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Il DNA e i genomi



I Marcatori Genetici

- Identificano delle mutazioni che si sono accumulate 

nel corso della storia evolutiva delle popolazioni;

- Sono facilmente visibili (dal vivo o in laboratorio);

- Hanno comportamento Mendeliano

➢Origine degli individui

➢ Regioni sotto selezione

➢ Selezione assistita

➢ Diversità

➢ Consanguineità

➢ Struttura delle popolazioni



I marcatori molecolari SNP

   CCGTGACGGGAGCTGATGATCGTGT

...GGCACTGCCCTCGACTACTAGCACA...

   CCGTGACGGGATCTGATGATCGTGT

...GGCACTGCCCTAGACTACTAGCACA...

Trovati più di 3 milioni di SNP, scelti 665.000



Analisi di associazione 
Genome-Wide (GWAS)
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Il fatto che il genoma sia ‘a blocchi’ permette la rilevazione del segnale da 

parte dei marcatori nelle vicinanze 

QTL =Quantitative Trait Locus

QTL



Analisi di associazione 
Genome-Wide (GWAS)

• Inizio dallo SNP1, che 

ha due alleli (A e B)

• Divido gli individui in 

gruppi per genotipo (AA, 

AB e BB)

• Guardo se le medie dei 

gruppi sono 

significativamente 

diverse

• Non lo sono, procedo



Analisi di associazione 
Genome-Wide (GWAS)

• Procedo con lo SNP2, ecc.

• Divido gli individui in gruppi 

per genotipo e controllo le 

medie

• Arrivo allo SNP2045

• Le medie dei gruppi sono 

significativamente diverse

• C’è un QTL nelle vicinanze

• Noto che B è l’allele 

migliore

• Uso l’allele B dello 

SNP2045 nella selezione. 



Limiti GWAS

• Bassa potenza statistica

• Identifica solo gli effetti più rilevanti → successo dipende 

dall’architettura genetica del carattere

• Influenzata dalla struttura della popolazione (es. suddivisione in 

famiglie)

• Deve tenere conto del multiple testing (molte migliai di test 

indipendenti)

• Per caratteri con architettura genetica complessa → Genomic

selection



La selezione genetica

P =   G +   E
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Parentela

Rassomiglianza fra parenti

> grado di parentela 

> rassomiglianza

Esiste una covarianza genetica fra individui
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Assunzioni:
Popolazione di base
- individui non parenti
- individui non consanguinei

Trasmissione nelle generazioni
- probabilità non osservazione
- corrette in media 
- tutte sbagliate in pratica  



La relazione allelica tra due individui x e y ad un determinato locus si 

ottiene confrontando ogni allele di x con i due alleli di y
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Parentela genomica

TA= (1+0+1+0)/2=1
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Selezione genomica…(GS.



Popolazioni di training e validazione

GenotipiFenotipi 

Fenotipo1 = effettoSNP1 + effettoSNP2 + … + effettoSNP54k + ei

Fenotipo2 = effettoSNP1 + effettoSNP2 + … + effettoSNP54k + ei

…….........

Fenotipon = effettoSNP1 + effettoSNP2 + … + effettoSNP54k + ei

Si risolve il sistema di equazioni e si stimano gli effetti degli alleli 

a ciascuno SNP

SNP1
A=0

B=+4
SNP2

A=-2

B=0
SNP3

A=0

B=+8

Validazione

Training



La selezione genomica in azione

DGV G-EBV

DGVi=gSNP1*effectSNP1+gSNP2*effectSNP2+…+gSNP54k*effectSNP54k+ei

DGVi=    0 *      (+1)     + 2    * (-4) +…+     1    *    (-2)     



Vantaggi

Dg / anno =
i´Acc´s g

L



Genomic selection

Great impact in (dairy cattle) breeding

year of birth

Raffaella 
Finocchiaro

Jan-Thijs
Van Kaam
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