
 
Il genoma nucleare di una cellula eucariotica 
e’ diviso in un gruppo di molecole di DNA 
lineari, ciascuna contenuta in un cromosoma 
 
Il numero dei cromosomi diversi in ogni 
cellula  e’ definito “n”;  il contenuto di DNA 
associato si definisce  “C”. Nell’uomo n=23 e 
C= 2,75 x 109 pb o 3,5 pg.  



Contenuto di DNA aploide (valore C) di alcuni procarioti ed eucarioti. 
!
                                                                                          VALORE C!
ORGANISMO                                                       PAIA DI BASI       LUNGHEZZAa!
                                                                              (bp)!
PROCARIOTI!
Batteri:!
Escherichia coli                                                        4,1 × 106       1,4 mm!
Salmonella typhimurium                                            1,1 × 107       3,8 mm!
Virus e fagi:                                                                           !
λ                                                                              4,65 × 104     16 mm!
T2                                                                            1,75 × 105    60 mm!
                                                                            !
EUCARIOTI!
Vertebrati:!
Uomo                                                                       2,75 × 109     94 cm!
Topo                                                                       2,2 × 109        75 cm!
Rana                                                                         2,25 × 1010   7,7 m!
Fugu rubripes                                                           4 × 108       13,6 cm!
Invertebrati:!
Riccio di mare                                                              8 × 108      27,2 cm!
Drosophila melanogaster                                             1,75 × 108    6,0 cm!
Caenorhabditis elegans                                                  8 × 107       2,7 cm!
Piante!
Lilium longiflorum (giglio)                                              3 × 1011        100 m!
Zea mays (mais)                                                         2,7 × 109      93 cm!
Arabidopsis thaliana                                                     1 × 108         3,4 cm!
Funghi:!
Neurospora crassa                                                       2,7 × 107    9,2 mm!
Saccharomyces cerevisiae                                            1,75 × 107  6,0 mm!
!
a Calcolato in base alla formula 10 bp = 3,4 nm.!



DIMENSIONI DEI GENOMI 

Archaea 



Il paradosso del valore-C 
 
Il DNA genomico totale (aploide) caratteristico di un organismo è detto valore-C  
(C-value). Una relazione diretta tra contenuto di DNA e complessità dell’organismo si 
riscontra fino ai nematodi.  
 
In alcuni  phyla evolutivi si hanno grosse variazioni del contenuto di DNA tra 
organismi che mostrano la stessa complessità. 



Ogni cromosoma eucariotico e’ costituito 
da una molecola di DNA a doppia elica 
lineare e  contiene una quantita’ in peso di 
proteine circa doppia rispetto a quella del 
DNA (cromatina). 





DNA a doppia elica	


Forma della cromatina a 
“collana di perle”	


Nucleosomi impacchettati 
nella fibra di cromatina	


Sezione distesa di un 
cromosoma	


Sezione condensata di un 
cromosoma	


Cromosoma metafasico	


Risultato:  ciascuna  molecola  di 
DNA e’  stata impacchettata in un 
cromosoma  metafasico  che  e’ 
50.000X  piu’  corto  della  forma 
distesa	




H2B	

H2A	


H1	


H3	


H4	




 
Struttura dei nucleosomi: organizzazione degli istoni e del DNA 
nell’ottamero di un nucleosoma (A) e nel tratto di connessione tra 
nucleosomi adiacenti (B). 

CROMOSOMA EUCARIOTICO:                
ORGANIZZAZIONE DELLA CROMATINA 



DNA linker 60bp 

Istone H1 

6 nucleosomi	




 
Struttura della fibra fondamentale: 
modelli a solenoide (A) e a zig-zag (B). 
 

CROMOSOMA EUCARIOTICO:                
ORGANIZZAZIONE DELLA CROMATINA 



Fotografia  al  microscopio  elettronico  di  cromatina  distesa;  sono 
mostrati i nucleosomi con la morfologia “a collana di perla”	


Fotografia al microscopio elettronico di una fibra di cromatina di 30-
nm.	




 
Relazione tra le regioni 
delle proteine attaccate 
all’impalcatura (SAR) 
e sequenze geniche  
nei cromosomi eucariotici. 
 

CROMOSOMA EUCARIOTICO:                
ORGANIZZAZIONE DELLA CROMATINA 



Fibra di cromatina di 
30-nm	


Dominio ad ansa	


Impalcatura di proteine non-istoniche	


Modello  schematico  dell’organizzazione  della  fibra  di  30-nm  in 
domini ad ansa, ancorati ad un’impalcatura di proteine non-istoniche	






An electron microscopic view of a 
metaphase chromosome	






Ciclo 
cellulare 



Ciclo 
cellulare 



 
Rappresentazione schematica della 
mitosi: (A) nucleo in interfase;  
(B, C, D) profase; (E) metafase;  
(F) anafase; (G) telofase;  
(H, I) citocinesi. 
 

 MITOSI E DIVISIONE CELLULARE 



 
Ciclo di condensazione  
e decondensazione dei  
cromosomi durante le varie  
fasi del ciclo cellulare. 
 

VARIAZIONI DELLA STRUTTURA CROMOSOMICA      
DURANTE IL CICLO CELLULARE 



 
Schema del ciclo cellulare. 

INTERFASE E CICLO CELLULARE 



 
Schema riepilogativo della mitosi  
di un organismo con 2n=4. 

NOTA CHIAVE  

MITOSI E DIVISIONE CELLULARE 



Diversi tipi di tessuto possono essere usati per studi citogenetici 

Tessuti pre-natali Tessuti post-natali 

•  Cellule del liquido amniotico o amniociti 
 
•  Villi coriali 
 
•  Linfociti di sangue fetale 
 
 
•  Placenta,pelle, polmone, rene  
        (in casi di aborto terapeutico, aborti multipli,  
         morte del feto) 

•  Linfociti da sangue periferico         
          (il tessuto piu’ comune) 

•  Midollo osseo 

•  Pelle 

•  altri tessuti (es. tessuti tumorali) 



COLTURE CELLULARI 
Tutti i tessuti usati per preparazione dei cromosomi sono messi in coltura  

Medium di coltura 

Variano significativamente nel contenuto. Essenzialmente sono costituiti da: 
 
•  una soluzione salina basale (fornisce la giusta pressione osmotica,isotonica;  
                                                     mantiene la appropriata forza ionica, pH) 
•  glucosio 
•  amminoacidi essenziali 
•  vitamine e nucleotidi 
•  con/senza amminoacidi non essenziali 
•  indicatore di pH, rosso fenolo 
•  5% - 20% di siero bovino fetale (per favorire la proliferazione cellulare) 
•  L-glutamina (amminoacido essenziale per la proliferazione cellulare) 
•  antibiotici (penicillina e streptomicina) 

MEM, RPMI 1640, TC199, McCoy 5A  



•  Colture in sospensione 
 
Linfociti o linfoblasti (da sangue, midollo osseo o altri tessuti) 

•  Colture in monostrato 
 
Fibroblasti e cellule epitelioidi (da pelle, liquido amniotico e dalla maggior 
parte dei tessuti)  

Tipi di colture cellulari 



Durata di una coltura cellulare 

•  “Short-term culture” 
 
-  Linfociti da sangue periferico adulto e fetale  
-  Villi coriali (8-10° settimana) - cellule del Langhans del 

citotrofoblasto si dividono attivamente nel primo trimestre 
-  Midollo osseo  
-  Linfonodi 
-  Blastocisti 

•  “Long-term culture” 
 
-  Pelle 
-  Liquido amniotico (dalla 16° settimana) amniociti che crescono 

in monolayers  
-  Linfoblasti 
-  Cellule mesenchimali dei villi coriali  



Analisi dei villi coriali, una procedura utilizzata 
per la diagnosi prenatale dei difetti genetici. 

Utero"

Placenta"

Corion"

Liquido amniotico"

Simfisi pubica"

Speculo"

Cannula"

8a-10a sett. 



Passaggi nell'amniocentesi, una procedura utilizzata 
per la diagnosi prenatale dei difetti genetici. 

Prelievo di liquido"
amniotico"

Centrifugazione"

Sovranatante"

Analisi biochimiche"
per deficienze"
enzimatiche, difetti"
nelle proteine e"
alterazioni geniche"

Coltura"

Analisi per alterazioni"
cromosomiche"

12a-16a sett. 



Coltura di sangue 



ALLESTIMENTO CARIOTIPO	






Cromosomi  
metafasici 

Nucleo  
interfasico 



ALLESTIMENTO DI COLTURE IN MONOSTRATO 

DISSOCIAZIONE MECCANICA DEL TESSUTO 



DISSOCIAZIONE MECCANICA DEL TESSUTO 

ALLESTIMENTO DI COLTURE IN MONOSTRATO 



DISTRIBUZIONE DEI FRAMMENTI  

ALLESTIMENTO DI COLTURE IN MONOSTRATO 



FIBROBLASTI CRESCIUTI INTORNO AD 
UN FRAMMENTO DI TESSUTO 

ALONE DI CRESCITA 



FIBROBLASTI CRESCIUTI INTORNO AD 
UN FRAMMENTO DI TESSUTO 

ALONE DI CRESCITA 



FIBROBLASTI 



FIBROBLASTI 



Coltura monostrato 
dopo tripsina 

colcemid 1 h  


