risposta agli stimoli

Riproduzione :  capacità di dare origine ad esseri simili a sé stessi



Perché studiare la biologia

Nuove cure contro il cancro

I batteri , nostri amici e nemici

Nuove molecole da usare come farmaci

Armi contro I virus

Trasmissione delle malattie genetiche

Protezione degli ecosistemi

Rapporti tra gli esseri umani

Caratterizzazione delle nostro cellule per migliori approcci

terapeutici



Cellula = unità fondamentale della vita

Si stima che vi siano più di 10 milioni – forse 

100 milioni – di specie viventi oggi sulla Terra

La maggior parte degli organismi viventi è 

costituita da singole cellule; altri come noi sono 

multicellulari in cui gruppi di cellule svolgono 

funzioni specializzate e sono collegati da sistemi 

complessi di comunicazione. Ma in tutti i casi, 

che si tratti di un batterio o di un aggregato di 

più di 1013 cellule che forma un corpo umano, 

l’intero organismo è stato generato da divisioni 

cellulari di una singola cellula.  



BASI CHIMICHE 
E 

ORGANIZZAZIONE 
MOLECOLARE 
DELLA “VITA”



La composizione molecolare delle cellule

80-90% del peso

secco

MACROMOLECOLE
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Composizione chimica approssimativa di un batterio tipico e di una cellula tipica di 
mammifero
_______________________________________________________________________

Percentuale del peso cellulare totale
Componente                                                      batterio                       cellula di

E. coli                      mammifero
_______________________________________________________________________

H2O 70 70
Ioni inorganici
(Na+, K+, Mg2+, Ca2+, Cl-, HPO4

2-, HCO3
-) 1 1

Zuccheri, a.a., nucleotidi, acidi grassi (e 
precursori) e altre piccole molecole 3 3
Fosfolipidi 2 3
Altri lipidi - 2
Polisaccaridi 2 2
RNA 6 1,1
DNA 1 0,25
Proteine 15 18
_______________________________________________________________________
Volume cellulare totale 2 x 10-12 cm3                            4 x 10-9 cm3

Volume cellulare relativo 1 2000
_______________________________________________________________________
Proteine, polisaccaridi, DNA e RNA sono macromolecole. I lipidi non sono 
generalmente classificati come macromolecole.



H2O

Caratteristiche dell’H2O

2O è una molecola polare con una carica leggermente 

negativa (δ-) in corrispondenza dell’atomo di ossigeno e una 

carica leggermente positiva (δ+) in corrispondenza dell’atomo 

di idrogeno. A causa della loro polarità le molecole di H2O 

possono formare legami idrogeno (linee tratteggiate).

Questo ponte è il legame idrogeno, forte nel tenere 

“insieme” le molecole, ma appena un trentesimo della forza 

del legame covalente fra idrogeno e ossigeno all’interno della 

molecola.



H2O
A causa della loro polarità le molecole di H2O possono formare legami 
idrogeno anche con altre molecole polari e possono interagire con ioni 

carichi.

Come risultato di tali interazioni, ioni e molecole polari sono facilmente 

solubili in H2O : IDROFILICHE



contrario, molecole non polari, che non possono interagire con l’H2O, sono

solubili in un ambiente acquoso: IDROFOBICHE. Conseguentemente, le

molecole non polari tendono a minimizzare il loro contatto con l’H2O,

associandosi, invece, strettamente tra loro.



La composizione molecolare delle cellule

80-90% del peso
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generalmente classificati come macromolecole.



Macromolecole sono polimeri formati da 
unità ripetute di sostanze semplici che 

prendono il nome di monomeri.

1. Proteine: polimeri di aminoacidi - Legame peptidico

2. Polisaccaridi: polimeri di monosaccaridi - Legame glicosidico

3. Acidi nucleici: polimeri di nucleotidi - Legame fosfodiesterico

4. I lipidi non sono macromolecole perché non sono divisibili in maniera simmetric

in parti uguali



Monosaccaridi dal greco monos: singolo, sacchar: zucchero

Sono composti organici formati da carbonio, idrogeno e ossigeno (carboidrati).

Riserva energetica e sono componenti delle strutture di sostegno delle piante e delle pareti

batteriche. Inoltre sono componenti essenziali degli acidi nucleici

•Sono poliidrossialdeidi o poliidrossichetoni a seconda se il carbonile 

è aldeidico o chetonico

POLISACCARIDI SONO POLIMERI DI MONOSACCARIDI



Monosaccaridi



Carbonio 1:

Carbonio glicosidico







GLUCOSIO         GALATTOSIO

LATTOSIO (disaccaride)

GLUCOSIO         GLUCOSIO

MALTOSIO (disaccaride)

DISACCARIDI

Legame glicosidico!!



Polisaccaridi: amilosio e cellulosa
Se il numero di monosaccaridi che si legano è superiore a 100. 

Errore nella diap



Polisaccaridi- glicogeno



PROTEINE

1. Enzimi: catalizzatori che accelerano la velocità delle reazioni chimiche.

2. Proteine strutturali: proteine del citoscheletro, collagene, elastina, cheratina ecc.

3. Proteine canale: proteine inserite nella membrana citoplasmatica che consentono il 

passaggio di molecole e ioni.

4. Proteine contrattili: assicurano la motilità delle cellule e degli organismi.

5. Ormoni proteici e fattori di crescita: insulina, VEGF (vascular endothelial

growth factor) 

6. Proteine di trasporto: es emoglobina del sangue.

7. Anticorpi: principale sistema di difesa degli organismi.

8. Proteine di deposito: deposito di materia o di energia (es., ovalbumina, caseina 

del latte) o di particolari sostanze (la ferritina, deposito di ferro)

9. Tossine. Sostanza presente in organismi viventi, o prodotta dalla loro attività 

metabolica, che ha la proprietà di essere tossica per altri organismi

proteios = di primaria importanza



PROTEINE
Le proteine sono polimeri di 22 amminoacidi. Ciascun amminoacido consiste di un atomo di carbonio (detto

carbonio α) legato ad un gruppo carbossilico (COO-), ad un gruppo amminico (NH3
+), ad un atomo di H e ad

una variabile catena laterale (R). Le specifiche proprietà chimiche delle differenti catene laterali degli a.a.

determinano il ruolo di ciascuno di essi nella struttura e funzione della proteina.

Catena laterale

Gruppo amminico                                                   Gruppo carbossilico

Idrogeno 

Formula generale 
di un amminoacido

aminoacidi nelle proteine





Una proteina con PM=100000 ha una massa di 100000 Dalton o 100 kDalton





Selenocisteina,

Pirrolisina

I 20 

aminoacidi

Il legame peptidico 



_______________________________________________________________
Essenziali Non essenziali

_______________________________________________________________
Istidina Alanina
Isoleucina Argininaa

Leucina Asparagina

Lisina Aspartato

Metionina Cisteina
Fenilalanina Glutammato

Treonina Glutammina

Triptofano Glicina
Valina Prolina

Serina

Tirosina

_______________________________________________________________
Gli a.a. essenziali devono essere introdotti con la dieta, gli a.a. non essenziali possono essere 

sintetizzati dalle cellule umane.
aSebbene l’arginina sia classificata come a.a. non essenziale, i bambini in crescita devono 

assumere ulteriore arginina con la dieta.

TABELLA: fabbisogno alimentare in a.a. nell’uomo

PROTEINE



Struttura primaria: la sequenza di aminoacidi



PROTEINE
Fredrick Sanger è stato il primo a determinare, nel 1953, la sequenza completa di una proteina, 

l’ormone insulina. L’insulina è costituita da 2 catene polipetidiche, una di 21 e l’altra di 30 a.a. Le 

catene laterali delle tre coppie di residui di cisteina sono legate da ponti disolfuro, due dei quali 

connettono le due catene polipeptidiche.



Struttura tridimensionale 
dell’insulina



STRUTTURA SECONDARIA.



PROTEINE
STRUTTURA TERZIARIA.

Consiste nel ripiegamento 

della catena polipeptidica

quale risultato delle 

interazioni tra le catene 

laterali degli a.a. localizzati 

nelle differenti regioni della 

sequenza primaria. In 

moltissime proteine la 

combinazione α-elica e β-

foglietto, connessi da 

regioni ad ansa della 

catena polipeptidica, si 

ripiega in strutture 

compatte globulari dette 

domini, che rappresentano 

le unità di base della 

struttura terziaria. 



Immunoglobulina

rodopsinalisozima

Collagene 



Proteine fibrose e globulari 

Le proteine fibrose sono proteine lunghe (con un rapporto lunghezza:larghezza superiore a 10), dalla struttura 

semplice a forma di barra o filamento ( un unico tipo do struttura secondaria) funzione strutturale

Le proteine globulari proteine costituite da varie strutture secondarie, nelle quali le catene polipeptidiche tendono 

d avvolgersi su se stesse. Queste proteine assumono una forma globulare o sferica, e sono generalmente solubili in 

acqua (a differenza delle proteine fibrose)- enzimi



PROTEINE
STRUTTURA QUATERNARIA.



PROTEINE
STRUTTURA TERZIARIA.



Nelle molecole apolari la distribuzione media delle cariche è simmetrica e quindi non esiste alcun 

momento dipolare totale. Ma, nella casualità del moto può succedere che in un certo istante, solo per 

un istante, si possa verificare una asimmetria di cariche.





La struttura primaria determina la struttura 
secondaria e terziaria 

Christian Anfinsen, Nobel Price        
Chemistry 1972 Esperimenti sulla ribonucleasi 



Denaturazione e Rinaturazione 

PROTEINE

Oltre che ad essere estese catene di a.a., le 

proteine acquisiscono distinte conformazioni 

tridimensionali che sono critiche per la loro 

funzione. Tali conformazioni tridimensionali delle 

proteine rappresentano il risultato delle interazioni 

tra i loro a.a. costitutivi, cosicché la forma delle 

proteine viene determinata dalla loro sequenza a.a. 

Ciò fu dimostrato per la prima volta dagli 

esperimenti di Christian Anfinsen nel corso dei quali 

distrusse la struttura tridimensionale delle proteine 

mediante trattamenti, quali il riscaldamento, che 

rompono i legami non covalenti – un processo noto 

come denaturazione. A seguito di incubazione in 

condizioni più blande, le proteine così denaturate 

spesso ritornano spontaneamente alla loro 

conformazione nativa, indicando che tali 

conformazioni sono detrminate direttamente dalla 

sequenza degli a.a. 



Driving force in protein
folding

Minimizing the number of hydrophobic side-chains exposed to water is an important
driving force behind the folding process. Formation of intramolecular hydrogen bonds
provides another important contribution to protein stability. The strength of hydrogen
bonds depends on their environment, thus H-bonds enveloped in a hydrophobic core

contribute more than H-bonds exposed to the aqueous environment to the stability of
the native state



Core loop interactions- Hiroshi 
Taniuchi



Agenti fisici o chimici (PH, sali) producono 
cambiamenti irreversibili nelle proteine

• Albumina dell’uovo viene denaturata irreversibilmente dal calore



Yellostone National Park ha rivoluzionato 
la  biologia : batteri termofili 





Inferred coactivator-binding surface. 

David M. Tanenbaum et al. PNAS 1998;95:5998-6003
©1998 by National Academy of Sciences

Struttura e funzione delle proteine: Il recettore degli estrogeni



E2 ERαααα / ERββββ
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Selective Estrogen Receptor Modulators



Struttura e funzione delle proteine: HTH motivi e regolazione espressione genica



Struttura e funzione delle proteine: sito attivo enzima



Struttura e funzione delle proteine: fosforilazione



ACIDI NUCLEICI
Il DNA è il depositario dell’informazione genetica.  

Esperimento di Griffith, 1928.
Nonostante il DNA fosse noto 

sin dal 1869, la sua 

identificazione come materiale 

genetico è avvenuta solo nel 

1944 ed è intimamente legata 

agli studi sulla virulenza del 

microrganismo, il Diplococcus 

pneumoniae, o più 

semplicemente pneumococco, 

che causa la polmonite nei 

mammiferi. I pneumococchi 

possono esistere in 2 varietà: 

1) virulenti (ceppo S), 
provvista di una capsula 

polisaccaridica di rivestimento 

che ne impedisce la fagocitosi;

2) non virulenti (ceppo R), 
sprovvista di capsula. 

PRINCIPIO
TRASFORMANTE



ACIDI NUCLEICI
Il DNA è il depositario dell’informazione genetica.  

Esperimento di O. Avery, C. MacLeod, M. McCarty, 1944

polisaccaridi  lipidi       RNA    proteine   DNA

cellule R vive

Stabilirono che il principio 
trasformante era il DNA, purificandolo 
da estratti batterici e al tempo stesso 
dimostrando che l’attività del principio 
trasformante veniva eliminata dalla 
digestione enzimatica del DNA ma 
non dalla digestione delle proteine.



ACIDI NUCLEICI
Il DNA è il depositario dell’informazione genetica.  

Esperimento di Hershey e Chase, 1953

Alfred Harshey e Martha Chase stavano studiando nel 1953 un 
batteriofago chiamato T2. 

65 nm

100 nm

guaina
100 nm

testa

corpo 
centrale

DNA

fibre della 
coda piastra 

basale 1 nm = 10-9 m

Fotografia al M.E. del 
batteriofago T2
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4

5

6

Assorbimento del fago su 
E. coli ed iniezione del 
cromosoma fagico

cromosoma
batterico 
(ospite)

cromosoma 
fagico

cellula 
ospite di 

E. coli

cromosoma 
fagico

Degradazione del 
cromosoma batterico 
da parte di enzimi 
specifici del fago

Il cromosoma batterico 
è completamente degradato

cromosomi 
fagici Replicazione del 

cromosoma del fago 
usando materiali 
batterici ed enzimi 
del fago

Guaina, piastra 
basale e fibre 
della coda del 

fago

Le teste del fago 
vengono assemblate

Assemblaggio delle 
particelle fagiche 
della progenie

Rilascio della progenie 
in seguito a lisi della 
parete batterica

Espressione dei geni del fago per la 
produzione delle componenti strutturali

Hersey e Chase sapevano che il virus T2 era costituito soltanto da DNA e proteine e che il virus era 

in qualche modo capace di usare il proprio materiale genetico per riprogrammare la cellula ospite 

per farle produrre nuovi fagi. Tuttavia, non erano a conoscenza di quale dei due componenti, DNA o 

proteine, fosse la causa.

ACIDI NUCLEICI
Il DNA è il depositario dell’informazione genetica.  



Involucro 
proteico

DNA

Fago T2

E. coli

Crescita dei batteri in 

terreno contenente 32P 
e infezione con i fagi

lisi

Progenie fagica 

con DNA 
marcato con 32P

E. coli

Crescita dei batteri in 

terreno contenente 35S 
e infezione con i fagi

lisi

Progenie fagica 

con proteine 

marcate con 35S

ACIDI NUCLEICI
Il DNA è il depositario dell’informazione genetica.  

Esperimento di Hershey e Chase, 1953



Usarono gli isotopi radioattivi del fosforo e 
dello zolfo per marcare rispettivamente il 
DNA e le proteine virali. Ciò fu possibile in 
quanto le proteine virali sono ricche di 
zolfo ma mancano di gruppi fosfato, 
mentre il DNA presenta una situazione 
opposta.
Gli esperimenti mostrarono che solo il 
DNA virale entra nella cellula batterica e, 
inoltre, questa molecola deve contenere le 
informazioni capaci di indirizzare la cellula 
verso la produzione del DNA e delle 
proteine di tipo virale.

ACIDI NUCLEICI
Il DNA è il depositario dell’informazione 
genetica.  

Esperimento di Hershey e Chase, 1953

isotopo è un atomo di uno stesso elemento chimico, e quindi con lo 

numero atomico Z, ma con differente numero di massa A, e quindi 

differente massa atomica M. La differenza dei numeri di massa è dovuta ad 

un diverso numero di neutroni presenti nel nucleo dell'atomo a parità di 

numero atomico.



ACIDI NUCLEICI
DNA ed RNA 

DNA ed RNA 
sono polimeri di 
nucleotidi che 
sono costituiti da 
basi puriniche e 
pirimidiniche
legate a 
zuccheri 
fosforilati.



ACIDI NUCLEICI
DNA ed RNA 



ACIDI NUCLEICI

RNA  Tabella: i tipi principali di RNA prodotti nelle cellule

RNA Funzione
___________________________________________________
rRNA RNA ribosomali, formano la 

struttura base dei ribosomi e 

catalizzano la sintesi proteica

mRNA RNA messaggeri, codificano per proteine

tRNA RNA transfer, centrali nella sintesi proteica 

come adattatori fra mRNA e amminoacidi

scRNA RNA citoplasmatici, componenti delle 

ribonucleoproteine (SRP l’unica conosciuta)

snRNA piccoli RNA nucleari, in una varietà di processi 

nucleari, compreso lo splicing dei pre-mRNA

snoRNA piccoli RNA nucleolari, usati per processare 

e modificare chimicamente gli rRNA

microRNA circa 21-22 nt, coinvolti nell’espressione genica in 

piante e animali



ACIDI NUCLEICI

DNA  



La scoperta della struttura del DNA 

avvenne alla Cambridge University nel 

1953, da parte dell’americano James D. 

Watson, ed un inglese, Francis H. Crick. Il 
loro modello per la struttura del DNA era 
principalmente basato su studi di 
diffrazione dei raggi X, ottenuti da Maurice 
Wilkins e Rosalind Franklin.

ACIDI NUCLEICIDNA  



Rosalind Franklin: Dark Lady of DNA



Rosalind Franklin            Maurice Wilkins (ricevette nel ’62 
il premio Nobel con Watson e Crick)

Analisi del DNA mediante diffrazione dei raggi X. Un fascio parallelo di raggi X viene diretto su 

un arrangiamento regolare e ripetuto di atomi. Il raggio viene diffratto dagli atomi secondo uno 

schema che è caratteristico del peso atomico e della disposizione spaziale degli atomi nella 

molecola. I raggi X diffratti sono registrati su una lastra fotografica. 

Sorgente di 

raggi X

Lastra fotografica

Campione di DNA

Analizzando la fotografia Franklin ottenne 

delle informazioni sulla struttura atomica 

della molecola. In particolare, concluse 

che il DNA era una struttura ad elica che 

presentava due periodicità distintive di 

0,34 nm e 3,4 nm lungo l’asse della 

molecola. 

Schema di diffrazione dei raggi X

ACIDI NUCLEICIDNA  



pirimidina + pirimidina

DNA troppo sottile

purina + purina

DNA troppo grosso

purina + pirimidina

spessore del DNA compatibile con l’analisi ai raggi X

adenina                         timina

guanina                   citosina

ACIDI NUCLEICIDNA  



Regola di Chargaff



ACIDI NUCLEICI
DNA  



FORMA B FORMA A FORMA Z (sinistrorsa)

È  fisiologica E’ la sperimentale (disidratata)   E’ fisiologica in alcuni tratti del DNA          

ACIDI NUCLEICI
DNA  



ACIDI NUCLEICI
DNA  
Sequenze palindromiche

5’CGACGTTACCTTG---CAAGGTAAGGTAA3’                
3’GCTGAAATGGAAC---GTTCCATTCCA TT5’

I topi non avevano nipoti è una    

palindrome



ACIDI NUCLEICI
DNA  







ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di compattamento  
Una delle più sorprendenti caratteristiche di virus, cellule batteriche e 
cellule eucariotiche, è l’enorme discrepanza esistente tra la 

lunghezza del loro DNA e lo spazio, estremamente limitato, in cui 

tale DNA deve essere accolto.

Per es: il DNA del batteriofago T4 ha una lunghezza di 60 x 10-6

metri, mentre la testa ha un diametro pari a 80 x 10-9 metri. Il DNA 
per essere contenuto nella testa deve essere ridotto di 1000 volte.

Una cellula di Escherichia coli, di dimensioni pari a 1 nm x 1 

nm x 4 nm, contiene tutto il proprio programma genetico in 
una singola molecola di DNA le cui dimensioni, in forma 

completamente distesa, corrispondono a circa 1 mm; vale a 

dire che la molecola del DNA è circa 250 volte più lunga 
della cellula che la contiene. 

Il nucleo di una cellula somatica umana dal diametro medio 
di circa 5 µm, contiene una quantità di DNA (3 x 109

nucleotidi per cellula aploide) che, in forma completamente 
distesa, avrebbe una lunghezza pari a 1,7 metri, cioè 
350.000 volte superiore al diametro del suo contenitore.



ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di compattamento  

Il DNA dei cromosomi dei virus e dei plasmidi

I cromosomi virali hanno una notevole eterogeneità per quanto riguarda forma e dimensioni del DNA. 

In rapporto alla forma del DNA i cromosomi possono essere distinti in alcune classi principali:

1. Cromosomi circolari a filamento unico dove gli estremi 5’ e 3’ 

sono saldati covalentemente.

2. Cromosomi circolari a doppia elica in cui le estremità 5’ e 3’ di 

ciascuno dei due filamenti sono saldate ad anello chiuso.

3. Cromosomi lineari a filamento unico                                   

4. Cromosomi lineari ad estremità tronche                                          

5. Cromosomi lineari ad estremità coesive che possono circolarizzare.

Il DNA dei cromosomi batterici circolari a doppia elica

Il DNA dei cromosomi mitocondriali e cloroplastici

Il DNA  dei cromosomi degli eucarioti è costituito da una struttura linerare

ABC                           UVZ

ABC                                    A’B’C’



ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di compattamento negli eucarioti  

Cromatina
La lunghezza totale del DNA esteso di una cellula umana è di 
quasi 2 metri e deve adattarsi ad un nucleo che ha un diametro 
di soli 5-10 um.
I complessi tra DNA eucariotico e proteine si chiamano 
cromatina.
Le proteine principali della cromatina sono gli istoni.

1. H1 
2. H2A
3. H2B
4. H3
5. H4

contengono un’alta % di 
aminoacidi basici, come lisina 
e arginina, che facilitano il 
legame alla molecola di DNA 
carica negativamente. I 
legami che si creano tra il 
DNA e gli istoni sono diversi: 
idrogeno, ionico, forze di Van 
der Waals.



ACIDI NUCLEICI

Cromatina

DNA: strategie di compattamento negli eucarioti  



ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di compattamento negli eucarioti  

Cromatina



ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di 
compattamento negli 
eucarioti  

Cromatina



ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di compattamento negli eucarioti  

Cromosoma



ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di compattamento nei procarioti  



Cromatina
L’entità della condensazione della cromatina varia durante il ciclo vitale della cellula. Nelle cellule 

in interfase (che non si dividono) la maggior parte della cromatina, denominata eucromatina, è 

relativamente decondensata e distribuita per tutto il nucleo. Durante questa fase del ciclo cellulare, 

i geni sono trascritti e il DNA viene replicato in preparazione della divisione cellulare. La maggior 

parte della cromatina nei nuclei interfasici appare nella forma di fibre da 30 nm, organizzate in 

grandi anse che contengono da 50 a 100 kb di DNA. I geni che sono attivamente trascritti sono in 

uno stato maggiormente decondensato che rende il DNA più facilmente accessibile all’apparato 

trascrizionale. La struttura della cromatina è quindi intimamente correlata al controllo 

dell’espressione genica negli eucarioti. 

Eucromatina 

Nucleolo

Eterocromatina 

Circa il 10% della 

cromatina interfasica, 

detta eterocromatina, è 

in uno stato molto 

condensato che 

rassomiglia molto a quello 

della cromatina durante il 

processo di mitosi. 

L’eterocromatina è 

trascrizionalmente inattiva 

e contiene sequenze di 

DNA altamente ripetute, 

come quelle presenti nei 

centromeri e nei telomeri.

ACIDI NUCLEICI
DNA: strategie di compattamento negli eucarioti  



Modifiche istoni alterano le loro  interazioni con il DNA.

•Acetilazione

•Metilazione

•Fosforilazione

•Gicosilazione

•Ubiquitinazione







DNA: proprietà fisiche  ACIDI NUCLEICI
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Genoma Umano
3200 Mb

Geni e sequenze 
associate

800 Mb (25%)

DNA extragenico
2400 Mb (75%)

Codificante
1,5%

Non codificante
23,5%

DNA ripetitivo
50%

DNA 
Spaziatore

(Seq. Unica)
25%

PseudogeniIntroni

Regioni di
controllo Satellite

Minisatelliti Microsatelliti SINE LINE

Retrotrasposoni

ACIDI NUCLEICI
Le classi del DNA  

Mediamente Altamente

Ripetuto in tandem Disperso





Sequenze geniche  uniche: Circa il 50% dei geni totali.
(copie singole per corredo aploide) 

Sequenze geniche mediamente ripetute: RNA ribosomiali
(da poche decine fino a 103-105 volte)  RNA transfer

proteine istoniche
ubiquitina
famiglie geniche (gruppi di geni non identici 
più o meno strettamente correlati)

Sequenze Geniche : circa 30000 oggi noti



Sequenze mediamente ripetute (da poche decine fino a 103-105 volte)  

• RNA ribosomali (ripetuti in tandem-cioè testa-coda)

• Le anse di cromatina contenenti i geni per gli RNAr provengono da 10 cromosomi separati  -
13-14-15-21-22 contenute nel nucleolo (5S sul cromosoma 1)

M.E.



Sequenze mediamente ripetute: famiglie geniche (gruppi di geni non identici ma 
più o meno strettamente correlati).

M.E.

Locus dell’α globina
Cromosoma 16

Locus della β globina
Cromosoma 11

Sequenza 

spaziatrice

Sequenza 

spaziatrice

Embrionale               Pseudogeni fetale e 

adulta

Pseudogene 

Embrionale 
Fetale    Pseudogene      Adulta

Costituite da sequenze di DNA simili tra loro e localizzati in punti diversi del genoma. Es., gruppo di geni che codifica per
catene polipeptidiche che entrano nella composizione di proteine che trasportano l’ossigeno: la alfa-globina e la beta-
globina. Inoltre, membri distinti di una famiglia di geni possono essere trascritti in tessuti diversi o a stadi diversi dello
sviluppo. Es., le subunità αααα e ββββ dell’emoglobina sono entrambe codificate da famiglie di geni nel genoma umano, e membri
diversi di questa famiglia sono espressi nei tessuti embrionali, fetali e adulti.

Si pensa che le famiglie di geni si siano originate per duplicazione di un gene ancestrale originale e che i diversi membri
della famiglia si siano diversificati come conseguenza di mutazioni durante l’evoluzione.

csi psi



Le emoglobine umane

Sacco vitellino

milza

fegato Midollo osseo

Post-concepimento (settimane)  nascita        post-natale (settimane)

Siti di eritropoiesi
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Embrionale 

Fetale 

Adulta maior

Adulta minor

Le emoglobine embrionali e fetali  hanno maggiore 

affinità per l’ossigeno



Sequenze geniche ( porzione del genoma che codifica per una proteina o per l'RNA è chiamato gene)  =
frazione codificante, ESONI +   frazione non codificante: INTRONI e PROMOTORE

In termini molecolari un gene può essere definito come un segmento di DNA che è espresso 
per produrre un prodotto funzionante, che può essere sia un RNA (ad es. ribosomale e 

transfer) o un polipeptide. Una parte del DNA che non codifica negli eucarioti è composto da 
lunghe sequenze di DNA che si trovano fra i geni (sequenze spaziatrici). 

sequenza spaziatrice introne 1               introne 2                  sequenza spaziatrice

esone 1                esone 2               esone 3

Trascrizione 

Trascritto
primario di RNA

Splicing 

RNAm 5’                                            3’

5’                                                                          3’

5’                                                                                                                           3’
3’                                                                                                                           5’                 P



The Nobel Prize in Physiology or Medicine 1993

Richard J. Roberts, Phillip A. Sharp

La scoperta degli introni, 1977 avvenne  studiando la sintesi dell’albumina, la principale proteina 

dell'albume, che viene prodotta solo nelle cellule dell'ovidotto delle galline ovaiole 



DNA        5’                                                                                                     3’
3’                                                                                                     5’                    

Trascrizione
Splicing

esone 1      introne 1     esone 2    introne 2     esone 3

RNAm        5’                                                           3’

5’ UTR                                   3’ UTR              
Traduzione 

Proteina 

Il significato degli introni.

Sono presenti nella maggior parte degli eucarioti complessi, anche se non sono universali. Quasi tutti i geni degli istoni ad es., sono p
di introni ed è chiaro quindi, che gli introni non sono necessari per la funzione dei geni nelle cellule eucariotiche. Inoltre, gli introni non
trovano nella maggior parte degli eucarioti semplici come ad es, i lieviti.

Si pensa che gli introni rappresentino ciò che rimane  di sequenze che avevano avuto importanza nell’evoluzione. In particolare, gli intr
potrebbero avere aiutato ad accelerare l’evoluzione facilitando la ricombinazione fra regioni che codificano (esoni) geni diversi (proces
noto come il rimescolamento degli esoni). E’ infatti stato dimostrato che alcuni geni sono delle chimere di esoni derivati da parecchi al

Alcuni microRNA sono intronici



Locus dell’α globina
Cromosoma 16

Locus della β globina

Cromosoma 11

Sequenza 

spaziatrice

Sequenza 

spaziatrice

Embrionale               Pseudogeni           fetale e 

adulta

Pseudogene 

Embrionale 
Fetale    Pseudogene      Adulta

Alcune mutazioni inattivarono i geni: Pseudogeni=geni che hanno perso la capacità 
di esprimere il loro prodotto.

Sequenze mediamente ripetute (da poche decine fino a 103-105 volte) :pseudogeni ( i relitti geni

csi psi



Genoma Umano
3200 Mb

Geni e sequenze 
associate

800 Mb (25%)

DNA extragenico
2400 Mb (75%)

Codificante
1,5%

Non codificante
23,5%

DNA ripetitivo
50%

DNA 
Spaziatore

(Seq. Unica)
25%

PseudogeniIntroni

Regioni di
controllo Satellite

Minisatelliti Microsatelliti SINE LINE

Retrotrasposoni
Trasposoni a DNA

Le classi del DNA  

Mediamente Altamente

Ripetuto in tandem Disperso



Sequenze uniche: sequenze spaziatrici
(copie singole per corredo aploide)

Sequenze mediamente ripetute: la maggior parte inattive dal punto di 

(da poche decine fino a 103-105 volte) vista trascrizionale; molto eterogenee;
raggruppate in cluster o intersperse.

Sequenze altamente ripetute: la maggior parte inattive dal punto di

(105-107) vista trascrizionale; molto eterogenee;
raggruppate in cluster ( ripetute in tandemI: 

satelliti
minisatelliti

microsatelliti

o intersperse: 
SINE

LINE
Elementi retrovirus simili - LTR

Trasposoni a DNA

Sequenze non geniche



Sequenze altamente ripetute: la maggior parte inattive dal punto di
(105-107) vista trascrizionale; molto eterogenee; 

raggruppate in cluster:  satelliti
minisatelliti

microsatelliti

1. Satellite
Unità da 5 a 200 bp

Segmenti lunghi fino a 
qualche centinaio 

di chilobasi
2. Minisatelliti

Unità da 2 fino a 5 bp
Segmenti lunghi fino a 25 kb 

3. Microsatelliti
Unità < 4bp

Segmenti lunghi fino150 pb



a) DNA satellite: sequenze lunghe

b) DNA minisatellite: sequenze medie

c) DNA microsatellite: sequenze corte

Telomero (unità ripetute in 
tandem del minisatellite
AGGGTT). Lunghezza di
diverse kb.

DNA minisatellite ipervariabile
(particolarmente nelle regioni
vicine ai telomeri).

Centromero (vari componenti di DNA

satellite. Lunghezza di diverse Mb. 

Microsatelliti (ampiamente

distribuiti nei vari cromosomi)



Genoma Umano
3200 Mb

Geni e sequenze 
associate

800 Mb (25%)

DNA extragenico
2400 Mb (75%)

Codificante
1,5%

Non codificante
23,5%

DNA ripetitivo
50%

DNA 
Spaziatore

(Seq. Unica)
25%

PseudogeniIntroni

Regioni di
controllo Satellite

Minisatelliti Microsatelliti SINE LINE

Retrotrasposoni
Trasposoni a DNA

Le classi del DNA  

Mediamente Altamente

Ripetuto in tandem Disperso



Sequenze altamente ripetute: (105-107) 

SINE (short interspersed elements, brevi elementi sparsi 13% genoma). Sono principalmente 
sequenze Alu. Le sequenze Alu sono lunghe circa 300 pb e nel genoma ne esistono circa 1,3 

milioni . Sono trascritte ma non codificano proteine. Significato sconosciuto

.

LINE (long interspersed elements, lunghi elementi sparsi, 21%). Sono lunghe circa 6000 pb e sono 
ripetute circa 1000000 volte nel genoma. Sono trascritte e alcune codificano per proteine la cui 

funzione non è conosciuta nella fisiologia della cellula.



Sequenze altamente ripetute (105-107) intersperse: SINE LINE

Sia le SINE che le LINE sono esempi di elementi trasponibili, cioè retrotrasposoni, e la 

loro trasposizione è mediata dalla trascrizione inversa. L’RNA trascritto da una SINE o 
LINE viene ricopiato in una molecola di DNA da parte di una trascrittasi inversa 

presente nella cellula, e questa nuova copia a DNA dell’elemento ripetuto si integra 
successivamente in un nuovo sito nel genoma. 

LINE

Trascrittasi inversa


