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Ereditarietà dominante  

 

Informazioni per pazienti e famiglie  



Ereditarietà dominante  
 
 Le seguenti informazioni spiegano cosa significhi ereditarietà 
dominante e come le malattie genetiche dominanti sono 
ereditate. Per capire lôereditariet¨ dominante ¯ importante per 
prima cosa sapere cosa sono geni e cromosomi.   
 

Geni e cromosomi  
 
Il nostro corpo è fatto di milioni di cellule. La maggior parte delle 
cellule contengono un corredo completo di geni. Noi abbiamo 
migliaia di geni. I geni agiscono come un insieme di istruzioni, 
controllando la nostra crescita e come funziona il nostro corpo. 
Essi sono responsabili di molte delle nostre caratteristiche, 
come il nostro colore degli occhi, gruppo sanguigno o lôaltezza.  
 
I geni si trovano dentro strutture filamentose che formano 
bastoncini chiamati cromosomi. Noi abbiamo 46 cromosomi 
nella maggior parte delle cellule. Ereditiamo i nostri cromosomi 
dai nostri genitori, 23 da nostra madre e 23 da nostro padre, 
cos³ abbiamo 2 serie complete di 23 cromosomi o 23 ñpaiaò. 
Siccome i cromosomi sono fatti di geni noi ereditiamo 2 copie 
della maggior parte dei geni, una copia da ogni genitore. 
Questa è la ragione per cui noi spesso abbiamo caratteri simili 
dei due genitori. I cromosomi, e quindi i geni, sono costituiti di 
una sostanza chimica chiamata DNA.   
 
Qualche volta cô¯ una mutazione in una copia di un gene che lo 
blocca o non gli permette di lavorare correttamente. Questa 
mutazione può causare una malattia genetica perchè il gene 
non comunica le corrette istruzioni al corpo.     
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Dipartimento di Diagnostica di Laboratorio  
Servizio di Genetica Medica  
II Facoltà di Medicina e Chirurgia - A.O. "S. Andrea"  
ROMA  
Telefono    06 80345262 
http://www.ospedalesantandrea.it/index.php 
  
Laboratorio di Biologia Molecolare e Citogenetica  
Istituto CSS-Mendel  
ROMA  
Telefono    06 44160537  
  
Dipartimento di Biologia Molecolare  
U.O.C. di Genetica Medica - Medicina di Laboratorio  
SIENA  
Telefono    0577 585316 - 233303 - 233259  
  
Laboratorio di Biologia Molecolare e Citogenetica  
IRCCS Ospedale Casa Sollievo della Sofferenza  
SAN GIOVANNI ROTONDO (FG) 
Telefono    0882 416291  
  
Dipartimento di Genetica, Biologia e Biochimica  
Struttura Complessa di Genetica Medica  
Azienda Ospedaliera "San Giovanni Battista"  
TORINO  
Telefono    011 6336603  
  
Modulo di Citogenetica  
IRCCS OASI Maria Santissima  
TROINA (EN) 
Telefono    0935 936111 
http://www.irccs.oasi.en.it/Clinica/Unit%C3%A0%20Operative%
20e%20Moduli/uoemod1.asp?livello1=2&livello2=20&descr=35 
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Ospedale Maggiore Policlinico, Mangiagalli e Regina Elena 
Laboratorio di Genetica Medica  
MILANO  
Telefono    02 55032432/2322 
  
Laboratorio di Genetica Medica  
Azienda Ospedaliera S. Gerardo  
MONZA  
Telefono    039 2334347 ï 2334348 
http://www.hsgerardo.org/node/215 
   
Laboratorio di Cardiomiologia e Genetica Medica  
Seconda Università degli Studi di Napoli  
NAPOLI  
Telefono    815 667 563 
http://oldweb.ceda.unina2.it/ 
  
Dipartimento di Neuroscienze  
U.O. di Neuropatologia e Psicopatologia  
Università degli Studi di Padova  
PADOVA  
Telefono    049 7923202/269  
  
Dipartimento Materno Infantile  
U.O.C. di Pediatria e Terapia Intensiva Neonatale  
Azienda Ospedaliera "V. Cervello"  
PALERMO  
Telefono    091 6555431  
  
U.O. di Citogenetica e Genetica Molecolare  
Ospedale Santa Chiara  
PISA  
Telefono    050 992644 
http://www.ao-pisa.toscana.it/citogenetica_mol/
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Figura 1: Geni, cromosomi e DNA  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Cosô¯ lô ereditariet¨ autosomica dominante? 
 
Alcune malattie genetiche sono trasmesse in famiglia con una 
modalità dominante. In questa situazione una persona eredita 
una copia normale di un gene da un genitore e una copia 
mutata dallôaltro genitore, ma il gene mutato domina e annulla 
lôeffetto della copia normale. Questo fatto porta lôindividuo ad 
essere affetto da una malattia genetica. La particolare malattia 
genetica di cui è affetta la persona dipende da quali istruzioni 
sono fornite dal gene mutato al corpo. 
 
Alcune malattie genetiche dominanti agiscono sulla persona dal 
momento della nascita. Altre agiscono solamente sulla persona 
adulta. Queste sono conosciute come disordini tardivi. Alcuni di 
questi esempi di malattia genetica dominante tardiva includono 
la malattia del rene policistico dellôadulto e la malattia di 
Huntington. 
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