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Traslocazioni cromosomiche

Le seguenti informazioni spiegano cosa sono le traslocazioni
cromosomiche, come sono ereditate e quando esse possono
causare problemi. Queste informazioni sono ideate per essere
usate in preparazione di un colloquio con lo specialista in
genetica per una consulenza genetica.

Cos6 una traslocazione

Per capire cos6é6 una trasl
cosa sono geni e cromosomi.

Cosa sono i geni e i cromosomi?

Il nostro corpo e fatto di milioni di cellule. La maggior parte delle
cellule contengono un corredo completo di geni. Noi abbiamo
migliaia di geni. | 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
i nostro colore degld:. occhi,

| 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, cosi
abbiamo 2 serie complete di
I cromosomi sono fatti di geni noi ereditiamo 2 copie della
maggior parte dei geni, una copia da ogni genitore. Questa € 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.
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PISA Figura 1: Geni, Cromosomi e DNA
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Il cromosoma é
fatto di geni
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La coppia di cromosomi numero 23 € diverso nei maschi e nelle

Dipartimento di Genetica, Biologia e Biochimica femmine e sono chiamati cromosomi sessuali. Ci sono 2 tipi di
Struttura Complessa di Genetica Medica Cromosomi sessualii, uno chi amat
Azienda Ospedaliera "San Giovanni Battista" chiamato cromosoma Y. Le femmine hanno 2 cromosomi X
TORINO (XX). Una femmina eredita un cromosoma X da sua madre e un
Telefono 011 6336603 cromosoma X da suo padre. | maschi hanno un cromosoma X

ed uno Y (XY). Un maschio eredita un cromosoma X da sua
madre e un cromosoma Y da suo padre. La Fig. 2 mostra i
Cromosomi di un maschi o C ome S |
cromosomi (XY).
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Fig. 2: 23 paia di cromosomi sistemati secondo la
dimensione; il cromosoma 1 € il piu grande. Gli ultimi due
cromosomi (la 23 coppia) sono i cromosomi sessuali.

E importante che si abbia una corretta quantita di materiale
cromosomico poiché i geni (che dirigono le cellule nel nostro
corpo) si trovano nei cromosomi. Se si ha una parte mancante di
un cromosoma o se si ha una parte di cromosoma in piu Si puo
avere come risultato la presenza di una malattia genetica con
difficolta di apprendimento, ritardo di sviluppo e/o problemi di
salute del bambino.
Cos6 una traslocazione?
Una traslocazione cromosomica significa che si é verificato un
cambiamento insolito della forma dei cromosomi con lo
spostamento di un pezzo da wun
avvenire percheé:
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