Alterazioni di struttura
del cromosomi



Submetacentrici

Metacentrici Acrocentrici




Alterazioni strutturale
del cromosomi

sono Il risultato di rotture
cromosomiche






Cromosoma integro
Si verifica una rottura



Cromosoma integro
Si verifica una rottura



Cromosoma integro Riparo e
Si verifica una rottura restitutio ad integrum



Cromosoma acentrico: si perde
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Cromosoma integro
Si verifica una rottura



Cromosoma acentrico: si perde
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Cromosoma integro Cromosoma
Si verifica una rottura deleto



Cromosoma integro
Si verifica una rottura



Cromosoma integro
Si verifica una rottura
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Cromosoma integro Riparo e
Si verifica una rottura restitutio ad integrum



Cromosoma acentrico: si perde
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Cromosoma integro
Si verifica una rottura
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Cromosoma acentrico: si perde
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Cromosoma
deleto

Cromosoma integro
Si verifica una rottura



Cromosoma acentrico: RUOTA di 180°
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Cromosoma integro
Si verifica una rottura



Cromosoma acentrico: RUOTA di 180°
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Cromosoma integro
Si verifica una rottura




Cromosoma integro
Si verifica una rottura
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Cromosoma integro Cromosoma
Si verifica una rottura Con Inversione

(1Ol






|

Cromosoma con duplicazione
di un segmento

|



Anomalie cromosomiche di
Struttura

Traslocazioni
Bilanciate
Inversioni
Delezionl
Sbilanciate
Duplicazioni



Anomalie cromosomiche di

struttura
Bilanciate Sbilanciate
(nella maggioranza  sono correlate ad
dei casi) un fenotipo
non sono correlate anomalo

ad un fenotipo ~ (Malformazioni e/o
anomalo ritardo mentale)



Delezione terminale
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Principali sindromi da

microdelezione

LOCALIZZAZIONE | SOGGETTI CON
SINDROME
CROMOSOMICA | MICRODELEZIONE
Prader Willi/Angelman 15011.13 710%
Williams 7011.23 90%
DiGeorge/Velocardiofacciale 22011.2 5%
Smith-Magenis 1/pll.2 95%
Miller-Dieker 1/p13.3 90%
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Inv. Par. Normale















Inversione pericentrica eterocromatina
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Anomalie cromosomiche
bilanciate?

Il problema non si pone per il
soggetto portatore,

ma riguarda la sua discendenza...



Disgiunzione 2:2
alternata adiacente 1 adiacente 9
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Gameti

Zigoti

Normale
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Fecondazione da

gamete normale

parte di un

Portatore di
traslocazione
bilanciata

monosomia parziale

trisomia parziale




Gameti I 14/,
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Fecondazione da parte di un gamete normale
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Eterozigote
per inserzione

Possibili

gameti

Zigoti
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Normale Eterozigote Con Con

bilanciato duplicazione delezione



Scarnbio all'interno
dell'ansa C

Appaiamento
A B C D E Meiosiin un individuo
eterozigote per una
inversione paracentrica

l Segregazione

MBI G DENE

A B C D E Prodotto
normale

Frammento A I
D acentrico A B C D Prodotto
C (perduto) deleto
B E D A Prodotto
Rottura casuale A I ceielo
del ponte dicentrico A D C B E Prodotto
ADC B E invertito






