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In questa lezione parleremo di 

• Meccanismi di evoluzione del genoma 

• Formazione di nuovi geni  

• Dimensioni del genoma e complessità degli organismi 

Bibliografia:  

 
Evoluzione. Modelli e processi. A cura di Ferraguti e Catellacci. Pearson.  
Capitolo 7. 
 



Un particolare tipo di ‘ecosistema’: la cellula 

Batterio Cellula animale 

Cellula vegetale 

Wikipedia 



Il materiale genetico 

Nucleo 

DNA 

Comosomi 



Il materiale genetico 

Nucleo 

DNA 

Comosomi 



I 3 paradossi del genoma 

K 
N 

C 



Paradosso del valore K: la complessità 
degli organismi non correla con il 
numero di cromosomi. 

46 250 

Ophioglossum  
reticulatum Homo sapiens Lysandra atlantica 

~1260 



Il valore C (quantità di DNA contenuto nel nucleo 
di una cellula aploide di un organismo)  



3.4  109 bp 
Homo sapiens 

6.8  1011 bp 
Amoeba dubia 

1.5  1010 bp 
Allium cepa  

Paradosso del valore C: la complessità 
non correla con la grandezza del 
genoma. 



Paradosso del valore N:  
Il numero di geni e la complessità degli organismi non sono 
correlati 



  
~24000 geni ~25000 geni ~60000 geni 

Paradosso del valore N:  
Il numero di geni e la complessità degli organismi non 
sono correlati 



La complessità del genoma correla con la complessità 
degli organismi 

• Organizzazione in cromosomi 
 

• Organizzazione in geni strutturali e regolatori 
 

• Regolazione genica 
 

• Fattori epigenetici 

Wikipedia 



Novità evolutive 



Come si originano le novità evolutive 

• Cambiamenti in geni già esistenti 
• Mutazioni puntiformi 
• Inserzioni/delezioni 
• Traslocazioni 
• Riarrangiamenti cromosomici 

 
• Acquisizione di nuovi geni 

• De novo 
• Duplicazione 
• Trasferimento orizzontale 
• Ibridazione 
 



Come si originano le novità evolutive: geni de novo 

Origine da sequenze non codificanti 



Come si originano le novità evolutive: geni de novo 

Origine da sequenze non codificanti 



Come si originano le novità evolutive: duplicazioni 
genomiche 
Autopoliploidia 

Gameti 2N=6 

Zigote 4N=12 2N=6 

Solo l’incrocio con un 
altro autopoliploide 
darà prole fertile 
 
Comune fra le piante 
 AA 

AA 

AA 

Autopoliploide AAAA 

 Allopoliploidia 
 

Allopoliploide AABB 



Come si originano le novità evolutive: duplicazioni 
genomiche 



GENI OMOLOGHI 
 
↓  ↓ 
Ortologhi        Paraloghi 



Come si originano le novità evolutive: duplicazioni 
genomiche 

Da Skrabanek L, Wolfe KH.    1998 



Come si originano le novità evolutive: duplicazioni 
genomiche 

1R: il genoma raddoppia, 2R: il genoma 
quadruplica (aggiungiamo una fish-specific 
genome duplication: 3R per la linea dei pesci) 
 
Ancora molta discussione sul numero e la 
datazione delle duplicazioni 
 
Si vedono delle tracce della 2R (esempio: geni 
Hox), ma altre sono cancellate da eventi 
successivi   



Come si originano le novità evolutive: duplicazioni 
genomiche 

Si vedono delle tracce della 2R (esempio: geni Hox) 

Fig. 9.10: L’ espressione dei geni Hox nell’embrione di D. 
melanogaster (in basso) in specifici domini dell’asse antero-
posteriore del corpo definisce la posizione di specifiche 
strutture lungo lo stesso asse nell’adulto (in alto). Al centro 
la disposizione dei geni Hox sul cromosoma  

4 clusters nei vertebrati 
Geni con similarità di 
sequenza con quelli di 
Drosophila 

>Complessità 
>Nr geni omeotici 

Cromosoma 3 



Come si originano le novità evolutive: duplicazioni 
genomiche 

Il sequenziamento dei genomi di riccio di mare (Strongylocentrotus purpuratus, 
echinoderma) e dell’ascidia (Ciona intestinalis, tunicato) mostrano numerosi geni in 
proporzione 1 a 4 rispetto agli omologhi vertebrati 

Si vedono delle tracce della 2R (esempio: 
sequenziamento di genomi) 



Come si originano le novità evolutive: duplicazioni 
genomiche 

Nel complesso il riccio di mare ha tanti geni quanti l’uomo: dopo le 
duplicazioni genomiche molte copie non sopravvivono come geni 
funzionanti    

Tuttavia…. 

~ 23.000 geni    ~ 24.000 geni  



 
1.  Tutte le copie mantengono la stessa 
funzione. 
 
2.  Alcune copie scompaiono. 
 
3.  Alcune copie evolvono con una nuova 
funzione. 

X 

Duplicazione genica: destino dei geni duplicati  



Numbers of rRNA and tRNA genes per haploid genome in various organisms 
__________________________________________________________________________ 
Genome Source            Number of       Number of Approximate 
             rRNA sets      tRNA genesa genome size (bp) 
__________________________________________________________________________ 
Human mitochondrion      1           22  2  104 
Nicotiana tabacum chloroplast     2           37  2  105 
Escherichia coli       7      ~ 100  4  106 
Neurospora crassa  ~ 100      ~ 2,600 2  107 
Saccharomyces cerevisiae  ~ 140      ~ 360  5  107 
Caenorhabditis elegans  ~ 55      ~ 300  8  107 
Tetrahymena thermophila      1      ~ 800c 2  108 
Drosophila melanogaster  120-240      590-900 2  108 
Physarum polycephalum  80-280      ~ 1,050 5  108 
Euglena gracilis   800-1,000     ~ 740  2  109 
Human    ~ 300      ~ 1,300 3  109 
Rattus norvegicus  150-170      ~ 6,500 3  109 
Xenopus laevis   500-760      6,500-7,800 8  109 
__________________________________________________________________________ 

1.  Tutte le copie mantengono la stessa funzione. 

Duplicazione genica: destino dei geni duplicati  



1.  Tutte le copie mantengono la stessa funzione. 

Resistenza ai pesticidi: zanzare 
 
Organofosfati: neurotossine che colpiscono il SN degli insetti 
 
 Resistenza: 
Amplificazione del gene dell’Esterasi che 
blocca il pesticida prima dell’arrivo al 
terminale nervoso 

esterasi 

esterasi esterasi 

Duplicazione genica: destino dei geni duplicati  



Unitari 

Pseudogeni 

Processati 
Non processati 

(duplicated) 

Molto rari Molto comuni Comuni 

Perdita di funzione per 
silenziamento di un 
gene post-duplicazione 

L’unica copia rimasta è 
uno pseudogene 

Geni retrotrasposti (es. 
LINE e SINE) 

2.  Alcune copie scompaiono. 

Duplicazione genica: destino dei geni duplicati  

X 
X 
X 



Ipoascorbemia o scrobuto = incapacità di sintetisi dell’acido ascorbico 
 
Cavie 
Uomo  si ammalano di scorbuto se non assumo acido ascorbico (vitamina C)  
Trote 
 
 

Come si può fissare in una popolazione la perdita di un gene? 
Per deriva se la selezione è rilassata 

X 

Lo pseudogene non ha una controparte funzionante: pseudogene unitario 
Mutazioni diverse in uomo e cavia: perdita di funzione in momenti diversi  

Duplicazione genica: destino dei geni duplicati  

2.  Alcune copie scompaiono. Pseudogeni unitari 
X 
X 



Molti esempi nelle globine 

Polyadenilation  
signal 

Duplicazione genica: destino dei geni duplicati  

2.  Alcune copie scompaiono. Pseudogeni non processati 
X 



Duplicazione genica: destino dei geni duplicati  

3.  Alcune copie evolvono con una nuova funzione. 

Rosso e blu sono PARALOGHI 



Nell’uomo 



Duplicazione genica: destino dei geni duplicati 

3.  Alcune copie evolvono con una nuova funzione. 

Novità evolutiva nell’ornitorinco: capacità di produrre veleno 



3.  Alcune copie evolvono con una nuova funzione. 

Duplicazione genica: destino dei geni duplicati 

Le proteine del veleno derivano da copie duplicate 
neofunzionalizzate di geni già presenti nel genoma.  
 
Una duplicazione simile ma indipendente si osserva nei rettili 
(convergenza evolutiva!) 



Come si originano le novità evolutive: trasferimento 
orizzontale 

Wolbachia (α-proteobatterio) all'interno 
di una cellula di insetto: trasmessa per 
generazioni tramite eredità materna 


