


.  CLINICA:   

Anomalie numeriche e strutturali dei cromosomi ed effetti a livello 

fenotipico; 

MOLECOLARE:  

Struttura del singolo cromosoma, eterocromatina, NORs, SCE, ecc.; 

 

EVOLUZIONISTICA:  

Relazioni citotassonomiche tra le specie; 

 

DI MODIFICAZIONE:  

Modificazioni dell’assetto genetico, Micromanipolazione degli embrioni, 

DNA ricombinante, ecc. 
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Frequenza: 1/700 nati 

Fenotipo: viso arrotondato e profilo facciale piatto, 

fessure palpebrali oblique, naso piccolo e largo, 

orecchie malformate, bassa statura e aspetto 

tozzo del corpo, cardiopatie congenite e deficit 

immunitari, ritardo mentale. 

Età media di sopravvivenza: 50 anni. 



92% dei casi: trisomia del cromosoma 21 (47,XX + 21 o 47,XY + 21) 

causata da non disgiunzione meiotica (3/4 di origine materna). 



5% dei casi: trisomia 21 da traslocazione. 

3% dei casi: mosaicismo (46,XX / 47,XX + 21 o 46,XY / 47,XY + 21). 

Traslocazione robertsoniana  

tra cromosomi acrocentrici non omologhi. 



Gameti prodotti da un individuo portatore di una  

traslocazione robertsoniana e zigoti prodotti dopo la fecondazione. 



Il principale fattore di rischio per la Sindrome di Down è l’età materna. 



Frequenza: 1/6.000 - 1/8.000 nati 

Fenotipo: fronte stretta, mento e bocca piccoli, 

mani serrate e piedi a “picozza”. 

Età media di sopravvivenza: generalmente letale 

nel primo anno di vita. 



Frequenza: 1/8.000 - 1/15.000 nati 

Fenotipo: Labbro leporino con palatoschisi, pliche cutanee a 

livello della nuca, polidattilia. 

Età media di sopravvivenza: generalmente letale nel primo anno 

di vita. 



Frequenza: 1/15.000 - 1/50.000 nati 

Fenotipo: caratterizzata da pianto flebile simile al miagolio del 

gatto soprattutto nei primi anni di vita, ritardo psicomotorio, 

malformazioni dell’apparato gastrointestinale, aspettativa di vita 

non significativamente ridotta. 





Frequenza: 1/5.000 nati 

Fenotipo: bassa statura, collo corto e largo con presenza di 

pliche cutanee, ipoplasia ovarica, amenorrea primaria e 

sterilità, malformazioni renali e cardiache. 



Frequenza: 1/700 nati 

Fenotipo: aspetto ginoide e longilineo con arti lunghi e 

altezza superiore alla media, ginecomastia, ipogonadismo, 

azospermia e frequente infertilità, occasionalmente QI 

inferiore alla media. 



Frequenza: 1/1.000 nati 

Fenotipo: normale con tendenza all’alta statura, fertilità 

normale, occasionalmente QI inferiore alla media e disturbi 

di personalità. 











Processo in cui il pronucleo maschile (aploide, n) penetra nell’ovocita II 

femminile per formare lo  ZIGOTE (cellula diploide, 2n). 

cariogamia 
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MICROMANIPOLAZIONE 

SULL’EMBRIONE: 

- GEMELLAGGIO STRUMENTALE: SPLITTING 

 

-SESSAGGIO 

 

-CHIMERE 

 

SULL’OVULO FECONDATO: 

 

-CLONAZIONE 

 

-TRASFERIMENTO DI GENI 

 

-PARTENOGENESI: GINOGENESI E ANDROGENESI 

 

 



-SEPARAZIONE DI BLASTOMERI 

-BISEZIONE DELLA MORULA 







PRODUZIONE DI CHIMERE PER AGGREGAZIONE DI GIOVANI MORULE 



PRODUZIONE DI CHIMERE MEDIANTE MICROINIEZIONE IN BLASTOCISTI 

Inner cell mass 

cell 



PROCESSO DI ENUCLEAZIONE PER IL TRASFERIMENTO NUCLEARE 





TRASFERIMENTO DI GENI MEDIANTE MICROINIEZIONE 

PRONUCLEO FEMMINILE 

PRONUCLEO MASCHILE 


