vimP 05/04 Incontro 2o Strumenti dl 1avoro

Genomo, cromosomi, geni
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22 paia di cromosomi (44) autosomi (omologhi)
2 cromosomi eterosomi (X e Y, “del sess0™)

Formati da ca. 600’000 geni (“istruzioni di costruzione biochimica™).

1 gene & formato da 300...3°000 tripletti basici (“lettere”) che descrivono p.es. la

sequenza di aminoacidi per una proteina.
Un tripletto consiste in una sequenza di tre basi nucleici.

Il genoma (nel nucleo di ogni cellula) & quindi formato da ca. 3000°000°000 (3

miliardi) di basi nucleiche in una determinata sequenza, ripartita su 46 cromosomi.

Le paia di cromosoma autosomi sono “omologhe” (per la stessa funzione). Uno dei
due porta i geni materni, l'altro i geni paterni.

| mitocondri cellulari non sono codificati nel genoma cui sopra, ma portano il proprio

materiale genetico (in linea materna) per la loro riproduzione autonoma.
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Dominanza erecessionein aleli di geni

Basi genetiche

Cellula
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Malattie genetiche

Malattie
genetiche

Malattie
cromosomiche

"Predisposizioni”
l—genetlche

Erecitarieta (plurigenetiche)

—
nucleare

|__Malattie
monogenetiche

| Ereditarieta energetiche
mitocondriale

Trisomia 21 (Sindr. di Down)
21/21/21)

Sindrome di Klinefelter (XXY)
Sindrome di Turner (X0)

Sospettati tantissime

~ Fibrosi cistica

= Fenilchetonuria

== Mb. di Tay-Sachs

= (Osteogenesi imperfetta

== Neurofibromatosi multipla

== tante altre ...

Sospettati malattie enzimatiche
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