
CITOGENETICA  



CROMOSOMI 



CARIOTIPO 



Siringa con anticoagulanti         terreno nutritizio con                          incubazione a 37°C per 2-3 gg.  
                fitoemoagglutinina                             per far avvenire divisioni cellulari 

Aggiunta di una soluzione               centrifugazione per raccogliere              aggiunta di colchicina                
a bassa concentrazione salina       le cellule e scarto del sovranatante 
(gonfia le cellule e disperde i cromosomi) 

1 ora e 30’ 

Si pellettizzano le cellule                             aggiunta di una miscela    si preleva una goccia  
                                                                     di acido e alcool                della sospensione 

Si osservano i           aggiunta di colorante          si sparge sul vetrino e si fa asciugare 
cromosomi al  
microscopio 

CARIOTIPO 



Il cariotipo normale di un 

maschio 

Il cariotipo normale di una 

femmina 

46 cromosomi.  

44 autosomi: 22 coppie di cromosomi omologhi 

2 cromosomi sessuali 

CARIOTIPO UMANO 



CARIOTIPO 



CARIOTIPO 

VILLOCENTESI 

10° settimana  



CARIOTIPO 

AMNIOCENTESI 

15°.18° settimana  



CARIOGRAMMA 

La perdita o l’acquisizione di tratti di DNA sono 
apprezzabili con il cariogramma se ≥ 6x106 pb 
 
in alternativa……  

1q2.4 

3 



CITOGENETICA MOLECOLARE 

FISH 
Fino a 5.000 pb 





FISH 

CITOGENETICA MOLECOLARE 



CITOGENETICA MOLECOLARE 

M-FISH 
Multiple FISH 



CARIOTIPO ANOMALO 
Anomalie strutturali dei cromosomi 

Il pianto del bambino affetto somiglia al 

miagolio di un gatto a causa di una 

malformazione alla laringe. 

Gli affetti sono in maggioranza di sesso 

femminile, probabilmente a causa di una 

maggiore mortalità dei maschi affetti. Gli 

affetti sono ritardati fisicamente e 

mentalmente, difetti cardiaci, cranio piccolo 

con orecchie malformate, strabismo ed altre 

anomalie. La condizione è molto rara. 

Sindrome di Lejeune o cri du chat (miagolio 
del gatto).  
Delezione del cromosoma 5.   

Regione 
deleta 

normale             deleto 



CARIOTIPO ANOMALO 
Anomalie di numero dei cromosomi ANEUPLOIDIE 



CARIOTIPO ANOMALO 

TRISOMIA 21 
SINDROME DI DOWN 

Anomalie di numero dei cromosomi: AUTOSOMI 

1:1700 
1:20 

47, +21 



CARIOTIPO ANOMALO 

TRISOMIA 21 
SINDROME DI DOWN 

Anomalie di numero dei cromosomi: AUTOSOMI 



CARIOTIPO ANOMALO 

TRISOMIA 18 
SINDROME DI EDWARDS 

TRISOMIA 13 
SINDROME DI PATAU 

Anomalie di numero dei  
cromosomi: AUTOSOMI 

1:1650 
1:600 

47, +18 

1:10.000 

47, +13 

Microcefalia 
Cranio allungato 
Orecchie e cavo orale malformati 
Ritardo mentale e motorio 
Encefalopatie 
Cardiopatie  
 

Microcefalia 
Occhi piccoli 
Orecchie e cavo orale malformati 
(labiopalatoschisi) 
Ritardo mentale e motoridita malformate, 
polidattilia 
Encefalopatie 
Difetti intestinali, cardiaci, renali, sordità  
 



CARIOTIPO ANOMALO 
Anomalie di numero dei cromosomi: SESSUALI 

Maschio; tendenza alla statura 
alta; mancanza di 
maturazione sessuale, a volte 
c’è un certo ingrossamento 
del petto; associato 
frequentemente a ritardo 
mentale, 
sterile. 

Sindrome di Klinefelter: XXY 

Nei 2/3 dei casi la condizione è il risultato di una non-disgiunzione primaria 
nella madre che ha prodotto un uovo con due cromosomi X. 

1:1000 

Sindrome dell’extra Y: XYY 1:950 

XXY: 47, XXY 

XYY: 47, XYY 



CARIOTIPO ANOMALO 
Anomalie di numero dei cromosomi: SESSUALI Sindrome di Turner: X0 

1:1200 

Femmina; statura bassa; a volte c’è un rialzamento della pelle fra il collo e 
le spalle; mancanza di maturazione sessuale; capacità mentali pressoché 
normali; sterile 

Il 15-20% degli aborti spontanei sono XO. 
Più dell’1% delle gravidanze accertate hanno assetto cromosomico XO e circa i 
3/4 di queste sono provocate da spermatozoi anomali privi del cromosoma 
sessuale.  


