Geni

Oncogeni  ** gncosoppressor

Entrambe le classi codificano per proteine che,
se mutate,

concorrono a causare una neoplasia = tumore,

malattia@@@delle cellule somatiche|.

= coinvolge | GENI Percio non e MAI ereditabile ??
Sbagliato!!! Vedi oltre...

| prodotti proteici degli oncogeni, | prodotti proteici dei geni
fisiologicamente (cioe anche oncosoppressori, fisiologicamente
qguando NON vi e una neoplasiain  (cioe anche quando NON vi & una
atto): neoplasia in atto):
= stimolano la proliferazione = Inibiscono la proliferazione
cellulare; cellulare;
« promuovono lI'entrata della = Si oppongono all'entrata della
cellula nel ciclo cellulare; cellula nel ciclo cellulare;
= Inibiscono I'apoptosi. = stimolano/inducono I'apoptosi.

Se mutati, funzionano DI PIU . Quando mutati, NON funzionano.



Immunita specifica umorale: anticorpi

Variable region gene fragments Diverse gene fragment  Joint gene fragments
V ! 65 fragments D : 27 fragments J : 6 fragments
Vul VH2 Vu3 ~Vu65 Dul1~27 JHl~6

S —HHH
I——I I—I_I

Restructuring

Types of antibodies produced by genes in restructured
H chain variable regions

65 X 27 x 6 = 10,530 types

fragments fragments fragments

+ The figure above is an example of combinations related to diversity
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gene x Pleiotropia
Estensioni delle Leggi di Mendel

E I'influenza di un solo gene su pil fenotipi.

LTI
fenotipo X1 | fenotipo x3
fenotipo x2

anemia falciforme

I'emoglobina
anomala
cristallizza,
inducendo i globuli
rossi ad assumere
la forma a falce

cellula falciforme

gli effetti multipli delle cellule falciformi

P

danni agli organi altri effetti
m insufficienza renale m dolori e febbre
m insufficienza cardiaca m problemi articolari
u danni alla milza " debolgzza fisica
m anemia
m danni cerebrali (funzioni = polmonite

mentali ridotte, paralisi)

e altre infezioni a|b|n|Sm0



topoisomerasi

DNA Primase
DNA-ligase RNA Primer

DNA-Polymerase (Pol )

31 ™ o EEES — oA T

Lagging ) .
strand 8

5" % W
Okazaki fragment €Y \
Leading \ O
strand & ' \ 5 .
~ > Topoisomerase

3'
DNA Polymerase (Polo)
Helicase

Single strand,
Binding proteins



rilascio

Free polypeptide
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perossisomi

Contengono enzimi che smaltiscono i radicali liberi dell’'ossigeno (es. H,0,)
trasformandoli in composti innocui.

Superossido Perossidasi
dismutasi Catalasi
o, —» Uy — 0 — & 20
Ossigeno Superossido Perossido Acqua
di idrogeno

ZELLWEGER SPECTRUM DISORDERS

RARE AUTOSOMAL RECESSIVE * SYMPTOMS

doppio strato

fosfolipico ~ CRANIAL ABNORMALITIES
enzimi DISORDERS ~ VISUAL and HEARING IMPAIRMENTS
ATIONS | PEX ~ DEVELOPMENTAL DELAYS
> MUTATIONS in the PEX gemes e
~ SEIZURES
yWPQON ~ BLEEDING PROBLEMS
severe forms mild & * DIAGNOSIS
evident after Forers ot 5~ CLINICAL EXAMINATION
ol endetocted ~ BIOCHEMICAL & GENETIC TES

until childhood




clatrina




Arp 2/3

‘ ARP2/3

ARPs:

®arr Qapr-r, © ADP
Actin:
@ AP @QADP-P, (O ADP
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fibronectina

Proteoglycan complex

Carbohydrates
Protein
/
Collagen fiber
Polysaccharide
§
7 | ".E? N

Plasma Integrin Microfilaments
membrane of the cytoskeleton
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Growth factors
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Inflammatory cytokin
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0 aspartico

OH Intrinsic pathway

OH NH2 Cellular

Stress

itochondrial -

Extrinsic membrane

Pathway
Bcl-2-like-1 — 98— Bax/Bak ,°

PS and PE exposure

®
Canitacia X leading to plasma
" v. & a . membrane depolarization
°
Smac L,
Pro-caspase-9 ,"\
\ ATP il
_— Apoptosome / Degradation of nuclear \.
proteins, activation of X

Q Pro-caspase l XIAP e
& -8/-10 @ \/*/ \*\/ Flippase deactivation &
x,,

Scramblase activation
&@ Caspase-g\ /
& e s Caspase:3,-6,-7 Degradation of

& Caspase-8 and -10 cytoskeleton proteins .

Pro-caspase-3, -6, -7
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