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Cosa si intende per genetica di popolazione

Perché si studia la genetica di popolazione

Come si studia la genetica di popolazione



La genetica di popolazione 
Lo studio della genetica di popolazione parte 

dal presupposto che  tutte le popolazioni 
presentano un certo grado di  variabilità

non c’è evoluzione senza variabilità

Variabilità morfologica



 La genetica di popolazione studia l’ereditarieta’ di caratteri in 
gruppi di individui che si accoppiano randomicamente:

Locus o gene= è il sito del DNA che codifica per un preciso carattere
Allele  = una delle espressioni possibili di un dato carattere

I caratteri fenotipici sono l’espressione di quanto codificato nel DNA
Secondo il dogma centrale della biologia 

DNA          RNA          PROTEINE
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2N



E alla fine nella progenie ciascun genotipo sarà presente
con una certa frequenza

f(AA) = p4 + 2p3q + p2q2= p2 (p2+ 2pq +q2) = p2

f(Aa) = 2p3q + 4p2q2 + 2pq3 = 2pq (p2 + 2pq +q2) = 2pq
f(aa) = p2q2 + 2pq3 + q4 = q2 (p2 + 2pq +q2) = q2

Cioè esattamente le frequenze che si
ottengono immaginando di accoppiare
a caso i gameti del pool genico
parentale

Ciascun individuo di una popolazione sarà quindi portatore di una copia di alleli per 
ciascun locus



Legge di Hardy Weimberg
In una popolazione infinitamente grande, in cui gli incroci

avvengono casualmente , in cui non vi siano mutazioni, nè
migrazioni, nè selezione

le frequenze alleliche in locus con 2 alleli non cambiano nel tempo, e 
le frequenze genotipiche si stabilizzano secondo le proporzioni: 

 Va sempre tenuto presente che H-W e’ un modello
matematico che ci fornisce “un’ipotesi zero” cioe’ un punto di
partenza per saggiare gli effetti che possono modificare le
frequenze alleliche: ci permette di individuare le forze che
Influiscono sulla popolazione naturale

p2 + 2pq + q2=1



Condizioni per l’equilibrio di Hardy-Weinberg

• Organismo diploide, riproduzione sessuata
• Unione casuale
• Popolazione grande
• Mutazione trascurabile
• Migrazione trascurabile
• Mortalità indipendente dal genotipo
• Fertilità indipendente dal genotipo



F(AA) F(Aa) F(aa) p  
40 0 60 0.4
37 6 57 0.4
32 16 52 0.4
20 40 40 0.4
16 48 36 0.4
10 60 30 0.4

1 78 21 0.4
0 80 20 0.4

Per ogni frequenza allelica ci sono moltissime combinazioni
di frequenze genotipiche, ma solo una è quella di equilibrio 



L’equilibrio di Hardy-Weinberg

Dopo una generazione di accoppiamento casuale:   
Genotipo AA    Aa aa
Frequenza p2 2pq q2



Dopo la prima generazione di panmissia

p, q

p2, 2pq, q2

Quindi, in una popolazione panmittica:

•Le frequenze genotipiche dipendono esclusivamente dalle frequenze alleliche della
generazione precedente

•Le frequenze alleliche non cambiano attraverso le generazioni

Quindi, se c’è equilibrio non c’è evoluzione, e viceversa



Se non si incontrano queste condizioni:

• Unione casuale Inbreeding

• Popolazione grande Deriva genetica

• Mutazione trascurabile Mutazione

• Migrazione trascurabile Migrazione

• Mortalità indipendente dal genotipo Selezione
• Fertilità indipendente dal genotipo Selezione



Quando la scelta del partner riproduttivo non è 
casuale rispetto al suo genotipo si parla di unione 

assortativa

Unione non casuale

L’unione assortativa è positiva
quando si scelgono partners

fenotipicamente e geneticamente 
simili

L’unione assortativa è negativa
quando tra i partners la differenza 
fenotipica e genotipica è notevole

Inbreeding o consanguineità
(diminuzione delle frequenze degli eterozigoti)

(aumento delle frequenze degli 
eterozigoti)



Effetti dell’inbreeding
• La tendenza ad accoppiarsi fra consanguinei determina la comparsa

nella progenie di un eccesso di omozigoti:



COEFFICIENTE DI INBREEDING (F)
Probabilità che due alleli identici si trovino insieme nello 

stesso zigote
• da 0: unioni del tutto casuali (assenza di inbreeding) 
• a 1: quando gli alleli sono identici 

Genotipo Hardy-
Weinberg

con 
inbreeding

AA p2 p2 + pqF
Aa 2pq 2pq (1-F)
aa q2 q2  + pqF

L’inbreeding non altera le frequenze alleliche ma solamente le frequenze 
genotipiche





Se non si incontrano queste condizioni:

• Unione casuale Inbreeding

• Popolazione grande Deriva genetica
• Mutazione trascurabile Mutazione
• Migrazione trascurabile Migrazione
• Mortalità indipendente dal genotipo Selezione
• Fertilità indipendente dal genotipo Selezione



LA PERDITA  CASUALE DI ALLELI MODIFICA LE FREQUENZE ALLELICHE DELLA 
POPOLAZIONE  E QUINDI LE GENERAZIONI SUCCESSIVE

Deriva genetica



Deriva genetica

Le popolazioni non sono infinite, ma di solito sono
sufficientemente grandi da vanificare gli effetti casuali delle

variazioni alleliche cioe’ da annullare la deriva genetica.

Le variazioni casuali sono originate da fenomeni che non 
hanno niente a che vedere con il pool genico della popolazione.

o con il singolo locus che si sta considerando.

Esempi tipici sono
le catastrofi naturali che non uccidono gli individui sulla base del 
loro patrimonio genetico. 
il numero ridotto di progenie che non permette a tutte le 
possibili combinazioni di verificarsi



4 populations

2 at N=25

2 at N=250

Conseguenze della deriva
I cambiamenti delle frequenze alleliche diventano cumulativi nel corso delle 
generazioni. Tuttavia essendo i cambiamenti casuali possono andare in due 

direzioni fino a portare la frequenza di un allele a 0 (perdita)  o a 1 (fissazione).



DIMINUZIONE DELLA POPOLAZIONE

DERIVA GENICA

Diminuzione della
variabilità genetica
intra popolazione

Aumento della
variabilità genetica
inter popolazione

Quali sono I fattori che portano alla deriva genica?
Fixation,Homozygosity,Inbreeding



Effetto collo di bottiglia (Bottleneck)
I colli di bottiglia costituiscono drastiche diminuzioni di 

numero che le popolazioni possono avere periodicamente

Per esempio possono essere dovute a severe condizioni 
ambientali avverse, epidemie o intervento antropico

Ha un effetto casuale in relazione alla casualità della 
popolazione che sopravvive alla riduzione numerica 

I  genotipi che sopravvivono
generalmente non riflettono il pool 

genico cella popolazione prima 
della riduzione



Effetto fondatore
• Si ha quando una nuova popolazione ha origine da un 

piccolo numero di individui (esempio è la 
colonizzazione di particolari areali quali isole o bacini
chiusi) 

• I colonizzatori sono un piccolo gruppo e non 
rappresentano la popolazione di partenza.

• Le frequenze alleliche nella nuova popolazione
possono essere differenti dalla popolazione dalla quale
sono migrati i colonizzatori



Sia l’effetto fondatore che i colli di bottiglia
tendono a eliminare gli alleli meno frequenti, 
perpetuando solamente quelli più comuni e 

determinando una drammatica riduzione della
variabilità genetica e della capacità di

adattamento



Se non si incontrano queste condizioni:

• Unione casuale Inbreeding
• Popolazione grande Deriva genetica

• Mutazione trascurabile Mutazione
• Migrazione trascurabile Migrazione
• Mortalità indipendente dal genotipo Selezione
• Fertilità indipendente dal genotipo Selezione



Mutazione
• Per mutazione si intende una modificazione della

struttura del locus per cui un allele è convertito
direttamente in un’altro

• Quanto gli alleli mutano vengono modificate le
frequenze di entrambi gli alleli, quello mutato e
quello mutante

• Se l’allele ‘A’ muta in ‘a’ la frequenza di A 
diminuisce

• Il tempo richiesto per questo cambiamento è molto 
lungo a causa delle basse velocità di mutazione



• L’effetto delle mutazioni sull’equilibrio di Hardy
Weinberg è molto lieve in quanto i tassi di
mutazione sono molto bassi.

• Gli effetti delle mutazioni sono solitamente ignorati
poichè i valori non sono significativi se comparati
con altri fattori

µ = 10-4

Mutazione and migrazione

m = 10-2



Se non si incontrano queste condizioni:

• Unione casuale Inbreeding
• Popolazione grande Deriva genetica
• Mutazione trascurabile Mutazione

• Migrazione trascurabile Migrazione
• Mortalità indipendente dal genotipo Selezione
• Fertilità indipendente dal genotipo Selezione



MIGRAZIONE
• La migrazione o flusso genico si ha quando individui di una

popolazione si spostano in un’altra popolazione
• Per avere un effetto genetico-evoluzionistico le due

popolazione devono differire nelle frequenze alleliche

• La migrazione può avere un effetto
significativo sulle frequenze geniche

• La modificazione delle frequenze
geniche modifica l’adattamento locale



Se non si incontrano queste condizioni:

• Unione casuale Inbreeding
• Popolazione grande Deriva genetica
• Mutazione trascurabile Mutazione
• Migrazione trascurabile Migrazione

• Mortalità indipendente dal genotipo Selezione
• Fertilità indipendente dal genotipo Selezione



Selezione Naturale

• Si realizza quando un genotipo ha un
vantaggio riproduttivo su un altro

• E’ la riproduzione differenziale di genotipi
alternativi

• E’ il meccanismo che permette l’adattamento
degli organismi all’ambiente

• Organismi adattatati sono quelli che lasciano
le progenie più numerose



Selezione per  
genotipi estremi

Selezione contro 
genotipi estremi 

Selezione per un 

genotipo particolare



selezione

Come la deriva, la selezione determina una variazione delle
frequenze alleliche. Tuttavia, nel caso della selezione, è
possibile prevedere quale sarà la frequenza degli alleli
all’equilibrio:

1. Nella selezione direzionale l’allele “vantaggioso” verrà
fissato, mentre l’altro allele verrà perso

2. Nel “vantaggio dell’eterozigote” si mantiene il
polimorfismo; la frequenza allelica all’equilibrio dipende
dalla fitness dei vari genotipi



Il parametro comunemente utilizzato per 
misurare la selezione naturale è la  
FITNESS DARWINIANA (o relativa); 
essa è una misura dell’efficienza 
riproduttiva di un dato genotipo per un 
dato ambiente e in un dato momento.



1/2 = 
0.5

1.8/2 = 
0.92/2 = 12. Fitness

10/10 = 
1

90/50 = 
1.8

80/40 = 
2

Calcolo
1. Numero medio della progenie
per individuo nella generazione
successiva (b/a)

180109080
(b) Numero di zigoti prodotti da
ciascun genotipo nella generazione
successiva

100105040(a) Numero di zigoti in una 
generazione

Total
e

A2A2A1A2A1A1

Genotipo

È il numero di individui di un genotipo ottenuto da  un individuo dello stesso 
genotipo dopo una generazione



Come si  studia la diversità genetica
Si studia andando a rilevare i polimorfismi presenti in 

alcuni marcatori presenti nel DNA
I marcatori sono frammenti ipervariabile di DNA  che vengono 

trasmessi da una generazione all’altra



Biopsie “al volo”
Dardo bioptico 
Spugna abrasiva







Importanza del recupero dei delfini 
spiaggiati per la raccolta di campioni 

di DNA da  sottoporre ad analisi 
genetica vista la difficoltà  di recupero 

di campioni da animali vivi 



10 mM Tris Cl  pH 8,
2 mM EDTA, 10 mM
NaCl 1%  SDS , 10 

mg/ml DTT
0,5 mg/ml Proteinasi K  

55°C – 60’

Centrifugazione 
10’ – 13200rpm

1 V di isopropanolo
2 h a -20°C

Precipitazione e 
prelievo del DNA

Lavaggio 
Etanolo 70%

Solubilizzazione 
in  TE buffer

Centrifugazione 
5’ – 13200 rpm

+1 V
fenolo

Centrifugazione
5’ – 13200 rpm+1 V

Fase acquosa
fenolo/cloroformio 

/isoamylalcol
25:24:1

+1 V
Fase acquosa
cloroformio 

/isoamylalcol

Fase acquosa





La qualità del DNA recuperato dipende dallo stato di 
conservazione dell’animale spiaggiato



Strumenti per l’analisi genetica

• Allozimi

• RFLP
• AFLP
• RAPD
• Microsatelliti
• DNA mitocondriale

a livello di proteine (proteici o istochimici) 

a livello di DNA 

I marcatori maggiormente utilizzati nella valutazione della 
genetica dei delfini sono

i microsatelliti e il DNA mitocondriale

marcatori



caratterizzati da

Ampia distribuzione nel genoma

Elevato numero di alleli

Alti livelli di eterozigosità

Trasmissione mendeliana

Sono particolarmente utili per lo studio di mutamenti recenti nella popolazione 
perché sono soggetti a tasso mutazionale più alto rispetto a quello di altre 

sequenze geniche

MICROSATELLITI



1)SLIPPED STRAND MISPAIRING
Appaiamento sfasato di corte sequenze ripetute in tandem
Causa piccole delezioni/inserzioni (che possono generare polimorfismi di lunghezza)





Elettroforesi su gel dei prodotti di PCR

Allele A Allele B





DNA mitocondriale

Ereditato per via materna

Presente in numerose copie 
in ciascuna cellula



PCR

sequenziamento

Presenta polimorfismi di  sequenza



I dati ottenuti possono essere utilizzati per la valutazione delle alterazioni alla  legge di 
Hardy Weimberg o per determinare relazioni di parentela tra individui e popolazioni



Pop A

Pop B

Popolazione A
Popolazione B
Popolazione C

Pop C

Genotype Assignment Test
Determina la possibilità di assegnare ciascun individuo ad una popolazione,
caratterizzata dalla media delle caratteristiche genotipiche degli individui che la
costituiscono, sulla base della massima somiglianza del genotipo dell’individuo
con quello medio di una delle tre popolazioni



Differenziazione tra  popolazioni di 
tursiopi che vivono in mare aperto o nei 
pressi delle coste nel golfo della 
California



Bassissima dispersione di maschi e femmine di tursiopi  
del nord  atlantico appartenenti a una popolazione  
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