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Eucromatina: regioni cromosomiche

non condensate, attivamente trascritte

e ad alta densità genica.

Eterocromatina: (facoltativa o costitutiva):

cromatina mediamente o altamente

condensata e generalmente non trascritta,

ad alta percentuale di sequenze ripetute e

contenuto di geni relativamente basso.

Comprende regioni telomeriche e

centromeriche.

In una tipica cellula di mammifero il

contenuto di eterocromatina è pari a circa il

10%. in Drosophila melanogaster costituisce

il 34% del genoma totale.

I Genomi degli Eucarioti: 

Eucromatina ed Eterocromatina

Brown TA, Genomi 2, Fig, 2.8)



Dimensioni dei Genomi Eucariotici 
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Il Genoma umano è costituito da circa 3

miliardi di bp e contiene un numero di

geni (ancora imprecisato) pari a circa

25,000.
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Paradosso del Valore C
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Paradosso del valore C

La mancanza di correlazione tra la complessità 

genetica/morfologica di un organismo e le 

dimensioni del suo genoma è definita 

Paradosso del valore C.



Paradosso del valore C

Non esiste una stretta correlazione tra 
il numero di basi e l’informazione  

genetica in esse contenuta

DNA ripetitivo (satellite);

Geni discontinui;
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Proprietà

del genoma

S.cerevisiae D.melanogaster H. sapiens

Densità genica
(numero medio di 

geni  per Mb)

479 79 11

Introni per gene

(media) 0,04 3 9

% del genoma 
occupata dalle 

ripetizioni 
intersperse

3,4% 12% 44%

Compattezza di alcuni genomi eucariotici
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I Genomi degli Eucarioti:Compattezza

I genomi degli eucarioti hanno una densità genica molto

ridotta.

In media, i geni codificanti per proteine occupano solo il

2-4% dell’intero genoma. La scarsa compattezza del

genoma nucleare è dovuta alla struttura discontinua dei

geni, con introni che nei mammiferi possono raggiungere

dimensioni intorno a 20-30 kbp (ed oltre) e alla presenza

di elementi ripetuti.

I geni eucariotici sono monocistronici, tuttavia strutture

simili agli operoni batterici sono state descritte in C.

elegans.
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I Genomi degli Eucarioti:Compattezza
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Assenza di correlazione tra numero di geni e dimensione del 

genoma negli eucarioti

Number of  genes in prokaryotes (up to 8000)

Genome size in prokaryotes (up to 9 Mb)
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I geni umani contengono introni mediamente più lunghi
dei geni di C.elegans o Drosophila.

La struttura dei geni eucariotici: introni



11

La porzione non codificante dei genomi eucariotici
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L’annotazione funzionale delle porzioni non-codificanti del

genoma è una delle sfide principali dell’era post-genomica.



International Human Genome Sequencing 

Consortium

Nature ottobre 2004



International Human 

Genome Sequencing 

Consortium

Nature ottobre 2004
• 3 miliardi di nucleotidi

• 34 milioni di nucleotidi rappresentano le sequenze codificanti proteine 

(1,2%)

• 20.000  - 25.000 geni codificanti proteine

• 35.000 trascritti codificanti proteine



Researchers Expand Efforts to Explore Functional Landscape 

of the Human Genome

Bethesda, Md., Tues., Oct. 9, 2007 – The National Human Genome Research 

Institute (NHGRI), part of the National Institutes of Health (NIH), today announced 

grants totaling more than $80 million over the next four years to expand the 

ENCyclopedia Of DNA Elements (ENCODE) project, which in its pilot phase yielded 

provocative new insights into the organization and function of the human 

genome.

The ENCODE Project: 

ENCyclopedia Of DNA Elements



ENCODE 11 anni dopo



Conserved non genic sequence

Emmanouil et al. (2005) Nature Reviews Genetics



Emmanouil et al. (2005) Nature Reviews Genetics

Conserved non genic sequence



2000 Mb



Il DNA RIPETUTO

RIPETUTO IN TANDEM

MICROSATELLITE, 2-4 bp ripetuti in tandem.
Espansioni di triplette sono responsabili di alcune
patologie (Distrofia Miotonica)

MINISATELLITE, monomero 6-64 bp, altamente polimorfico.
Utilizzato per esami di fingerprint del DNA.
Es.DNA telomerico (TTAGGG)

SATELLITE, tipico delle sequenze centromeriche (a-satellite,
monomero di 171 bp)





DNA

fingerprinting



INTERSPERSO

SINE, brevi elementi nucleari ripetuti (pseudogene processato di RNA7SL)
Alu (300bp, 1.000.000 copie nel genoma umano)

LINE, lunghi elementi nucleari ripetuti
L1 (6,1Kb a lunghezza completa, 200.000-500.000 copie)

Il DNA RIPETUTO
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- geni codificanti per proteine, in copia singola

- geni codificanti per proteine,

organizzati in famiglie geniche

- geni per rRNA, tRNA ed istoni,

organizzati in unità ripetute in tandem

- geni per ncRNA

Porzione Trascritta del genoma eucariotico
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Precedente al 2002



La complessità di un organismo non 

correla  necessariamente con il 

numero di geni
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La complessità biologica può essere “misurata” in diversi

modi, ad es. sulla base della diversità di tipi cellulari, della

complessità dei circuiti del cervello,……o del n° teorico di

stati dell’espressione genica.

Ipotizzando N geni umani e supponendo che ciascuno possa

essere presente in due soli stati, ON o OFF, il numero di

possibili stati sarebbe pari a 2N.

25,000 geni nel genoma umano

Complessità = 225,000

Come misurare la Complessità biologica ?



A

B

D

Genes Functions

C



This form of combinatorial coding endows an organism with n genes to create, 

in theory, 2n different cell-specific gene batteries.

This rationalization provides an easy explanation for the fact that the absolute 

number of genes in a genome does not correlate with organismal complexity

Create cellular complexity by differential genes expression

Hobert (2004) TIBS 



Hobert (2004) TIBS 





Evoluzione del genoma umano

Duplicazione genica

Rimescolamento degli esoni
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Famiglie geniche

Le famiglie geniche possono essere generate
attraverso diversi meccanismi:

• poliploidizzazione del genoma

• duplicazione di segmenti genomici (famiglia
dei geni omeotici)

•duplicazione di un singolo gene (geni per a e b

globine)

• retrotrascrizione
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Duplicazione genica

Produzione di  due copie 
identiche di un gene

Delle due copie, una continua a svolgere la propria 
funzione, l’altra può andare incontro a diversi destini



Il gene duplicato mantiene la
stessa funzione del gene ancestrale
(istoni)

Gene redundancy



Il gene duplicato, non essendo

sottoposto alla stessa pressione

selettiva del gene ancestrale, può

accumulare mutazioni casuali



1. L’accumulo di mutazioni porta

all’inattivazione del gene duplicato,

trasformandolo in pseudogene

(pseudogeni delle a e b globine)

2. L’accumulo di mutazioni fa sì che il gene

duplicato possa acquisire una nuova

funzione utile per l’organismo

(le nuove funzioni acquisite possono diventare

specie-specifiche)
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Nuove funzioni geniche possono essere acquisite mediante riarrangiamento di segmenti genici

codificanti per domini proteici strutturali

2 meccanismi:

- duplicazione dei domini

- rimescolamento dei domini

Duplicazioni intra-geniche
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Ridondanza genetica

del genoma nucleare

- geni codificanti per proteine, in copia singola

- geni codificanti per proteine,

organizzati in famiglie geniche

- geni per rRNA, tRNA ed istoni,

organizzati in unità ripetute in tandem

- geni per ncRNA

I geni organizzati in famiglie geniche sono tra loro omologhi, e derivano da

un evento di duplicazione genica o di retrotrasposizione mediata da RNA.

I membri di una famiglia genica all’interno di uno stesso genoma sono detti

paraloghi, e normalmente si specializzano acquisendo funzioni distinte.

Porzione Trascritta del genoma eucariotico



Hb-A (2a - 2b)

HbA-2 (2a – 2d)

HbF (2a - 2g)

Hb embrionale (2z – 2e)



Evoluzione genica per duplicazione: 

i geni delle globine



• Le sequenze nucleotidiche dei miRNA si sono conservate nel 
corso dell’evoluzione;

• I loro geni possono essere localizzati sia in regioni intergeniche 
che all’interno di geni di seconda classe (di solito in introni o in 

esoni non tradotti);

• Molte volte troviamo cluster di geni.

GENOMICA dei microRNA





Zhao Y and Srivastava D, 2007

LOCALIZZAZIONE GENOMICA



ORGANIZZAZIONE GENOMICA



Organizzazione Genomica dei lncRNAs



http://www.hugo-international.org/index.php

Human Genome Organization

http://www.hugo-international.org/index.php

