
Lezione 2: Genomi: struttura, 
contenuto, organizzazione
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Dimensioni e organizzazione dei genomi
Origine della vita sulla terra: 3,5 miliardi di anni fa...ecucarioti 2 
miliardi di anni dopo

La genomica comparata ci permette di confrontare genomi di specie 
molto lontane filogeneticamente e di capire che cosa è comune e 
che cosa è esclusivo di alcuni rami  
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Principali divisioni dell’albero della vita. Albero ottenuto con sequenze di rRNA. Rosso + 
verde: eucarioti, * punti di divergenza cruciali



Dimensioni e organizzazione dei genomi
Protostomi e deuterostomi: divergenza circa 670 milioni di anni

Albero filogenetico dei metazoi
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Procarioti ed Eucarioti
Esseri viventi: più generale classificazione delle cellule:

Procarioti Eucarioti
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Forma e organizzazione del materiale genetico

DNA E. coli: 1,6 mm > cellula 2 μm x 0,8 μm (1 μm 
= 0,001 mm!)

DNA umano: 2 m > 
diametro del nucleo  
6 μm

Bioinformatica e Biostatistica / Lezione2



Forma e organizzazione del materiale genetico

Nucleoide: DNA circolare + proteine 
attaccate alla membrana (alcuni batteri 
hanno più di una molecola circolare, altri 
lineare)

Plasmidi (piccoli DNA circolari non 
complessati con proteine e slegati dalla 
membrana)
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Forma e organizzazione del materiale genetico
DNA quasi tutto nel nucleo (sito della 
duplicazione del DNA e della sintesi dell’RNA 
per la trascrizione)

DNA + istoni > cromosomi
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Forma e organizzazione del materiale genetico
Diverse specie > diversi numeri di cromosomi > diverse lunghezze

Uomo: 46 cromosomi di cui 
22 coppie di autosomi  
+ XX F o XY M

Drosophila melanogaster: 

Il sesso nella Drosophila è determinato 
cellula per cellula dal rapporto tra i 
cromosomi X e gli autosomi. Nella femmina 
il rapporto è uguale a 1, mentre nel 
maschio è uguale a 0,5.
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Forma e organizzazione del materiale genetico

Diverse specie > diverso numero di cromosomi > diverse lunghezze
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2a

2b

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/
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Il valore C (quantità di DNA contenuto nel nucleo 
di una cellula aploide di un organismo) 

Cellula aploide? Per esempio un gamete
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Paradosso del valore N: Il numero di geni e la 
complessità degli organismi non sono correlati
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Organelli

Mitocondri (sia vegetali che animali) e cloroplasti (solo vegetali)

DNA circolare non associato ad istoni come nei procarioti

Sintesi proteica: codice genetico specifico (vedi lezione 
precedente)

Trasduzione dell’energia:

mt > fosforilazione ossidativa (ATP)  

chl > fotosintesi 
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The human mtDNA genome encodes 13 polypeptides of the Electron Transport Chain (ETC).

St. John J C et al. Hum. Reprod. Update 2010;16:488-509

© The Author 2010. Published by Oxford University Press on behalf of the European Society of 
Human Reproduction and Embryology. All rights reserved. For Permissions, please email: 
journals.permissions@oxfordjournals.org

OH: origine della replicazione del filamento pesante
OL: “            leggero
LSP: promotore trascrizione filamento leggero
HSP:  “ pesante
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Geni: il concetto esteso a «regione funzionale»
Regioni bersaglio di interazioni regolatorie.

Overview of the Encyclopedia of DNA Elements (ENCODE) project. Genomic elements 
that are the targets of the ENCODE project (dashed arrows) and some of the methods 
(gray boxes) used to quantify them in more than 150 human cell lines.
https://www.encodeproject.org/
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Ritornando ai paradossi: quanta parte del DNA di un genoma è 
codificante? 

Geni codificanti…quanti?

Megabase: 1.000.000 bases    
20-30.000?
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La stima del numero dei geni è resa ancora più complessa 
dall’esistenza dello splicing alternativo 

Splicing alternativo: sintesi di differenti proteine a partire 
dallo stesso trascritto di RNA attraverso l’unione di differenti 
serie di esoni 

Geni codificanti…quanti?
Bioinformatica e Biostatistica / Lezione2



La dimensione/complessità del genoma è molto diversa 
dalla complessità del proteoma

Esempio estremo: sistema immunitario dei mammiferi. 
Miliardi di anticorpi distinti si originano da meno di 100 
esoni. 

Diagramma schematico di una molecola Ig (Abbas et al. “Cellular and molecular Immunology” ,Fig. 3-1)

In nero: catene pesanti (heavy). 
Definiscono l’isotipo (IgA, IgD, 
IgE, IgG, IgM nell’uomo e nel 
topo). Sono composte da una 
parte costante (CH) e da una 
variabile (VH). Diversi isotipi 
Heavy sono coinvolti in diverse 
funzioni.

In bianco: catene leggere (light).
Due isotipi: k e λ. Sono composte 
da una parte costante (CL) e da 
una variabile (VL)
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Isotipi degli anticorpi umani

• Immunità a livelllo delle mucose

• ?
• coinvolte in numerose allergie
• anticorpi maggiormente impiegati 

durante la risposta immunitaria 
secondaria (prodotte tardivamente e 
in maniera massiva dai linfociti B 
differenziatisi in plasmacellule). 

• prodotte nelle fasi più precoci 
dell'infiammazione, efficacia minore
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Heavy

Light

Esone L: 60-90 bp, codifica per il segnale di inizio della traduzione  e 
per alcuni residui idrofobici sgnale (o leader) > guidano al reticolo 
endoplasmatico e poi vengono rimossi
Esoni V: possono arrivare a 1000 diversi in alcune specie, nell’uomo 
100-200
Esoni J: 30-50 bp joining segments (sia nelle catene pesanti che 
leggere)
Esoni D: diversity segments (solo catene pesanti)
Esoni C: meno variabilità, ma comunque alcune copie in tandem, 
almeno nelle catene pesanti

regione variabile regione costante
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(Abbas et al. “Cellular and molecular Immunology” ,Fig. 4-6 and 4-7)

Riarrangiamento genico, trascrizione e 
sintesi della catena pesante μ del topo (IgM)

Riarrangiamento genico, trascrizione e 
sintesi della catena leggera Igk del topo

D-J somatic recombination 
(random)

V-D-J somatic recombination 
(random)

trascrizione

splicing

traduzione

Processamento e 
glicosilazione della 
proteina



Complessità genomica 
crescente

• Virus
• Batteri
• Eucarioti: uomo come esempio
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Scheda 2.4: tipi di genoma virale (Lesk)



(VAIOLO)

(VARICELLA)





Genomi virali: l’esempio di un retrovirus 
Proteine specifiche per attaccare ed invadere le cellule 
ospiti
Acido nucleico che entra nella cellula ospite

1.Produzione di più copie del genoma virale
2.Sintesi di proteine virali (enzimi attivi nella cellula ospite 

+ proteine per assemblare i futuri virioni)
3.Assemblaggio dei virioni e abbandono dell’ospite

Esempio: il genoma di HIV-1, lunghezza circa 9,8 kb 
contiene 9 geni
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Genomi virali: l’esempio di un genoma ad RNA
Negative strand antisense RNA 



   HA
Glicoproteina di superficie
Lega i recettori delle cellule ospiti per 
promuovere l’ingresso del virus (18 tipi: 
H1-H18)

     NA 
Enzima che taglia l’acido 
sialicoPromuove l’uscita 
del virus dall’ospite(9 tipi: 
N1-N9) Buon target per il 
sistema immunitario e per 
farmaci antivirali



Influenza: una minaccia del passato e del presente

Tre tipi di virus influenzali: A, B e C. I virus umani A e B 
causano epidemie stagionali quasi ogni inverno

Il tipo A è il più pericoloso 

Pandemia 1918-1919 (spagnola) e di nuovo focolai nel 2009 (febbre 
suina):
H1N1
500 milioni di persone infettate in tutto il mondo
50-100 di morti, 3-5% della popolazione mondiale

Attuale influenza aviaria:
H5N1

http://wwwnc.cdc.gov/eid/article/12/1/pdfs/05-0979.pdf







Genomi nei procarioti

Singola molecola circolare a doppio filamento 
superavvolto (nucleoide)
0,6-10 milioni di basi
Molti contengono plasmidi

Eccezioni:  DNA lineare (Borrelia burgodferi, Lyme 
disease) + plastidi

E. coli: 4.6 Mb; circa 4300 geni su entrambi i filamenti
87.8% di DNA codificante proteine
0.8% RNA strutturali

Specie Seq 
codificanti

Densità genica 
media

E. coli > 90% 1 gene / kb

Tetraodon 
nigroviridis

15% 1 gene / 10 kb

Uomo 5% 1 gene / 30 kb









Notare la posizione degli UTR



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/J01636.1

L’operone «Lactose»

Più geni nello stesso trascritto
Regioni di controllo della trascrizione nella parte 5’



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/J01636.1

Multipli CDS (coding 
sequences) su un unico 
mRNA



http://bacmap.wishartlab.com/





Regioni  codificanti 
proteine sul filamento 

forward

Regioni  codificanti 
proteine sul filamento 

reverse

COG: Cluster of orthologous 
groups 

(www.ncbi.nlm.nih.gov/COG/ 
)



http://microbes.ucsc.edu/


