1865: La pubblicazione dei risultati degli esperimenti di Mendel

Organismo modello: Pisum sativum
Numero di caratteri analizzati: 7

Perché questa specie? Le piante di pisello sono autofecondabili, incrociabili con estrema semplicità e, per i 7 caratteri scelti, hanno fenotipi facilmente stabilizzabili. LA SCELTA DI UN ORGANISMO MODELLO NON E’ MAI CASUALE.

Perché sono importanti gli esperimenti di Mendel? Perché sono il primo tentativo portato a termine di descrivere dal punto di vista numerico le leggi che determinano la trasmissione dei caratteri. Questi esperimenti rappresentano una brillante applicazione del METODO SCIENTIFICO: osservazione di un fenomeno, elaborazione di una teoria, pianificazione di esperimenti, verifica della ripetibilità degli esperimenti, descrizione numerica dei risultati ottenuti.

Autofecondando per molte generazioni le piante di pisello, ad esempio con fiore rosso, si ottengono piante che stabilmente generano piante con fiori rossi. Queste piante sono definite LINEE PURE.

Incrociando una pianta di una linea pura con fiori rossi con una pianta di una linea pura con fiori bianchi si ottengono piante con fiori rossi:




 rosso x  bianco ( rosso

Se fosse stata vera la teoria che descriveva l’ereditarietà dei caratteri come un mescolamento di fluidi, la F1 avrebbe avuto fiori di una tonalità meno intensa di rosso, un colore intermedio tra i due estremi. 

Incrociando gli individui della F1:




rosso x bianco ( Rosso, Bianco

Ricompare in F2 il fenotipo bianco. INSTABILITA’ DELL’IBRIDO?

Autofecondando gli individui a fiori bianchi della F2 si ottengono sempre piante a fiori bianchi.

Autofecondando gli individui rossi della F2 si ottengono due “comportamenti” differenti: alcune piante generano sempre progenie con fiori rossi, altre generano progenie sia a fiori rossi sia a fiori bianchi (si comportano come le piante della F1). La ricomparsa del colore bianco in F2 significa che questo carattere non è “scomparso” dalla F1, ma è “mascherato” dal colore rosso. PRINCIPIO DELLA DOMINANZA.

La scomparsa di un fenotipo dalla F1 stabilisce che i fenotipi possibili sono due: uno “forte” (DOMINANTE), l’altro “debole” (RECESSIVO).

Perché questo accada è necessario che l’informazione che determina la manifestazione di un carattere sia presente in duplice copia in tutti gli individui, sia parentali sia appartenenti alle generazioni filiali. 

Le OSSERVAZIONI NUMERICHE danno in F2 il rapporto 3 (rosso) : 1 (bianco). 1/3 delle piante rosse della F2, se autofecondate, generano progenie a fiori rossi (sono come i parentali); 2/3 generano progenie sia a fiori rossi sia a fiori bianchi (sono come la F1).

Per avere questi rapporti occorre che ciascuna copia dell’informazione che determina la formazione di un carattere possa segregare indipendentemente dall’altra. CHE COSA SIGNIFICA? Significa che le cellule deputate alla riproduzione (gameti) contengono una sola copia dell’informazione che determina la formazione di un carattere. LEGGE DELLA SEGREGAZIONE.

Gli organismi appartenenti a linee pure rosse (RR) producono gameti contenenti la copia R;

Gli organismi appartenenti a linee pure bianche (BB) producono gameti contenenti la copia B;

Pertanto, l’incrocio descritto prima può essere così rappresentato:

P (generazione parentale)


RR (rosso) x 
BB (bianco)

Gameti





solo R

solo B

F1 (prima generazione filiale)

RB (rosso) x 
RB (rosso)

Gameti





R (½) e B (½);
R (½) e B (½)

Ipotizziamo tutti gli incontri possibili dei gameti della F1 per ottenere la F2:
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(seconda generazione filiale)
RR (rosso)
RB (rosso) 
BB (bianco)






¼

½

¼
(rapporti genotipici)






¾ (rosso)

¼ (bianco)
(rapporti fenotipici)

SIMBOLOGIA GENETICA:

P (generazione parentale)


RR (rosso) x rr (bianco)

Gameti





solo R

solo r
F1 (prima generazione filiale)

Rr (rosso)
x 
Rr (rosso)

Gameti




R (½) e r (½);
R (½) e r (½)

Quadrato di Punnet:
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RR (rosso) Rr (rosso) rr (bianco)
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¼ (bianco)     (rapporti fenotipici)

N.B.: la simbologia genetica corretta non è quella prima descritta, in quanto il nome del gene è solitamente indicato dall’iniziale della parola inglese che definisce un fenotipo, in questo caso bianco. Quindi, la simbologia corretta è W per l’allele dominante e w per quello recessivo (da white, bianco).

Illustriamo ora gli esperimenti che Mendel condusse considerando due caratteri contemporaneamente: colore del seme (giallo o verde: locus Y) e forma del seme (liscio o rugoso: locus S).

Ipotesi: ciascuna informazione si comporta in modo indipendente rispetto all’altra.

YY SS (linea pura con semi gialli e lisci) x yy ss (linea pura con semi verdi e rugosi)

P




YY SS

x
yy ss
Gameti



solo Y S


solo y s


F1
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y s (¼)

Quadrato di Punnet:
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Rapporti genotipici della F2:


YY SS (1/16)
YY ss (1/16)

yy SS (1/16)

yy ss (1/16)


YY Ss (2/16)
yy Ss (2/16)

Yy SS (2/16)
Yy ss (2/16)


Yy Ss (4/16)

Rapporti fenotipici della F2:

Y- S-
(gialli e lisci)

9/16

Y- ss
(gialli e rugosi)
3/16


yy S- 
(verdi e lisci)
3/16

yy ss 
(verdi e rugosi)
1/16

Questi risultati sono in accordo con l’IPOTESI iniziale. LEGGE DELL’INDIPENDENZA. 

Per i loci che assortiscono in modo indipendente è possibile calcolare la probabilità di ottenere un particolare genotipo o fenotipo nella progenie di incroci tra organismi con genotipo noto, applicando la regola del prodotto (eventi indipendenti che devono verificarsi contemporaneamente).

FACCIAMO UN ESEMPIO:

Da un incrocio tra due individui

(1) Aa BB Cc dd Ee x (2) Aa bb Cc DD Ee
N.B.: sono entrambi TRIIBRIDI, perché tre sono i loci in eterozigoti

qual è la probabilità di ottenere un figlio (indipendentemente dal sesso) (a) con genotipo Aa Bb Cc Dd Ee? (b) con fenotipo dominante per i cinque caratteri?

RISPOSTA:

La premessa necessaria per applicare il ragionamento illustrato di seguito è che i cinque loci siano indipendenti. 

Nel caso di indipendenza dei caratteri, possiamo considerare separatamente ciascun locus.

(a)

Qual è la probabilità di ottenere una progenie Aa da un incrocio Aa x Aa? Ciascuno dei due monoibridi Aa genera gameti A (50%) e a (50%). La probabilità di ottenere un eterozigote è quindi ½ (vedi quadrato di Punnet dell’esempio riportato nel testo). Un identico ragionamento si può applicare per i loci C ed E. 

Qual è la probabilità di ottenere una progenie Bb da un incrocio BB x bb? Il parentale BB produce solo gameti B; il parentale bb solo gameti b. Da un simile incrocio, dunque, si ottiene solo progenie Bb (probabilità 1). Un identico ragionamento si può applicare per il locus D. 

La probabilità di ottenere un figlio Aa Bb Cc Dd Ee è pari al prodotto delle singole probabilità, cioè ½ x 1 x ½ x 1 x ½ = 1/8.

(b)

Qual è la probabilità di ottenere una progenie fenotipicamente dominante (A-) da un incrocio Aa x Aa? La risposta è ¾ (¼ AA + ½ Aa). Lo stesso ragionamento si può applicare per i loci C ed E.

Qual è la probabilità di ottenere una progenie fenotipicamente dominante da un incrocio BB x bb? Da questo incrocio si ottiene solo progenie fenotipicamente dominante (probabilità 1). Lo stesso ragionamento si  applica per il locus D.

La probabilità di ottenere un figlio fenotipicamente dominante per i cinque loci (A- B- C- D- E-) è pari a ¾ x 1 x ¾ x 1 x ¾ = 27/64.

A questo punto dovreste essere in grado di prevedere genotipi, fenotipi e rispettive frequenze della progenie di un incrocio tra due organismi con n loci indipendenti e in eterozigosi!

