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Il DNA è il materiale ereditario 

1944: Avery, MacLeod, McCarty 

1928: Griffith 



1953: Il modello del DNA a doppia 
elica 



Il codice genetico 
1961: Il codice è a triplette (Crick e Brenner) 

1968: Nobel a Nirenberg Khorana e Holley per la 
decifrazione del codice 



1970: Scoperta della prima endonucleasi di restrizione di tipo II  
 (HindII) isolata dal batterio Haemophilus influenzae 

Le endonucleasi di restrizione di tipo II riconoscono e 
tagliano specifiche sequenze palindromiche del DNA 

      EcoRI   5’-GAATTC-3’        5’-G-3’              5’-AATTC-3’ 
          3’-CTTAAG-5’        3’-CTTAA-5’              3’-G-5’


 HpaI     5’-GTTAAC-3’        5’-GTT-3’              5’-AAC-3’ 
     3’-CAATTG-5’        3’-CAA-5’             3’-TTG-5’ 

 KpnI     5’-GGTACC-3’        5’-GGTAC-3’              5’-C-3’ 
     3’-CCATGG-5’        3’-C-5’              3’-CATGG-5’ 



1972: Paul Berg produce la prima molecola di DNA ricombinante 
utilizzando EcoRI 

1973: Trasformazione in E. coli del primo plasmide ricombinante 



1977: Il sequenziamento del DNA 

Maxam e Gilbert: sequenziamento chimico 

Sanger: sequenziamento per terminazione 
della catena nucleotidica 



1986: Reazione a catena della 
polimerasi (PCR) (Mullis) 

Polimerasi termostabile 
dal batterio termofilo 
Thermus aquaticus 



1989: Identificazione e clonaggio del gene della 
fibrosi cistica (Tsui, Riordan, Collins) 

Malattia autosomica recessiva 
Incidenza: 1/2500 

Frequenza di portatori: ~ 1/50 



Produzione di insulina umana in 
batteri 



1990: Inizio del Progetto 
Genoma Umano (Watson et al.) 

1999: completata la sequenza del 
cromosoma 22 

2001: completata la prima stesura del 
genoma umano 

2004: completato il sequenziamento 
(numero stimato di geni 20.000-25.000) 



Genomica: analisi dei genomi 



Trascrittomica: analisi 
dell’espressione dei genomi 



Proteomica: analisi delle proteine 
codificate da un genoma 

MicroArray proteici 

Spettrometria di massa 



Metabolomica 
Analisi dei profili metabolici per caratterizzare le risposte ad alterazioni genetiche 

o ambientali 

Perturbazione Molecole primarie 

Molecole secondarie 

Profilo chimico 



Farmacogenetica 
Variazione individuale del metabolismo e della distribuzione dei farmaci 

Geni singoli 









Farmacogenomica 
Farmacogenetica + variazione interindividuale dei bersagli dei farmaci e dei 

meccanismi alla base delle malattie 
Geni multipli 

“Lo studio molecolare dei fattori genetici che determinano l’efficacia e la 
tossicità dei farmaci” 








