
6	 Espressione genica, RNA, ed epigenetica

Espressione genica

Trascrizione Regolazione 
trascrizionale

Regolazione  
post-trascrizionale

RNA polimerasi I, II, III
rRNA · mRNA · tRNA

Promotori e inizio
TATA box · GTFs · TFIID/TFIIH

Allungamento
CTD fosforilato · bolla 
trascrizionale

Maturazione
Capping 5′ · Splicing · 
Poliadenilazione 3′

Terminazione
AAUAAA · CPSF · XRN2

Cromatina e istoni
Acetilazione · Metilazione · 
Fosforilazione

Enhancer e silencer
Zinc finger · Leucine zipper · 
Organiz. 3D

Fattori di trascrizione 
specifici
Selettività · Risposta a 
segnali ext.

Splicing alternativo
SR/hnRNP · ESE/ESS · 
isoforme

RNA editing
ADAR: A→I · APOBEC: C→U 
· ApoB48

Sorveglianza mRNA
NMD (EJC·UPF1) · NSD · NGD

Esportazione e localizzazione
NPC · NXF1/TAP · ZIP-code · 
motori

Stabilità mRNA
Deadenilazione · Decapping 
· ARE · HuR

Controllo traduzione
eIF4F · Polisomi · Stress 
granules · mTOR

RNA Interference (RNAi)

microRNA (miRNA)
pri-miRNA→Drosha→pre-
miRNA→Dicer
RISC · seed region nt 2–8

siRNA
dsRNA esogeno/endogeno 
· Dicer
Ago2 → taglio diretto mRNA

Altri piccoli RNA
piRNA (PIWI, trasposoni)
yRNA (Ro60, controllo qualità)

Effetti del RISC sull’mRNA
Repressione traduttiva · 
Deadenilazione
Degradazione · Sequestro in 
P-bodies

Caso clinico — SMA
SMN1/SMN2 · difetto di 
splicing
Motoneuroni · Esone 7
Terapia: ASO → inclusione 
esone

Caso clinico — SLA
TDP-43 · FUS · 
mislocalizzazione
Deregolazione RNA · 
Aggregati
Vulnerabilità motoneuroni


