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• Raccolta sangue venoso

• Mezzo coltura più fitoemoagglutinina

• Coltura 72-96 ore a 37°C

• Colchicina

• Soluzione ipotonica

• Fissazione metanolo acido acetico

• Goccia su vetrino

• Colorazione con Giemsa

• Analisi delle piastre
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• Vari tipi di Bandeggio:

a- bande G (evidenzia aree di DNA ricche di AT)

b- bande Q effettuato con quinacrina

c- bandeggio C evidenzia i centromeri

d- bandeggio R evidenzia aree di DNA ricche di CG



Riarrangiamenti 

cromosomici: 





Duplicazioni

• Un segmento 
cromosomico 
viene raddoppiato

• Negli individui 
eterozigoti per una 
duplicazione, la 
regione duplicata 
formerà un ansa 
quando i 
cromosomi 
omologhi si 
appaiano durante la 
meiosi



Delezioni• Perdita di parte di 
un cromosoma.

• Negli individui 
eterozigoti per la 
delezione uno dei 
cromosomi 
formerà un’ansa

• Molte delezioni 
cromosomiche 
sono letali in 
omozigosi e 
producono effetti 
deleteri in 
eterozigosi.

• Possono 
provocare 
l’espressione di 
alleli recessivi



Alcuni riarrangiamenti  cromosomici nell’uomo

Tipo 

riarrangiamento

Cromosoma Malattia Sintomi

Duplicazione 4, braccio corto / Microcefalia, collo corto, 

ritardo mentale

Duplicazione 4, braccio lungo / Microcefalia, fronte 

sfuggente, malformazioni 

mani

Duplicazione 9, braccio corto / Ritardo mentale, 

malformazione mani

Delezione 5, braccio corto Sindrome cri du 

chat

Microcefalia, pianto 

caratteristico, occhi distanti, 

viso caratteristico, ritardo 

mentale

Delezione 15, braccio 

lungo (70% dei 

casi)

Sindrome 

Prader-Willi

Difficoltà alimentazione, 

ma comparsa di obesità 

dopo l’anno di vita, ritardo 

mentale





Inversioni

• Le inversioni 

che includono 

il centromero 

si chiamano 

pericentriche, 

quelle che non 

lo includono 

paracentriche







Traslocazione reciproca
• Possono dar luogo ad altre a nuovi legami tra geni, 

che ne modificano l’espressione

• Se la rottura avviene all’interno di un gene si 

distrugge la sua funzione

• Le traslocazioni sono frequentemente 

accompagnate da delezioni



Traslocazione 

reciproca tra i 

cromosomi 9 e 

22 causa la 

leucemia 

mieloide 

cronica







Le traslocazioni 

reciproche allameiosi



Aneuploidia

• Le mutazioni cromosomiche includono anche 

cambiamenti nel numero dei cromosomi

• L’aneuploidia vera e propria consiste 

nell’aggiunta o perdita di cromosomi

• Causa effetti fenotipici notevoli perché provoca 

uno squilibrio del dosaggio genico

• La poliploidia indica invece una variazione di 

interi assetti cromosomici



Aneuploidie 

• Nell’uomo provoca gravi problemi di 

sviluppo che generalmente portano 

all’aborto spontaneo.

• Fino al 50% dei feti abortiti spontaneamente 

reca difetti cromosomici e 1/3 di tutti i 

concepimenti va incontro ad aborto in uno 

stadio così precoce che la madre non si 

rende nemmeno conto del proprio stato di 

gravidanza







• Trisomia 13: Sindrome di Patau

• Trisomia 18 Sindrome di Edward

• Trisomia 21 sindrome di Down

• 45,X0: Sindrome di Turner

• 47,XXY: Sindrome di Klinefelter

• 47,XYY

• 47,XXX



• Sindrome di Klinefelter (XXY)

• Legata età della madre
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• Sindrome di Turner (XO)
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• Trisomia 21 (Sindrome di Down)

Hanno 47 cromosomi





Alberi genealogici o Pedigree

• Importanti sistemi per 

indagare l’eredità 

umana

• E’ una rappresentazione 

grafica in forma 

ramificata della storia di 

una famiglia che 

descrive le modalità di 

trasmissione di una o 

più caratteristiche



Simboli adottati

Probando (P e freccia)

Individuo di partenza



Caratteri autosomici dominanti



G. De Leo, S. Fasano, E. Ginelli – Biologia e Genetica III Ed. – Capitolo 12









• Individuo normale (CGG) 30

• Individuo portatore (CGG) 60-230

• Individuo affetto (CGG) 230-1000

• Questa espansione della tripletta causa 
instabilità del DNA



Altre malattie autosomiche 

dominanti

• Capelli lanosi

• Brachidattilia (presenza di dita corti per 

brevità delle falangi

• Osteogenesi imperfetta (alterazioni strutturali 

collagene I)

• Acondroplasia

• Rene policistico dell’adulto
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Caratteri autosomici recessivi
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Caratteri recessivi legati all’X
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Caratteri dominanti legati all’X
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Caratteri legati al cromosoma Y
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Difetti del metabolismo degli aminoacidi
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Amniocentesi 
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