L’ANALISI DEGLI ALBERI GENEALOGICI

Lo studio di un albero genealogico è volto a determinare, quando possibile, le modalità di trasmissione di un carattere fenotipico in una famiglia. Ciò significa stabilire, nel caso in cui il carattere sia determinato da un singolo gene, se esso sia DOMINANTE o RECESSIVO, AUTOSOMICO o legato a un CROMOSOMA SESSUALE. Una volta chiarita la modalità di trasmissione, è possibile attribuire i genotipi (e la loro probabilità) ai membri della famiglia analizzata.

LA SIMBOLOGIA


Maschio

Femmina

Presenza del carattere

Aborto


Sesso ignoto

Accoppiamento tra consanguinei


Eterozigoti


Gemelli monozigoti


Gemelli dizigoti


Probando


Eterozigoti 

I circoletti rappresentano le femmine e i quadratini rappresentano i maschi.

I simboli completamente pieni rappresentano individui che manifestano il carattere in analisi.

I simboli pieni a metà rappresentano gli eterozigoti.

I numeri romani (I, II, III, …) designano le generazioni, i numeri arabi (1, 2, 3, …) specificano gli individui in una particolare generazione.

Una linea orizzontale che congiunge il simbolo di un maschio e il simbolo di una femmina indica un accoppiamento. Una doppia linea orizzontale indica un accoppiamento tra consanguinei.

Tutti i discendenti con almeno un genitore in comune formano una fratria.

I membri di una fratria sono disposti in ordine di nascita discendente, con il membro più anziano a sinistra.

Una linea diagonale tracciata attraverso un simbolo indica che il particolare individuo era deceduto al momento in cui si è costruito l’albero genealogico.

Quando non si conosce il sesso di un individuo, si usa un simbolo a forma di rombo.

I gemelli monozigoti sono indicati da una linea biforcata condotta a ciascun simbolo da una linea di un singolo individuo e con una linea orizzontale congiungente i due rami della linea biforcata.

I gemelli di zigoti sono indicati con una linea biforcata condotta a ciascun simbolo da una linea di un singolo individuo.

I simboli di dimensioni ridotte indicano che l’individuo è morto durante la gestazione, nel periodo neonatale o nella prima infanzia.

Una freccia indica l’individuo (probando) che è stato la causa iniziale della costruzione dell’albero genealogico.

L’analisi di un albero genealogico deve sempre essere condotta partendo dall’osservazione dell’albero e prendendo in considerazione tutte le ipotesi possibili.

ESEMPIO I

OSSERVAZIONE DELL’ALBERO:

I genitori non presentano il carattere. Tra i figli, solo una femmina presenta il carattere.

DOMANDA:

Il carattere in questione è dominante o recessivo?

RAGIONAMENTO:

Se il carattere fosse dominante, entrambi i genitori non dovrebbero avere alleli dominanti per il locus in questione (altrimenti manifesterebbero il carattere), quindi non potrebbero trasmettere alleli dominanti alla progenie. Si può escludere che il carattere sia dominante, quindi è recessivo.

DOMANDA:

Il carattere è autosomico o legato ad un cromosoma sessuale?

Stabiliamo ora se la trasmissione di questo carattere recessivo sia legata ad un cromosoma sessuale o a un autosoma. Si può escludere con certezza un’ereditarietà oloandrica (Y-linked), in quanto non si osserva una trasmissione del carattere dal padre ai figli maschi. Si potrebbe trattare di un carattere X-linked? Se così fosse, il padre dovrebbe avere genotipo emizigote dominante (ad esempio XAY). Poiché il padre trasmette il cromosoma X alle figlie femmine, tutte le figlie dovrebbero avere almeno un allele dominante per il locus in questione. Non sarabbe possibile, quindi, avere una figlia con il carattere.

CONCLUSIONE:

Il carattere, di conseguenza, deve essere autosomico recessivo (ignorando spiegazioni più complesse). 

ATTRIBUZIONE DEI GENOTIPI:

Attribuiamo ora i genotipi ai membri di questo albero genealogico. I genitori devono necessariamente essere eterozigoti (Aa x Aa), in quanto, per avere una figlia con il carattere, devono entrambi avere l’allele recessivo da poterle trasmettere. La figlia che presenta il carattere è omozigote recessiva (aa). Gli altri due figli potrebbero essere omozigoti dominanti (AA) oppure eterozigoti (Aa). E’ possibile esprimere quale sia la probabilità che ciascuno sia AA oppure Aa. L’unica certezza è che questi due figli non presentano il carattere in questione (non sono aa). Escludendo la probabilità di ottenere progenie aa, qual è la probabilità di ottenere progenie AA da un incrocio tra due eterozigoti per un locus? La risposta è 1/3. E qual è la probabilità di ottenere progenie Aa da un incrocio tra due eterozigoti? La risposta è 2/3.
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ESEMPIO II


OSSERVAZIONE DELL’ALBERO:

In questo esempio, entrambi i genitori presentano il carattere, mentre nessuno dei figli lo presenta.

DOMANDA:

Il carattere è dominante o recessivo?

RAGIONAMENTO:

Se il carattere fosse recessivo, i genitori dovrebbero avere entrambi gli alleli recessivi, ma, in tal caso, li trasmetterebbero alla progenie che dovrebbe quindi presentare il carattere. E’, dunque, un carattere dominante.

DOMANDA:

Il carattere è autosomico o legato ad un cromosoma sessuale?

RAGIONAMENTO:

Non è evidentemente Y-linked. Potrebbe essere X-linked? Se così fosse, il padre dovrebbe essere XAY e trasmetterebbe l’allele dominante a tutte le figlie femmine (che dovrebbero manifestare il carattere).

CONCLUSIONE:

Sulla base di quanto discusso, si tratta di un carattere autosomico dominante.

ATTRIBUZIONE DEI GENOTIPI:

Entrambi i genitori sono eterozigoti (Aa), mentre tutta la progenie è omozigote recessiva (aa).

ESEMPIO III

OSSERVAZIONE DELL’ALBERO:

I genitori non presentano il carattere. Nella progenie, due figli maschi presentano il carattere, un maschio e le tre femmine non lo presentano.

DOMANDA:

Il carattere è dominante o recessivo?

RAGIONAMENTO:

Sulla base di quanto detto analizzando l’albero genealogico dell’ESEMPIO I, il carattere è recessivo.

DOMANDA:

IL carattere è autosomico o legato ad un cromosoma sessuale?

RAGIONAMENTO:

In questo caso l’ipotesi di ereditarietà legata al cromosoma X è valida.

ATTRIBUZIONE DEI GENOTIPI:

La madre potrebbe essere eterozigote XAXa, il padre XAY. Le figlie femmine potrebbero essere XAXA (1/2 di probabilità) oppure XAXa (1/2 di probabilità); il figlio maschio che non presenta il carattere dovrebbe essere XAY; i figli maschi con il carattere dovrebbero essere XaY.

CONCLUSIONE:

Perché dobbiamo usare il condizionale? Perché l’ipotesi di carattere autosomico è comunque valida, con i genitori eterozigoti e i figli che presentano il carattere omozigoti recessivi. Poiché i figli affetti sono maschi, mentre le femmine non presentano il carattere, è probabile che si tratti di un carattere X-linked.

ESEMPIO IV

OSSERVAZIONE DELL’ALBERO:

I genitori presentano il carattere e, nella progenie, le tre figlie femmine lo presentano, i tre maschi non lo presentano.

DOMANDA:

Il carattere è dominante o recessivo?

RAGIONAMENTO:

Sulla base di quanto detto analizzando l’albero genealogico dell’ESEMPIO II, il carattere è dominante.

DOMANDA:

Il carattere è autosomico o legato a un cromosoma sessuale?

RAGIONAMENTO E ATTRIBUZIONE DEI GENOTIPI:

Potrebbe essere un carattere X-linked, con il padre XAY, la madre XAXa, i figli maschi XaY e le figlie femmine XAXA (1/2 di probabilità) oppure XAXa (1/2 di probabilità). E’ plausibile anche l’ipotesi di carattere autosomico dominante, con genitori eterozigoti, figlie omozigoti dominanti o eterozigoti e figli omozigoti recessivi.

CONCLUSIONE:

Poiché solo le figlie presentano il carattere (e lo presentano tutte), è probabile che si tratti di un carattere X-linked.

