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Aberrazioni cromosomiche



Cromosomopatie Fetali a 12w:
Correlazione con l’età materna

* * *

Frequenza (*1/)

A 42aa rispetto a 20aa 
il rischio di concepire un feto con una aneuploidia cromosomica 

è circa 30 volte maggiore



Parametri epidemiologici 

Assenza di correlazione EMA/MDC
“Età Materna Avanzata/MicroDelezioni Cromosomiche”

Aberrazioni cromosomiche



Trisomia del cromosoma n°21

 Grave ritardo mentale
 Mani corte e tozze
 Orecchie con impianto basso
 Malformazioni scheletriche
 Malformazioni cardiache



Trisomia del cromosoma n°21

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



Trisomia del cromosoma n°21

95% Trisomia Libera



Trisomia del cromosoma n°21
Età Materna/Trisomia 

21
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Trisomia del cromosoma n°21
4% Trisomia 

Traslocazione



Trisomia del cromosoma n°21
4% Trisomia 

Traslocazione



Trisomia del cromosoma n°21

Trisomia Traslocazione



Monosomia del cromosoma X



Monosomia del cromosoma X

Pterigium Colli
Edema



Monosomia del cromosoma X



Sinfrome Klinefelter:  47,XXY



Malattie Geniche

Alterazioni della struttura 
molecolare del DNA



Tipo alterazioni DNA

• Delezione
• Duplicazione
• Inserzione

• Sostituzione



Delezione di una o più coppie di basi azotate
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Duplicazione di una o più coppie di basi azotate 
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Inserzione di una o più coppie di basi azotate
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Sostituzione di una o più coppie di basi azotate
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In presenza di una
mutazione genetica

si può avere sintesi di
mRNA aberrante.





In presenza di una
mutazione genetica

si può avere sintesi di
mRNA aberrante
e/o sintesi di una

proteina aberrante.











Malattie Geniche
• Autosomiche

1.Recessive
2.Dominanti

• X-Linked



Malattia Genica
Autosomica Recessiva

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

affinchè si manifesti la malattia

L’eterozigote è clinicamente sano





Allele mutato Allele selvatico



Modello trasmissione ereditaria malattia genica recessiva
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Allele mutato Allele selvatico



Modello trasmissione ereditaria malattia genica recessiva
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Malattia a trasmissione genetica autosomica recessiva


