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Aberrazionli cromosomiche
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Cromosomopatie Fetali a 12w:

Correlazione con l'eta materna
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Eta Materna

A 42aa rispetto a 20aa
Il rischio di concepire un feto con una aneuploidia cromosomica
e circa 30 volte maggiore



Aberrazionli cromosomiche

Parametri epidemiologici

|

Prevalenza alla Eta
nascita Correlata

T13 1/14.000 si

T18 1/8.500 si
1/667 Si

7delq11.23 1/20.000 no
15delq11-q13 1/25.000 no
22delq11.2 /'1/2.000, 1/ 4.000 no
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Assenza di correlazione EMA/MDC

“Eta Materna Avanzata/MicroDelezioni Cromosomiche”




Trisomia del cromosoma n°21

v Grave ritardo mentale

v' Mani corte e tozze

v Orecchie con impianto basso
v' Malformazioni scheletriche
v Malformazioni cardiache




Trisomia del cromosoma n°21

v  95% Trisomia Libera
v' 3% Trisomia da traslocazione
v 2% Mosaicismo




Trisomia del cromosoma n°21

O5% Trisomia Libera
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Trisomia del cromosoma n°21

Eta Materna/Trisomia
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Trisomia del cromosoma n°21

Eta Materna/Trisomia
21
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Trisomia del cromosoma n°21
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4% Trisomia
Traslocazione
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Trisomia del cromosoma n°21

4% Trisomia
Traslocazione
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Trisomia del cromosoma n°21

Trisomia Traslocazione
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Monosomia del cromosoma X

Principali sintomi della sindrome di Turner

Orecchie grandi

Mandibola piccola

Collo corto

Ipotiroidismo

Problemi cardiaci

Rene a ferro di cavallo

Torace largo

medicina360.com

Ovaie atrofiche

Problemi al sistema
linfatico (linfoedema)
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Monosomia del cromosoma X

Pterigium Colli



Monosomia del cromosoma X




Sinfrome Klinefelter: 47 ,XXY

Ridotta crescita
della barba

Ridotta crescita

di peli sul petto

Fianchi largh

Braccia e gambe
lunghe

AN

Spalle strette

Ginecomastia
Peli pubici di
tipo fFemminile
Ipogonadismo

Ulteriori possibili
manifestazioni cliniche

Ritardo mentale
Diabete mellito di tipo 2
Osteoporosi

Disfunzioni tiroidee
Anomalie cardiache
Tumori (mammella,
polmone, linfomi)
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Malattie Geniche

Alterazioni della struttura
molecolare del DNA



Tipo alterazioni DNA

e Delezione e Sostituzione
e Duplicazione
e Inserzione



Delezione di una o piu coppie di basi azotate

TGCAATATGCAAT
ACGTTATACGTTA

]

TGCAAT ATGCAAT
ACGTTA TACGTTA

]

TGCAATGCATGCAAT
ACGTTACGTACGTTA

fy




Duplicazione di una o piu coppie di basi azotate

_I
A

GCAATGCGCATGCAAT
CGTTACGCGTACGTTA

U

TGCAATGCATGCAAT
ACGTTACGTACGTTA




TGCAATGATCATGCAAT
ACGTTACTAGTACGTTA

U

TGCAATGCATGCAAT
ACGTTACGTACGTTA

/N

Inserzione di una o piu coppie di basi azotate



TGCAATTAATGCAAT
ACGTTAATTACGTTA

]

TGCAATGCATGCAAT
ACGTTACGTACGTTA

fy

Sostituzione di una o piu coppie di basi azotate



seconda base

G A G
UUU | Phe | ycu UAU
UUC | (F) | ucc | Ser
UUA | Leu | UCA | (S) UGA | STOP
UuG | (L) | UCG T
| W)
CuU ccu CAU | His | cGU
CUC |Leu | ccc|Pro | CACI (H) | cGC | Arg
® CUA| (L) |[CCA|(P) | cAa|Gin | CGA|(R)
3 CUG CCG CAG | (Q) CGG
E AUU ACU AAU | Asn | AGU | Ser
= AUC | lle | ACC | Thr | AAC | (N) | AGC | (S)
AUA 1 () Qgé (M | AMA | Lys | AGA | Arg
AUG | Met AAG | (K) | AGG | (R)
(M) |
GUU GCU GAU | Asp | GGU
GUC|Val | GCC| Ala | GACI (D) | GGC | Gly
GUA | (V) | GCA|(A) | GAA| Glu | GGA | (G)
GUG GCG GAG | (E) GGG




In presenza di una
mutazione genetica
SI puo avere sintesi di
MRNA aberrante.






In presenza di una
mutazione genetica
SI puo avere sintesi di
MRNA aberrante
e/o sintesi di una
proteina aberrante.
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Malattie Geniche

e Autosomiche

1.Recessive
2.Dominanti

e X-Linked



Malattia Genica
Autosomica Recessiva

E’ necessario che entrambi gli alleli
(omozigosi) siano mutati

affinche si manifesti la malattia

|_"eterozigote e clinicamente sano
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Modello trasmissione ereditaria malattia genica recessiva

Gameti /\ Soggetto Eterozigote
A a Sano

25% 25%
Soggetto Omozigote
Sano

aa’\

/ 250 2504 Soggetto Omozigte

Malato
Soggetto Eterozigote
Sano
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Modello trasmissione ereditaria malattia genica recessiva

Soggetto Omozigote

Gametli

Soggetto Eterozigote
sano




Malattia a trasmissione genetica autosomica recessiva




