| VENERDI' DELL'UNIVERSO

4 FEBBRAIO 2011

DALLA STRUTTURA DEL DNA
AL SEQUENZIAMENTO DEL
GENOMA UMANO

Tognon 2011



LA SCOPERTA DEL DNA

L’acido desossiribunucleico o DNA
fu Inizialmente Isolato da Friedrich
Miescher nel 1869
Dal momento che tale molecola
aveva la sua localizzazione nel
nucleo della cellula egli la chiamo
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La cellula procariota
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DNA e cromosomi
PRINCIPIO TRASFORMANTE: Esperimento di Griffith, 19 28

Nonostante il DNA fosse noto sin dal 1869, la sua identificazione come materiale genetico e
avvenuta solo nel 1944 ed e intimamente legata agli studi sulla virulenza del microrganismo, il
Diplococcus pneumoniae, o piu semplicemente pneumococco, che causa la polmonite nei
mammiferi. | pneumococchi possono esistere in 2 varieta:

1) virulenta , provvista di una capsula polisaccaridica di rivestimento che ne impedisce la fagocitosi;
2) non virulenta , sprovvista di capsula.

Tipo f_(smooth) virulenti ’ :'i‘i. Tipo R (rough):

SA—a é \\non virulenti
# .i:-'*'_":, - - .
<\<L 3
; Quindi, una sostanza

presente nell’estratto S

{2} {v) (chiamata principio
!. trasformante) era
." ¢ responsabile per
l‘ ~ I'induzione della

trasformazione genetica

g? ._...ff Sl _\___‘,_./’_ dei batteri R in S.
.-_1 ) ;)/ ég" o "v'l-/’,—“{‘ __é_,,)

f ; ;,}""P
et @O
CONCLUSIONI: i batteri di tipo S contengono
i informazione per la sintesi della capsula
(€) polisaccaridica di rivestimento del
pneumococco e tale informazione pud essere
ereditariamente integrata ed espressa, in batteri

che hanno perduto la competenza per la sintesi Tognon 2011
dei polisaccaridi della loro capsula




DNA e cromosomi
Identificazione del DNA come materiale genetico:

Esperimento di O. Avery, C. MacLeod, M. McCarty, 19 44
Stabilirono che il principio trasformante era il DNA, purificandolo da estratti
batterici e al tempo stesso dimostrando che l'attivita del principio trasformante
veniva eliminata dalla digestione enzimatica del DNA ma non dalla digestione
delle proteine.




DNA e cromosomi

Identificazione del DNA come materiale genetico:
Esperimento di O. Avery, C. MacLeod, M. McCarty, 19 44

Dimostrarono che il principio
trasformante era I DNA,
purificandolo da  estratti
batterici e al tempo stesso
dimostrando che [l'attivita del
principio trasformante veniva
eliminata dalla digestione
enzimatica del DNA ma non
dalla digestione delle
proteine

batteri S

aggiunta di DNA
S purificato a

batteri R
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DNA e cromosomi

Identificazione del DNA come materiale genetico: Esperimento di Hershey e Chase, 1953

Hersey e Chase sapevano che il virus T2 era costituito soltanto da DNA e proteine e che il virus era
in qualche modo capace di usare il proprio materiale genetico per riprogrammare la cellula ospite
per farle produrre nuovi fagi. Tuttavia, non erano a conoscenza di quale dei due componenti, DNA o
proteine, fosse la causa.

Assorbimento del fago su
E. coli ed iniezione del

G Rilascio della progenie cromosoma fagico Q Degradazione del
in seguito a lisi della cromosoma batterico
parete batterica da parte di enzimi

specifici del fago

cromosoma cromosoma
fagico batterico
(ospite)
ceI_IuIa(lj_ cromosoma
Oséplt:eoli | fagico
' Il cromosoma batterico
e completamente degradato
Guaina, piastra .
e Le teste del fago P fagici 9 Replicazione del

cromosoma del fago
usando materiali
batterici ed enzimi
del fago ;

vengono assemblate pasale elibre
Assemblaggio delle N della coda del
particelle fagiche =, fago |

della progenie

e Espressione dei geni del fago per la

produzione delle componenti strutturali Tognon 2011




DNA e cromosomi
|dentificazione del DNA come materiale genetico: Esperimento di Hershey e Chase, 1953

Alfred Harshey e Martha Chase stavano studiando nel 1953 un
batteriofago chiamato T2.

65 nm
DNA testa 100 nm
Corpo |
centrale guaina
100 nm
fibre della

Fotografia al M.E. del

coda i _
el batteriofago T2

basale 1nm=10°"m




DNA e cromosomi

Identificazione del DNA come materiale genetico: Esperimento di Hershey e Chase, 1953

Involucro
proteico

Fago T2

Crescita del batteri in
terreno contenente 32P
e infezione con | fagi

DNA

E. coli

Crescita del batteri in
terreno contenente 3°S

e infezione con | fagi

E. coli

Progenie fagica
con DNA
marcato con 32P

lisi
Progenie fagica
con proteine
marcate con 3°S
lisi
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DNA e cromosomi

Identificazione del DNA come materiale genetico: Esperimento di Hershey e Chase, 1953

Usarono gli isotopi
radioattivi del fosforo e
dello zolfo per
marcare
rispettivamente il DNA
e le proteine virali. Cio
fu possibile in quanto
le proteine virali sono
ricche di zolfo ma
mancano di gruppi
fosfato, mentre il DNA
presenta una
situazione opposta.
Gli esperimenti
mostrarono che solo il
DNA virale entra nella
cellula batterica e,
inoltre, questa
molecola deve
contenere le
informazioni capaci di
indirizzare la cellula
verso la produzione
del DNA e delle
proteine di tipo virale.

Progenie fagica

La maggior parte
della radioattivita
e presente qui

Progenie fagica

La maggior parte
della radioattivita
e presente anche

qui
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DNA e cromosomi: Struttura del DNA

Analizzando la fotografia Franklin ottenne
delle informazioni sulla struttura atomica
della molecola. In particolare, concluse
che il DNA era una struttura ad elica che
presentava due periodicita distintive di
0,34 nm e 3,4 nm lungo l'asse della

molecola.
Rosalind Franklin Maurice Wilkins (ricevette nel '62
il premio Nobel con Watson e Crick)
Lastra fotografica
Sorgente di \

raggi X

\ Campione di DNA
\

-

Analisi del DNA mediante diffrazione dei raggi X. Un fascio parallelo di raggi X viene diretto su

un arrangiamento regolare e ripetuto di atomi. Il raggio viene diffratto dagli atomi secondouno
schema che e caratteristico del peso atomico e della disposizione spaziale degli atomi nella — 4
molecola. | raggi X diffratti sono registrati su una lastra fotografica.

Schema di diffrazione dei raggi X
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DNA e cromosomi: Struttura del DNA

La scoperta della struttura del DNA
avvenne alla Cambridge University nel
1953, da parte dell’americano James D.
Watson, ed un inglese, Francis H. Crick .
Il loro modello per la struttura del DNA era
principalmente basato su studi di
diffrazione dei raggi X, ottenuti da da
Maurice Wilkins e Rosalind Franklin.




DNA e cromosomi: Struttura del DNA

LA DOPPIA ELICA DEL DNA ossatura di zuccheri

In una molecola di DNA fosfati

due filamenti antiparalleli

con sequenza

nucleotidica

complementare sono

accoppiati in una doppia

elica destrogira con circa base
10 nucleotidi per giro.

legami
idrogeno

<«— un giro dell'elica = 3,4 nm ——

Modello a spazio
pieno del DNA.

fessura principale fessura secondaria
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DNA e cromosomi:

CeN
delle basi

Paia di
basi

Scheletro
di zuccheri
e fosfati

Struttura del DNA

Solco
minore

Solco
maggiore

«—1nm——

} 0,34
nm

Passo = 3,4 nm
(10 nucleotidi)
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DNA e cromosomi: Struttura del DNA
OSSATURA DI ZUCCHERI FOSFATI DEL DNA LE QUATTRO BASI DEL DNA ACCOPPIATE

estremita 5’ base

timina citosina

attacco al 3’ attacco al 5’ .
- estremita 3’

legame fosfodiestere

legame
idrogeno

adenina

IL DNA AL MICROSCOPIO ELETTRONICO _
guanina

singolo
filamento

zucchero fosfato

doppio
filamento
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DNA e cromosomi
Struttura del DNA

adenina timina

pirimidina + pirimidina
DNA troppo sottile

purina + purina
DNA troppo grosso

purina + pirimidina guanina CItOSIﬂia;'x.&A
spessore del DNA compatibile con I'analisi ai raggi X T
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DNA e cromosomi
Le diverse forme del DNA

FORMA B FORMAA FORMA Z (sinistrorsa)
Tognon 2011

E fisiologica E’ la sperimentale (disidratata) E’ fisiologica



DNA e cromosomi
Cromatina

L'unita strutturale base della cromatina e il nucleosoma che e un ottamero di
proteine istoniche su cui si avvolge il DNA. Sul nucleosoma si avvolgono 166
pb (due giri completi di DNA) bloccati in posizione da una molecola di istone
H1.

2 molecole di H2A,

H2B, H3 e H4




DNA e cromosomi La cromatina contiene,

Cromatina inoltre, quantita
approssimativamente

analoghe di un’ampia
varieta di proteine non
Istoniche. Vi sono piu di
un migliaio di differenti
tipi di proteine, che
sono coinvolte in varie
attivita funzionali, come
Istone H1 la replicazione del DNA
e I'espressione genica.

Particella del nucleo

del nucleosoma DNA di Proteina non
collegamento istonica

Intervalli di 200 coppie di basi

Il compattamento del DNA con gli istoni produce una fibra di cromatina con un diametro
di circa 10 nm che e composta da nucleosomi separati da segmenti di DNA di
collegamento lunghi in media 80 coppie di basi. Il compattamento del DNA in queste
fibre di cromatina accorcia la sua lunghezza di circa 6 volte.

Fotografia al microscopio
elettronico della fibra di
cromatinadi 10 nm. i
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DNA e cromosomi

| | ~ Cromatina | - |
La cromatina puo poi essere ulteriormente condensata da un avvolgimento in fibre di 30 nm la cui

struttura rimane ancora da determinare.

Particella del nucleo
del nucleosoma

30 nm

10 nm
DNA

Fibra da 10 nm
. . . Fibra da 30 nm
Le fibre di cromatina da

30 nm contengono circa
6 nucleosomi per giro.

/30 nm

M.E. <

10 nm
o
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DNA e cromosomi

Cromatina e cromosomi
Quando le cellule entrano in mitosi, i cromosomi subiscono una forte
condensazione che ne consente una piu agevole distribuzione alle
cellule figlie. Le anse di fibre di cromatina di 30 nm si avvolgono
ulteriormente su se stesse per formare i cromosomi metafasici delle
cellule mitotiche, nelle quali il DNA risulta condensato di circa 10.000
volte. La cromatina cosi condensata non puo piu essere utilizzata come
stampo per la sintesi di RNA, e quindi la trascrizione viene interrotta
durante la mitosi.

10 nm

Profase
Metafase . _
| ‘ Cromatidi fratelli
nterfase Centromero
Fibre del fuso
Cromatina Centrosoma
decondensata
Anafase
Telofase
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DNA e cromosomi
Struttura dei cromosomi

Centromero: regione <\Telomeri: sequenze alle estremita
specializzata del cromosoma dei cromosomi eucariotici.

che svolge un ruolo Svolgono un ruolo fondamentale
fondamentale nellassicurare nella replicazione e nel

la corretta distribuzione dei mantenimento dei cromosomi.
cromosomi duplicati tra le Consistono di sequenze specifiche
cellule figlie (nelluomo AGGGTT) ripetute per
durante la mitosi. varie Kb e terminano con una
Fungono anche protrusione di DNA a singolo

da siti di filamento.

attacco

del fuso

mitotico.
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Replicazione
semiconservativa del
DNA.

| due filamenti di DNA
parentale si separano e
ciascuno serve da stampo
per la sintesi di un nuovo
filamento figlio mediante
accoppiamento delle basi.

Replicazione del DNA

Filamento vecchio
di DNA

Filamento nuovo
di DNA
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Dal DNA al RNA alle Proteine

Il flusso dell'informazione genetica e da DNA a RNA a proteine. Tutte le cellule, dai
batteri all’'uomo, esprimono la loro informazione genetica in questo modo — un principio
cosi fondamentale da essere chiamato il dogma centrale della biologia .

Replicazione

Riparazione
Ricombinazione
genetica
DNA
TRASCRIZIONE
DEL DNA (sintesi di RNA)
RNA
codoni
SINTESI PROTEICA
PROTEINA
aminoacidi




Trascrizione del DNA
Il primo passaggio della lettura di una parte necessaria delle istruzioni genetiche di una
cellula e quello di copiare una porzione particolare della sequenza nucleotidica del suo
DNA — un gene — in una sequenza nucleotidica di RNA. L'informazione del DNA, anche
se copiata in un’altra forma chimica, € ancora scritta essenzialmente nello stesso
linguaggio del DNA — il linguaggio di una sequenza nucleotidica. Da cui il nome
trascrizione.
In termini molecolari un GENE puo essere definito come un segmento di DNA che viene
espresso per ottenere un prodotto funzionale, corrispondente o ad una molecola di RNA
(es. RNA ribosomiali o RNA transfer) o ad un polipeptide.

Promotore Regione codificante Segnale di
fine trascrizione

Tog non 2011 W “ . P




Il trasferimento dell’informazione dal DNA alle proteine

In che modo
I'informazione in una
sequenza lineare di
nucleotidi nel’RNA e
tradotta nella sequenza
lineare di una serie
completamente diversa

di subunita, gli
amminoacidi delle
proteine? La sequenza =
nucleotidica di un gene, =
per mezzo del’'mRNA,
e tradotta nella
sequenza degli
amminoacidi di una
proteina seguendo
regole che sono note
come il codice
genetico.

era

Prima let

IL CODICE GENETICO E' DEGENERATO

Seconda lettera

STOP STOP
STOP

o
N
Q
D
—
@
Q

Met




& "#

% &

Tognon 2011 Y



STIGMA
(ricettacolo di - $

polline) / . $ (01

ANTERA 2 3
(contiene 2
polline) '

*2 4 + +

OVAIO OVulLl

5 ( o

Tognon 2011 (%



%$ . ) 5§, 3 %

Tognon 2011



%

%
> (

$ (

Tognon 2011




| **

*!|

N
>$!1
>$ ;1
*$=1

G %1

Tognon 2011 § 4



Tognon 2011 @



Principio della segregazione degli alleli
0
prima legge di Mendel

Le basi cromosomiche della
segregazione.

La separazione dei cromosomi
omologhi durante la meiosi determina
la segregazione degli alleli. Si noti che
1/2 dei gameti presenta l'allele T e 1/2
I'allele t

Il principio della segregazione si
applica al cromosomi omologhi

Tognon 2011 (G
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L'organizzazione dei genomi cellulari

1. | genomi della maggior parte
degli eucarioti sono piu grandi e
piu complessi di quelli dei
procarioti

2. Le dimensioni del genoma di
molti eucarioti non sembrano
correlate alla complessita
genetica. Per es. giglio e
salamandra.

3. Spiegazione: i genomi della
maggior parte delle cellule
eucariotiche non contengono
soltanto geni funzionanti ma
anche grande guantita di DNA
che non codificano per
proteine.

Haemophilus

influenzae
Micoplasma E. coli
Batteri
_ Lievito
Funghi
Arabidopsis Giglio
Vegetali
Drosofila
Insetti
Rospo Salamandra
Anfibi
~ Pollo
Uccelli
- Uomo
Mammiferi

10> 10% 107 108 10° 1010 101 1012
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L'organizzazione dei genomi cellulari

Genoma Umano
3000 Mb
|

Geni e sequenze DNA extragenico
associate 2100 Mb
900 Mb

| DNA unico e a DNA ripetitivo
Non codificante basso numero 420 Mb
810 Mb di copie
1680 Mb

Ripetuto in tandem Disperso

Introni Pseudogeni | | | |

Minisatelliti | Microsatelliti SINE LINE

Regioni di Satellite Retrotrasposoni s
controllo 7 0
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L'organizzazione dei genomi cellulari: I geni = sequenze uniche

Introni ed esoni
DNA cromosomico

sequenza spaziatrice introne 1 introne 2 sequenza spaziatrice
5’ 3!
3’ 5!
esone 1 esone 2 esone 3

Trascrizione

Trascritto

primario di RNA > S

Splicing

RNAmM 5’ 3

In termini molecolari un gene puo essere definito come un segmento di DNA che € espresso per
produrre un prodotto funzionante, che puo essere sia un RNA (ad es. ribosomale e transfer) o un
polipeptide. Una parte del DNA che non codifica negli eucarioti @ composto da lunghe sequenze_ di
DNA che si trovano fra i geni (sequenze spaziatrici ). - «-séf
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L'organizzazione dei genomi cellulari
La scoperta degli introni, 1977 Gene hexon (proteina strutturale)

esoni

DNA adenovirus

introni

DNA a singolo filamento

P. Sharp e R Roberts
utilizzarono I'adenovirus
perché il suo genoma e
piccolo e gli RNAmM sono Esone 2 |

prodotti in alta quantita. Esone 1 Ibrido RNA-DNA
Esaminarono al microscopio

Estremita 5’ del’lRNAmM

Introne 1

elettronico gli ibridi RNA- Esone 3
DNA. Esone 4
Introne 2 Estremita 3’ del’lRNAmM
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L'organizzazione dei genomi cellulari

Il gene della b-globina di topo

Poco dopo la scoperta degli introni negli adenovirus, simili osservazioni furono
fatte su geni clonati di cellule eucariote. Per es., I'analisi al microscopio
elettronico di ibridi RNA-DNA e il successivo sequenziamento di DNA genomici
clonati ha indicato che la regione che codifica per il gene della b-globina di topo
e interrotta da due introni che vengono rimossi con lo splicing.

esone 1 intronel esone?2 introne2 esone3

DNA 5’ 31
3 5
Trascrizione
Splicing
RNAM 5 3
5 UTR ~ 3'UTR
Traduzione
Proteina

UTR: regioni non tradotte 1. F
Tognon 2011 ¥,




L'organizzazione dei genomi cellulari

DNA ripetuto in tandem

Satellite Minisatelliti
Unita da 5 a 200 bp Unita da finoa 5 bp
Segmenti lunghi fino a Segmenti lunghi fino a 25 kb
gualche centinaio

di chilobasi _ N
Microsatelliti

Unita > 4bp
Segmenti lunghi fino150

5'-CACACACACACA -3

7 ¥ 3 5
Ly N
-
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L’organizzazione dei genomi cellulari
Sequenze di DNA ripetitivo

1. DNA a sequenza semplice: contiene serie in tandem di migliaia di copie di brevi
sequenze, che vanno da 5 a 200 nucleotidi.

Telomero (unita ripetute in

a) DNA satellite: sequenze lunghe tandem del minisatellite
. . _ TTAGGG). Lunghezza di
b) DNA minisatellite: sequenze medie T

c) DNA microsatellite: sequenze corte

L _ Centromero (vari componenti di DNA
Nessun DNA satellite viene trascritto satellite. Lunghezza di diverse Mb.

Microsatelliti (ampiamente

Queste sequenze in totale occupano il distribuiti nei vari cromosomi)
10-20% del DNA totale.

DNA minisatellite ipervariabile
(particolarmente nelle regioni
vicine ai telomeri).
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primer radioattivo

2’3’ dideossinucleotide

Migrazione
dei
frammenti

Il sequenziamento

secondo Sanger
sintesi di DNA in presenza di
dideossinucleotidi che terminano
la catena

Elettroforesi
autoradiografia

Sequenza del filamento
complementare
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Mappatura e seqguenziamento di genomi completi: i genoma umano

: Filamento singolo di DNA
Seguenziamento

automatico del DNA Primer fluorescenti diversi con ciascun
dideossinucleotide

Mescolamento dei prodotti
Elettroforesi
Fotomoltiplicatore

Migrazione dei frammentsi

Raggio laser
Fluorescenza
Computer

Tognon 2011
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Il numero del geni nella cellula umana

Il DNA di una cellula umana aploide e costituito da 3 x 10° coppie
di basi.

Approssimativamente 1/3 del genoma corrisponde a sequenze
altamente ripetute, lasciando circa 2 x 10° coppie di basi per i geni
funzionanti, per gli pseudogeni e per le sequenze spaziatrici non
ripetitive. Se un gene medio occupa circa 10.000-20.000 coppie di
basi (compresi gli introni), il genoma umano consisterebbe di circa
100.000 geni e le sequenze che codificano proteine
corrisponderebbero soltanto al 2-3% circa del DNA umano.
Questa stima e stata corretta dal sequenziamento del genoma
umano con cui si e dimostrato che il numero dei geni e di circa
30.000-35.000.
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1. Progetto Genoma Umano

Il Progetto Genoma Umano (The Human Genome Project)

e un progetto internazionale il cui obiettivo finale e la
mappatura completa del patrimonio genetico umano (genoma)
mediante il sequenziamento , cioe attraverso l'identificazione
della disposizione dei nucleotidi (basi azotate), lungo tutta I’
elica del DNA.

Nel progetto sono convogliati sia gli sforzi della ricerca
pubblica di molte nazioni (tra cui Stati Uniti, Francia,
Germania, Giappone, Italia, Gran Bretagna e altri membri
dell’'Unione Europea) sia quelli di aziende private che operano
IN maniera centralizzata
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2 Progetto Genoma Umano

Il genoma e l'insieme di tutte le informazioni genetiche depositate
nella sequenza del DNA ottenuto nel nucleo delle cellule sotto
forma di cromosomi.

Ogni cromosoma e costituito da una lunga molecola di DNA
organizzato in una complessa struttura tridimensionale.

Nel genoma risiedono sia sequenze che non sembrano avere
apparentemente una funzione, il cosiddetto DNA spazzatura, sia
geni, cioe le sequenze in cui risiede l'informazione genetica per
la sintesi delle proteine, che stabiliscono le caratteristiche
peculiari di ogni individuo.
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3 Progetto Genoma Umano
Il Progetto Genoma Umano prevede l'analisi del genoma attraverso la
tecnica del sequenziamento del DNA.

Il sequenziamento consiste nell'individuare e ordinare tutti i
nucleotidi che costituiscono il nostro patrimonio genetico cosi come
sono posizionati nel genoma.

| nucleotidi sono quattro e sono le molecole di base con le quali e
costruito il DNA, sono indicati anche con il termine di basi e sono
I'adenina (A), la timina (T), la guanina (G), la citosina (C).

Dal punto di vista tecnico per effettuare un sequenziamento e
necessario isolare un frammento di DNA, in quanto con le tecnologie
ora disponibili non e possibile sequenziare tutto il genoma
direttamente.

Quindi si procede spezzettando | genoma in vari frammenti che

vengono Inseriti in vettori, sequenze di DNA in grado di ospitare
frammenti genici esterni e di permetterne lI'amplificazione, cioe la
produzione in grande numero
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4 Progetto Genoma Umano

Si stima che l'intero genoma umano sia
costituito da oltre 3,12 miliardi di nucleotidi
(basi) messe in sequenza, e sequenziarlo vuol
dire individuare e ordinare ciascuna di questi
nucleotidi (basi azotate).

Il genoma e diverso tra individui, ma solo
dell'uno per mille, e questa differenza e
sufficiente per riflettersi nella variabilita che si
osserva non solo tra le persone, ma anche tra i
gruppi etnici.
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5 Progetto Genoma Umano

L'idea di fondo del Progetto Genoma Umano era
I'acquisizione di conoscenze che potessero essere di
fondamentale importanza nel comprendere | meccanismi
della genetica umana e I'implicazione dei geni nello
sviluppo delle malattie umane.

Per perseqguire guesto fine e stato necessario isolare dei
frammenti di genoma con tecniche piu 0 meno sofisticate,
la costruzione di mappe genetiche sempre a piu alta
risoluzione di questi frammenti, fino ad ottenere una serie
di frammenti sequenziati che possano essere allineati a
descrivere l'intero genoma.
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6 Progetto Genoma Umano

Il genoma umano e stato sequenziato.

Il prossimo obiettivo, una volta completata la
mappatura, e quello di associare ad ogni

sequenza genica una funzione.

Una alta percentuale del DNA non ha
probabilmente una funzione.
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7 Progetto Genoma Umano

A guesto punto, isolato il frammento di DNA si proc ede al
sequenziamento vero e proprio.

Gli scienziati della Celera Genomics hanno procedut o lavorando
su tutto il genoma utilizzando una tecnica che si b asa sull'analisi
contemporanea dei due filamenti di DNA, dopo aver o ttenuto dei
frammenti casuali dall'intero genoma. In questo mod 0 ovviamente
si ottengono le sequenze di frammenti di DNA di cui non si
conosce l'ordine.

Molti di questi frammenti, essendo stati generati | N maniera
casuale, saranno parzialmente sovrapponibili e pert  anto sara
possibile, grazie all'ausilio dei computer, ordinar e tutti | frammenti
e ottenere un'unica lunga sequenza di DNA per ogni cromosoma,
cioe la sequenza completa del genoma umano
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8 Progetto Genoma Umano

Sono stati contati in totale 3.164.700.000 coppie d 1 nucleotidi (basi
azotate).

Nel genoma umano, DNA, sono stati identificati 30.0  00-35.000 geni
(la previsione era di 50.000-100.000 geni in totale ).

Solo il 2% del genoma umano e codificante.
Per quanto riguarda il numero di geni per cromosoma :
Il cromosoma 1 e risultato essere il piu ricco di g eni (2.968),

mentre il cromosoma Y il piu povero (231).

11 99.9% delle basi e uguale in tutti gli individui  , quindi solo I'1%e.
delle basi differenzia tutti gli esseri umani.
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