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GENETICA UMANA E GENOMICA FUNZIONALE

Giulia Borsoi, Giulia Chiato, Margherita Franzon, Rebecca Murari, Benedetta Scuttari, Sara Signor, Leda Tevarotto, Giorgia Tonazzo

/ Introduzione

Una parte della ricerca dell’Universita di Padova s1 occupa di studiare le mutazioni genetiche. Esse sono alterazioni casuali nella sequenza genomica che possono avere
\un impatto positivo o negativo, sebbene siano neutrali nella maggior parte dei casi. Questa attivita di ricerca mira all’approfondimento, per esempio, dell’evoluzione

dell’uomo e dello sviluppo dei tumor1 all’ovaio.
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I1 DNA/RNA viene estratto Le basi vengono lette tramite il Le sequenze ottenute vengono I file allineati vengono poi
dal campione e preparato per sequenziatore € convertite in una . a.lhneate sul genoma di analizzati con diversi software
il sequenziamento sequenza di lettere (formato rlfefrlmento usando la potenza per ottenere 1’informazione
FASTA) di calcolo delle sale server biologica

Genetica ed evoluzione [Le omiche

L’evoluzione biologica ¢ i1l cambiamento delle frequenze alleliche, cio¢ le Si identificano come ‘“scienze omiche”
diverse varianti di un gene, attraverso le generazioni in una popolazione. quelle  discipline  che  utilizzano
Questo accade grazie alle variazioni casuali che s1 verificano durante le fasi tecnologie di analisi che consentono la
d1 duplicazione del DNA. produzione di dati utili per la
Perche 1’evoluzione sia possibile, oltre a queste variazioni, servono altre due descrizione e I’interpretazione del
condizioni: ereditabilita e selezione. L’ereditabilita ¢ la proprieta di sistema biologico studiato.

trasmettere alla progenie le informazioni relative a1 tratti genetici. La . . .
Tra le omiche rientrano la genomica

selezione ¢ 1l meccanismo che comporta 1l successo o meno di una variante . . .
(studio del genoma), la trascrittomica

(studio  dell’insieme degli RNA

Emergenza degli umani dall’Africa | e I proteomica (studio

dell’insieme delle proteine) e la

all’interno di un determinato ambiente.

, L metabolomica (studio dell’insieme de1
g Durante le migrazioni s1 nota

come vengono a mancare
alcuni alleli e s1 perde la
variabilita genetica. Di

conseguenza  neir  diversi Tumore all ’ OValO

luoghi del mondo si possono

metaboliti).

trovare differenti  varianti Lo studio delle omiche puo essere utile
genetiche con diversa per identificare  delle  alterazioni
frequenza. Nonostante questo, collegate all’insorgenza di alcune

popolazioni confinanti hanno
alleli simili in quanto si
incrociano tra di loro. Questo
fenomeno prende 1l nome di

“Effetto del fondatore”. portano a sovrastare le altre cellule. /

malattie, come ad esempio quella del
tumore all’ovaio. Queste alterazioni

rendono le cellule piu competitive e le

/ Conclusione

E evidente il ruolo fondamentale della bioinformatica nello studio della genetica umana e della genomica funzionale. Questa permette una conoscenza piu
\ approfondita, che tenga conto di numerosi dati € puo essere applicata ad ambiti molto diversi come 1 tumori o I’evoluzione.

PN
PN
Rt

D 'CB ””&%‘\\\ K\ UNIVERSITA
fondazionePfizer DEGLI STUDI
DI PADOVA

A pi Nazi | |
J Lallj?'g(e) Sc?ezzlr?tlnf?cﬁe \



2024 - s

Dipartimento di Biologia

Stage DiBio

Genomica bioinformatica - produzione di bioplastiche
OBIETTIVI DEL PROGETTO

/ C. necator viene fatto |
inizialmente crescere
su piastra Petri, da ogni
batterio singolo si
formera cosi una

\ colonia.

STEP 1

STEP 5

Dalla bioplastica
ottenuta saranno
ricavati infine i prodotti
finali.

\ /

'anidride carbonica, e un gas serra che

attivita umane. Causa danni all’'ambiente e
dunque ridurre le quantita di Co,

nell’latmosfera e un obiettivo fondamentale tossica dei prodotti di degradazione.
per promuovere un futuro piu sostenibile

Le bioplastiche offrono numerosi vantaggi in termini di riduzione
1 , viene emesso in grandi quantita attraverso 2 ) dell'impatto ambientale, poiché non richiedono l'uso di materie prime
non rinnovabili per la loro produzione. La riduzione dell'impatto
ambientale e associata alla loro biodegradabilita e dalla natura non

il batterio Cupriavidus necator € noto per essere in grado di
produrre bioplastiche (poliidrossialcanoati - PHA) quando
sottoposto a condizioni di stress, come mancanza di azoto) In
qguesta situazione, I'eccesso di carbonio viene accumulato sotto
forma di granuli di PHA, che sono riserve di nutrienti per la
cellula.” Il batterio puo crescere utilizzando un metabolismo
eterotrofico, cioe a partire da composti organici (es. zuccheri,
acidi organici) oppure un metabolismo autotrofico, cioe
utilizzare la CO2 come unica fonte di carbonio”.

ﬂa colonia viene trasferita sh |

terreno liquido all’interno di

una beuta per accrescere |la
biomassa, cioe aumentare |l
numero di cellule. Come fonte
di carbonio vengono utilizzati

degli acidi organici chiamati

1. Pompa

2.  Bagno termostatico

3.  Doccetta

4. Ugello

5.  Guardia idraulica
(sifone/sicurezza)

4
s
| 6.  Troppopiena/livello liquido vl -
@ 7. Scarico di fondo ‘ il
~ 8 ;
9

.. Stoccaggio
idrogeno/polmone
. Stoccaggio altri gas

solubili da alimentare.
. Diffusore per gas solubili

"
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K acidi grassi volatili — AGV. / 3
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Cupriavidus necator
DSM 545

|

Quando il numero di cellule é\

aumentato a sufficienza, il liquido
viene trasferito all’interno del
reattore dove il batterio viene
adattato a crescere utilizzando

solo la CO2 come fonte di carbonio

e in condizioni di scarse quantita di

azoto per favorire I'accumulo di
PHA.

Dopo circa una settimanh
il reattore viene svuotato.
A questo punto i batteri
avranno accumulato una
grande quantita di
bioplastica, che verra
estratta e raffinata. /
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Alla scoperta della biologia vegetale

Migli Camilla’, Solda Emma?, Toffanin Matilde®

11IS Pietro Scalcerle, PADOVA
2Liceo J. Da Ponte, BASSANO DEL GRAPPA (VI)

4 2
Nell'occasione dello stage presso il dipartimento di biologia a Padova, abbiamo visitato |
laboratori dell’'unita di ricerca di biologia vegetale, approfondendo cosi le nostre conoscenze nei
vari ambiti.

= /
Nel dipartimento di biologia a Padova si Diversi metodi di coltura degli organismi
studiano diversi organismi vegetall, tra cui: vegetali:

- Microalghe (e.g. Chlamydomonas
reinhardtii) studiate ad esempio per la
produzione di biocarburanti

- Coltura cellulare

‘r;} sdo
e . -Callo .
FYR - Briofite (e.g. Physcomitrium ;
;f N patens) studiate ad esempio per
Y= Iade.zttamento allo stress _ Piante in vitro
~ luminoso P
- Serra

- Plante superiori (e.g. Solanum
lycopersicum, Vitis vinifera, Nicotiana
tabacum, Cannabis sativa, Arabidopsio
thaliana) studiate ad esempio per
['accumolo metaboliti secondari, la
resistenza a stress abiotici o il controllo 7 g
della maturazione frutti a

/ Alcuni OGM che abbiamo visto:

- Espressione di proteine eterologhe, come
Metodi di trasformazione di organismi ad esempio per introdurre nuovi pathways
vegetali al DiBio: capaci di mediare la produzione di metaboliti
o o secondari d'interesse RNAINTERFERENCE
- La biolistica € un metodo fisico [ R
I I I | - . dRNAmtoacell I‘
d;] trasformaz.lonefdelle. plant?, . H - RNA interference per il = %ﬂ""“’
c[:)NeAspara microsfere ricoperte di silenziamento di geni o
target T
- L agrobatte_rlo mfett.a naturalmen’Fe - Genome editing con CRISPR-Cas9
le plante e viene sfruttato in oer introdurre precise
blotecnplogla vegetale per modifiche nei
tranormarIe, graZIe a”a Sua CapaCIta genl d,lnteresse g:::rlg:?:l:jl:ﬁumum\[ PAM n|||||||||||||||||||||||2:
di veicolare una porzione di DNA

BT RNA L

all'interno dell'organismo vegetale
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INTRODUZIONE ESCOPO:

VALUTAZIONE DELLA TOSSICITA
DI NANOMATERIALI INVITRO

Biologia Cellulare e Genetica dello Sviluppo
Matteo Busetto, Riccardo Camuffo, Mariangela Toso
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effetti potenziali dei nanomateriali

su cellule e tessuti al di

fuori di

Gli studi di tossicita di nanomateriali in vitro, sono un campo di ricerca emergente, che si concentra sull'analisi degli
un organismo vivente. Questi studi sono

fondamentali per comprendere i rischi associati all'esposizione ai nanomateriali. Grazie alle loro proprieta uniche, i
nanomateriali trovano applicazione in molti settori, tra cui medicina, elettronica, cosmetica e alimentazione. Tuttavia,
le stesse proprieta che li rendono utili possono anche comportare rischi per la salute umana e I'ambiente.

NANOMATERIALI:

I nanomateriali sono particelle estremamente piccole,
le cui dimensioni sono inferiori ai 100 nanometri.

Le loro dimensioni e I’elevato rapporto
superficie/volume, rendono uniche le loro proprieta
fisico-chimiche rispetto a quelle dei materiali «bulk>.
Le particelle dei nanomateriali influenzano
significativamente la loro interazione con le cellule e
la loro tossicita.

| nanomateriali possono essere modificati
chimicamente per specifiche applicazioni e queste
modifiche possono alterare il loro comportamento
tossicologico. Inoltre i nanomateriali possono
interagire con i componenti del mezzo di coltura
alterandone la biodisponibilita e le proprieta
tossicologiche.

NANOPARTICELLE:

|
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COLTURE CELLULARI:

Le colture cellulari in monostrato, in cui
le cellule sono coltivate in un singolo
starto su una superficie di supporto,
permettono di studiare il comportamento
cellulare in un ambiente controllato,
facilitando l’osservazione diretta, Ila
manipolazione genetica e i test di
citotossicita. Tuttavia, le colture 3D,
come sferoidi e organoidi, offrono un
ambiente piu realistico rispetto rispetto
alle colture 2D, simulando meglio le
interazioni cellulari e 1 gradienti di
concentrazione dei nanomateriali.

Il saggio clonogenico & una

SAGGIO LIVE/DEAD:

tecnica utilizzata per valutare
la capacita delle cellule di
sopravvivere e proliferare,
formando colonie in seguito a
un trattamento.

Il saggio Live/Dead €& una
tecnica comune utilizzata per
valutare la vitalita cellulare
distinguendo tra cellule vive e
morte in una popolazione
cellulare.
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SAGGIO CLONOGENICO:
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Esplorare la Biodiversita:

Un approccio in tre fasi per Studiare, Monitorare e Conservare il nostro
patrimonio naturale

Giuseppe Bassamello, Anna Bortot, Francesco Boscolo Camiletto, Elisa Cavedon,
Pavel Chincoll, Leonardo Grinzato

Studio della Biodiversita

 Consiste nello studio della tassonomia,
della presenza e delle diversita tra
individui di specie diverse o tra individui
di popolazioni diverse nella stessa
SpEcCIe.

 Questi studi permettono di migliorare o
sviluppare nuovi metodi di salvaguardia.

» | metodi usati per la ricerca sono lo
studio delle differenze morfologiche e
genetiche degli individui.

E

Monitoraggio

« | monitoraggio sulla diversita di un ecosistema ¢ la
misurazione sistematica con analisi sul campo, tramite
esperienze empiriche e statistiche, delle specie viventi
presenti per valutare lo stato di un sistema.

« Serve a comprendere in particolare 'areale della popolazione
delle varie specie esaminate, le loro fluttuazioni, le interazioni
tra loro e la salute dell’'ecosistema con lo scopo di
preservarlo.

« Un esempio lampante vicino a noi € il progetto triennale

I
2 B * NEPTIS che consiste nellosservazione e nella
e documentazione delle farfalle presenti nelle alpi orientali a cul
Qo e puo contribuire chiunque tramite «iNaturalist».
 Un altro esempio e quello condotto dall’'universita e che
G, 38064 Folgaria T, ali riguarda la lampreda padana.

Conservazione

. E fondamentale per il mantenimento e la
protezione della biodiversita e delle specie.

« Per raggiungere l'obbiettivo vengono utilizzate
riserve naturali e zone di ripopolamento

« Spesso vengono attuati piani in situ (ambiente Rt s
naturale) mentre per le specie pill a rischio dei S Acipenser naccali
piani ex situ (ambiente artificiale) p

« Solo dopo diversi controlli inizia la conservazione,
che puo avere effetti sul numero degli esemplari
e sul loro successo di riproduzione

« Esempi: lo storione e la lampreda padana

[l
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IMPATTI E MINACCE SULLA LAGUNA DI VENEZIA
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Francesco Marangon!, Giada Pellecchial, Matteo Pavan?, Giorgia De Zuani3, Silvia Dante*, Anna Chiara Preto
1S Max Planck, Villorba; 2Liceo Duca degli Abruzzi, Treviso; SLiceo Giorgione, Castelfranco Veneto;

La laguna di Venezia € molto importante perché ospita una g
di origine umana come |'intfroduzione di speci
| gruppi di Ecologia e Biodiversita ed Evoluzione si occupano ¢

CLASSIFICAZIONE VISUALE

La classificazione visuale consiste
nell'identificazione al
microscopio degli organismi, che
consente di oftenere una
caratterizzazione qualitativa e
quantitativa della comunita.

STUDIO DELLE BARENE

Le barene sono strutfure
morfologiche
periodicamente sommerse.
Presentano comunita animali
e vegetall molto ricche e
varie e proteggono le coste.
Sono minacciate
dall’erosione dovuta alle
Imbarcazioni e dal
cambiamento climatico.
Per guesti motivi e
Importante proteggerle e
ripristinarle quando
degradate.

4IS Albert Einstein, Piove di Sacco; °IIS Tron-Zanella, Schio

DNA AMBIENTALE

I DNA ambientale € I'insieme
delle molecole di DNA rilasciate
dagli organismi viventi in una
matrice ambientale. Esso viene
estratto e amplificato tramite la
tecnica di PCR per poter essere
sequenziato. Le sequenze
offenute vengono poi
confrontate e afttribuite alle varie
specie per caratterizzare le
comunita ed identificare
eventuall specie invasive

SPECIE INVASIVE

Sono specie non native
INfrodotte ex novo In un
ecosistema che comportano
danni alle comunita bioclogiche
e umane (sostituzione di specie
native e danni alla pesca).

A

rande biodiversita minacciata da diversi impatti
e dliene, |'erosione e |a pesca.
| analizzare questi impatti con diverse fecniche.

MODELLI MATEMATICI

| modelll matematici
consistono nell’elaborazione di
dafi e nella creazione di
strumenti statistici predittivi volfi
a fornire informazioni per la
pianificazione della gestione
delle risorse.

PESCA SOSTENIBILE

La Laguna di Venezia e ricca
di specie ittiche di alto
valore commerciale, ma e
minacciata dalla pesco
eccessiva che sta causando
una riduzione delle risorse. E
essenziale adottare tecniche
di pesca sostenibile per
preservare gli ecosistemi
marini € garantire una
disponibilita continua di
pesce nel lungo periodo.

Per conoscere, proteggere e ripristinare un ambiente fragile come la laguna di Venezia € utile unire e
integrare diversi approcci per studiarla, comprenderne la sua complessita e poi preservarlo
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ORGANELLI BIOENERGETICI

Pavan Giulia, Scelsi Martina, Pierpaoli Lisa, Ferri Gaia, Vidaich Sara

Mitocondri e cloroplasti

Cloroplasti e mitocondri sono gli organelli bioenergetici della

cellula eucariotica. La loro funzione principale & produrre| |(
energia, ma assumono ulteriori e specifiche funzioni grazie| | -~ *_°
all’interazione con altri organelli cellulari come il reticolof \“"+@® =

endoplasmatico (ER), i lisosomi, il nucleo ecc.

Tecniche

Induzione
dell'apoptosi

Western Blot

Il Western Blot e una tecnica biochimica
utilizzata per rilevare, analizzare e quantificare
le proteine di interesse tramite legami con
anticorpi specifici

Attivazione
dell'immunita

: : 2 innata
In particolare, ci siamo

concentrate sullo studio dei
mitocondri, coinvolti in:

Lysate Cytosol Nuclear Mitochondria

Cytochrome C ’ -

Malattie
neurodegenerative

Dinamica mitocondriale

| mitocondri cambiano da cellula a PCR
cellula:

mitocondri allungati sono indice di La PCR (polymerase chain reaction) & una

una cellula in salute, tecnica che permette 'amplificazione di
mitocondri frammentati sono indice frammenti di acidi nucleici di cui si conoscono
di una cellula stressata le sequenze nucleotidiche iniziali e terminali
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Applicazione microscopia Microscopio
confocale, come una sonda per
evidenziare i siti di contatto tra

mitocondrio e reticolo

endoplasmatico ® ofttico

® confocale

Applicazione microscopia ® elettronico
elettronica, per esempio come

I'ablazione di una proteina

metabolica, esempio la

transglutamminasi-2, influenzi la

struttura dei mitocondri
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