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LEGGE DI HARDY-WEINBERG
(1908)

“In una popolazione le frequenze alleliche e
genotipiche si mantengono costanti di
generazione in generazione”

[Frequenze genotipiche: p?, 2pq, 9?]

(Equilibrio di H. e W.)



Popolazioni mendeliane e
”pool” genico

» Si definisce popolazione mendeliana un gruppo di
organismi riproducentisi sessualmente (ad esempio
una specie, una sottospecie, una razza, una varieta,
un ceppo, ecc.), che risiede all’'interno di confini
geografici ben definiti, nei quali avvengono gli
accoppiamenti.

» Se tutti i gameti prodotti da una popolazione
mendeliana sono considerati come un ipotetico
miscuglio di unita genetiche dalle quali nascera la
generazione successiva, ne emerge il concetto di

» “pool genico”.



“Pool” genico 2°

Pool genico
0 gametico

Sia p 1a frequenza
dell’allele 4

q la frequenza
dell’allele @

e Femmine

Se il gene é bi-allelico— p+q=1

Con il metodo della scacchiera (quadrato di Punnet)
posso prevedere le frequenze dei genotipi nella
successiva generazione ——



QUADRATO DI PUNNET
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SVILUPPO BINOMIALE

» Le frequenze genotipiche (zigotiche)
attese nella generazione successiva
possono quindi essere riassunte come
segue:

(p+q? = p*+2p¢+¢ = 10
AA Aa aa



TABLE 7-4

thm of Mating Types atnd Offspring for a Population in Hardy-Weinberg

rium with Parerital Genotypes in the Proportion ﬁ EEE

Mother Father - Frequency AA Aa aa

Ad A4 P xp =y 1%

AA Aa P X 2pg = 2p%q 12 (2p’¢) 172 (2p*q)

Aa AA 2pg X p* = 2pq 172 2p’p) 172 (2p'q)

AA aa pfq Xqg=pd 1 ')

e Y P % ¢ = P | )

Aa Aa 2pg X Zf‘} = 4p’¢’ 1/4 (4'¢") 172 (4p’") 1/4 (4?3 )

Aa aa 2pg X ¢* = 2pg’ : 1/2(2p¢*) 1/2(2pq

aa Aa 209 X ¢ = 2pg’ 1/2(2;,.;!) 1/2(294*)

aa aa qfq X 17‘ = ¢* 1(¢")
Genotypes resulting from * P 2pq 7

all possible matings

f Sum of AA offspring = p‘+2934+p1q’ p’@’ + 2 +q’) (p + ¢)' = p’. (Remember that p + ¢ = 1)

SumoEAanmpnng=P’pq+4p’q’+2 WM e f@:pf)? qg)’ 2pq.

Sum of aa offspring + 29 +q' = ;'(p’ + 2pg +



Legge di H.W.

» Se le condizioni elencate sopra fossero
sempre rispettate

* |e frequenze genotipiche nelle popolazioni
sarebbero sempre in equilibrio e
IMMUTABILI nel tempo

+ Cioe non ci sarebbe alcuna EVOLUZIONE
nelle popolazioni



Legge di H.W.

» Le condizioni elencate in precedenza sono
teoriche, e in assoluto non vengono mai
rispettate in natura.

 Di fatto la legge di H.W. e applicabile a moli
studi di popolazione ed e molto utile

» Bisogna comunque verificare con test statistici
(es: test ¥2) la sua applicabilita al nostro
campione; bisogna cioe verificare che la
popolazione di ns interesse non si discosti
significativamente dalle condizioni previste
dall’equilibrio di H.W.



Condizioni necessarie per soddisfare la legge di
Hardy e Weinberg

» (1) La popolazione e infinitamente estesa e si incrocia
a caso (panmissia).

» (2) Nessuna selezione ¢ in atto, cioe ciascun genotipo
preso in esame puo sopravvivere come qualunque altro
(nessuna mortalita differenziale) e ciascun genotipo e
ugualmente efficiente nella produzione della progenie
(nessuna riproduzione differenziale).

» (3) La popolazione e chiusa, cioe non e consentita
nessuna immigrazione di individui da un’altra
popolazione ne emigrazione della popolazione in
esame.

» (4) Non c’e@ mutazione da uno stato allelico ad un altro.
La mutazione puo essere consentita se la velocita di
mutazione in avanti e all’indietro sono equivalenti, cioe

se A muta in a con la stessa frequenza con cui a muta
in A.



Legge di H.W. Applicazione in epidemiologia
genetica

» Calcolo della frequenza (2pq) dei
portatori sani di un allele recessivo
deleterio (p.es.CFTR AF508):

*+ Conosco la frequenza dei malati
1:2500 (0.0004) ?

g= V/0.0004= 0.02

1-0.02=0.98 (p)
2pg= 2x0.98x0.02=0.039— 1/25 c.ca



Legge di H.W. Applicazione in epidemiologia
genetica- caratteri recessivi legati all’'X

* Nella nostra popolazione la frequenza dei
maschi daltonici € 0.08 (1/12)

« Qual e la frequenza delle femmine portatrici del
carattere daltonismo?

» g=0.08, quindi p=1-0.08=0.92

+ 2pg= 2x0.92x0.08=0.15 (1/6 c.ca)
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IMPRLANTIN ¢ GENETICO
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Sindrome di Prader — Willi (PWS)

Fig. 46.11. Prader-Willi syndrome. An 11-year-old boy with typiccia| facial

appearance inarrow Brrontal dlameter, almond-shaped e an! .

triangular mouth), small hands and feet, and characteristic obesity. (From
I ———g—— -

Diwlar 100N (anith

SINDROME DI
PRADER-WILLI

ipotonia e dithicolth all’alimentazione
nel neonato, ipogenitalismo, ritardo
mentate, obesitd da bulimia,
acromicria

CRITERI DIAGNOSTICI

La diagnosi pud essere posts nel neonato
il cul gquadro clinico & caratterizzato da

& pofont: marcata

& difhcolth all alimentazions

# facies PO LOrLCa dinmetro  bilrontale
abretto, oochi o mandorda;

¢ genitali ipoplasic pio evident ned ma-
sl

Popo i primo anmo df vits compalono

% ritardo psicomotorio & mentale di gra-
do vanabile, carattere mite. associato a
epizodi i isolamento o iperreatbivita

® hasan stabura;

& pbesith legata & bulimia ¢ ad anomala
risposta all'insuling € al somatotropo;

® mani e piedi piccoli (acromicria) pia

evidenti depo il terzo-quarto anno

lalvolta =i possono nsconiran: nlardo
della maturazione ossea, craniosinosios,
asimmaetria degh arti. | dermatoglifi pos
sono presentare triradio assiale distale, o
aumento dei vorticd, soprattutto sul polli-
O,

La curva da carico & glucosid ha una o
sposta di tipo diabetico. L'ipogonadismo

¢ di tipo ipogonadotropo



Angelman syndrome
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15

: Prader-Willi / Angelman’s Syndr ome
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DISOMIA UNIPARENTALE
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NON EQUIVALENEA GENOMI O & @
DIPLOIDIA _UNIPARENTALE
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