
Genomi di pianta sequenziati  



2000 :  inizia  lõera della  genomica funzionale .   
Il  primo genoma di una pianta  superiore  è 
sequenziato  completamente  
 



Arabidopsis thaliana  

Questa  pianta non ha unõimportanza agronomica, ma offre  
importanti  vantaggi per  quel che riguarda  la ricerca  di 
base, in particolare  per  lõattribuzione di funzioni  ai geni  

Arabidopsis thaliana  è una piccola 
angiosperma che viene usata come 
organismo modello nella biologia vegetale.  

Arabidopsis  è un membro della famiglia 
delle Brassicaceae  



I vantaggi apportati dallõuso di Arabidopsis thaliana: 

ÅGenoma piccolo distribuito su 5 
cromosomi  (114.5 Mb/125 Mb 
total) e diploide  

 

ÅUn ciclo vitale molto rapido (circa 
6 settimane dalla germinazione al 
seme  maturo)  
 

ÅEõ in grado di produrre molti semi 
e non richiede  molto spazio per 
essere coltivata  
  
ÅPuò essere trasformata utilizzando 
la tecnologia  dellõAgrobatterio  
 

ÅDisponibiltà di mutanti!!  
 



Periodo di luce: 16 ore, 20 ºC, 80 mE di luce 

Periodo di buio: 8 ore, 15 ºC 



Distribuzione geografica delle sottospecie di Arabidopsis 

Ampia variabilità  raccolte circa 300 varietà, molto utili per la genomica 
funzionale, comprensione a livello molecolare di molte caratteristiche 
fenotipiche  



Permetterà  di identificare  le funzioni  di geni specifici  per  le 
piante  e individuare  geni importanti  per  il  miglioramento  delle  
piante  di valore commerciale 

Arabidopsis  thaliana  è unõimportante sistema modello per  
identificare  geni e determinare  la loro  funzione . (é).  

La regione sequenziata comprende 115.4 Mbp delle 125 Mbp che 
costituiscono il suo genoma. (é).  

Il genoma contiene 25,498 geni che codificano proteine 
apparteneti  a 11.000 famiglie, mostrando una diversità 
funzionale comparabile a quella di Drosophila  e C.elegans (é).  

è il primo genoma sequenziato di una pianta e fornisce le basi 
per comparare processi conservati in tutti gli organismi 
eucarioti .  



Duplicazioni segmentali  

Duplicazioni segmentali intercromosomiche (60 %)  

Lõattorcigliamento indica che  lõevento di duplicazione ¯ accompagnato da 
unõinversione 

Le regioni duplicate non contengono necessariamente le stesse copie di genié.. 
(mutazioni, delez. ecc.)  



Alcune caratteristiche dei tre genomi presenti in Arabidopsis 



Il manifesto sottoscritto dai maggiori ricercatori 
coinvolti nel settore della biologia vegetale  



Il  progetto  2010 ha lo scopo di comprendere  la funzione  di tutti  i  
25,000  geni identificati  nel genoma di Arabidopsis é  

Il fine ultimo del progetto è conoscere ogni aspetto molecolare 
dello sviluppo  di una pianta, al punto tale da poter simulare la 
crescit¨ di una pianta virtualeé 

éAlla fine saremo in grado di predire la funzione di geni 
appartenenti a specie di interesse agronomico, attraverso il 
confronto delle loro sequenze  



1. predire gli effetti di una qualsiasi modificazione  
 genetica  
 
2. modificare a nostro vantaggio specie  
 selvatiche  
 
3. Mantenere ed espandere lõinsieme dei  
4. germoplasmi  

 
4. comprendere i meccanismi alla base del  
 fenomeno indicato come Eterosi  
 
5. comprendere le basi molecolari alla base della  
 plasticità dei fenotipi  
 
6.  conoscere  il minor numero di geni necessari  
 alla vita della pianta  
 
7. comprendere le basi genetiche dellõevoluzione 

 
8. comprendere le basi molecolari delle interazioni  
 tra le piante ed altri organismi  

Quando la funzione di tutti i geni sarà nota saremo in grado di: 



CONFRONTO TRA  ACCESSIONI DI ARABIDOPSIS  

COLUMBIA  

LANDSBERG ERECTA 

cambiamenti nella microstruttura dei genomi, frequenti  
i polimorfismi in regioni codificanti e non codificanti  

CONFRONTO TRA  ARABIDOPSIS E  ALTRE  BRASSICACEAE  

Arabidopsis  

Capsella rubella 

Contenuto simile di geni e stessa organizzazione 
del genoma (duplicazioni)  
Allineamenti di frammenti genomici e EST  

Arabidopsis  

Brassica oleracea 
Maggiori divergenze, la poliploidia in Brassica ha 
portato ad una rapida evoluzione del genoma  



La vastit¨ del numero di sequenze oggi disponibili ha spostato lõinteresse della 
ricerca verso lõidentificazione delle funzioni geniche.  
 
 
In un genoma completamente sequenziato non si sa, dalla sequenza semplice, 
quali siano i geni e quali siano le loro funzioni.  
 
 
Lo scopo finale della genomica funziona è la definizione del rapporto esistente 
tra gene e fenotipo:  
 
 
 
    non è sufficiente definire la funzione  
    biochimica di ciascuna sequenza proteica ma 
    è comunque necessario definire le interazioni 
    tra i diversi prodotti genici  
 

IDENTIFICARE LA FUNZIONE DI UN GENE  



Come si individua un gene e la proteina da esso codificata allôinterno  

di una sequenza genomica 

Å Si utilizza la sequenza genomica per individuare le molecole di cDNA o anche  

  ESTs (Expressed sequence tags) corrispondenti 

 



Le EST non òvedonoó i geni rari 

MADS box gene AGL8 
expression is found in the 
carpel wall and inflorescence 
meristemé 

Root columella 

specific 

expression 

Guard cell 

specific 

expression 



Å Si utillizza la sequenza genomica per individuare le molecole di cDNA  

  corrispondenti 

 

ÅSi utilizza la sequenza della molecola di cDNA per suddividere la sequenza  

 genomica in esoni (sequenze codificanti) ed introni (sequenze non codificanti) 

 

Come si individua un gene e la proteina da esso codificata allôinterno  

di una sequenza genomica 



Come si individua un gene e la proteina da esso 

codificata allôinterno  di una sequenza genomica 

Si utillizza  la sequenza genomica per individuare  le molecole di 
cDNA   corrispondenti  

Si utilizza  la sequenza della  molecola di cDNA  per suddividere  la 
sequenza genomica in esoni (sequenze codificanti ) ed introni  
(sequenze non codificanti ) 

Allõinterno della  sequenza di cDNA  si individuano il  codone di 
inizio  della  traduzione  (AUG) e il  codone di stop (UAA, UAG, 
UGA) cioè la CDS 

La traduzione della sequenza CDS risulterà in una sequenza  a.a. 
Il confronto della sequenza aminoacidica con altre sequenze 
proteiche pu¸ permettere lõindividuazione della funzione della 
proteina in esame  



La funzione del 69% dei geni è stata identificata per 

óomologiaô o ósimilarit¨ô con proteine a funzione nota    

Solo il 9% è stato caratterizzato sperimentalmente 

Molti fattori di trascrizione in Arabidopsis hanno avuto 

unôevoluzione indipendente da quella di altri eucarioti 

Il genoma presenta più omologia con quello di 

organismi pluricellulari che non con il lievito 

(trasduzione del segnale, comunicazione cellulare ) 

In Arabidopsis 



Classificazione dei geni di Arabidopsis in categorie funzionali  

Quasi la metà dei geni di Arabidopsis sono stati classificati 
come codificanti per proteine sconosciute.  



Come si identifica la funzione di un gene codificante  

una proteina annotata come sconosciuta: 

Trascrizione del gene (a quale stadio? in quale tessuto? da quale stimolo?)  

 

Eô ragionevole pensare che geni regolati in modo simile siano coinvolti in 

processi simili 

 

Se lôespressione di alcuni geni ¯ attivata da stress di tipo biotico o abiotico 

si può pensare che quei geni siano coinvolti ad esempio nella difesa 

dallôattacco di un patogeno, o nella resistenza alle basse o alte T, siccit¨, 

ristagno, salinità ecc. 

  

.  

   

Northern analysis Real-time PCR In situ hybridization 

http://www.biomedcentral.com/1471-2229/8/22/figure/F4?highres=y


Come si identifica la funzione di un gene codificante  

una proteina annotata come sconosciuta: 

La proteina (quanto è abbondante? In quale compartimento cellulare si 
trova?)  
 
 
Non sempre esiste una correlazione lineare tra quantità di trascritto e 
quantità di proteina. Conoscere la quantità della proteina è molto più  
informativo  
 
 
Le proteine sono inoltre localizzate in diversi compartimenti cellulari  
La localizzazione intracellulare è essenziale per definire la sua 
funzione.  
 
 
La Proteomica consente di identificare eventuali modificazioni post - 
traduzionali permettendo di individuare meccanismi regolativi 
dellõattivit¨ proteica   



Come si identifica la funzione di un gene codificante  

una proteina annotata come sconosciuta: 

I metaboliti, in quanto prodotti finali dellôattivit¨ 

delle proteine e quindi dei geni, possono  

essere considerati come una sorta di  collante 

tra il gene ed il fenotipo 

Il regno vegetale è in grado di produrre una 

quantità enorme di metaboliti che oscilla tra le 

90,000 e 200,000 molecole, ognuna con le 

proprie caratteristiche fisico-chimiche 

Analizzare le possibili varazioni nella composizione dei metaboliti a seguito 

di una mutazione o di un qualsiasi tipo di stress è essenziale per 

lôattribuzione della funzione a determinati geni 

La METABOLOMICA è la tecnologia deputata a rispondere a questi quesiti  



Lôomologia non ¯ sufficiente per conoscere la funzione di tutti i geni 

tracciare un percorso dal gene alla sua funzione  

Dal fenotipo per caratterizzare 

le differenze genetiche 

   

Dalla sequenza del gene 

alla sua funzione 

si parte dal gene di cui si vuole  

studiare la funzione  

�T�X�D�O�H���q���L�O���J�H�Q�R�W�L�S�R�´�"�����F�L�R�q��
quale è la sequenza del gene 
mutante che causa questo 
fenotipo mutante? 

�³�4�X�D�O�H���q���O�¶�D�O�W�H�U�D�]�L�R�Q�H��
fenotipica che ne deriva dalla 
�P�X�W�D�]�L�R�Q�H�"�´ 

La dimostrazione ultima del rapporto tra un gene ed il suo 
fenotipo pu¸ essere ottenuto solo tramite lõuso di mutanti 


