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Ereditarieta legata al cromosoma X

Il seguente opuscolo fornisce informazioni su cosa significa
ereditarieta legata al cromosoma X e come tali malattie sono
ereditate. Per capire | 6eredi

per prima cosa sapere cosa Sono geni e cromosomi.

Geni e cromosomi

| nostro corpo é 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 degli 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 2
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. 1 cromosomi, e quindi i geni, sono costituiti di una
sostanza chimica chiamata DNA.
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Figura 1: Geni, cromosomi e DNA
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Il cromosoma é
fatto di geni
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| cromosomi (vedi Fig. 2) numerati da 1 a 22 sono gli stessi nei
maschi e nelle femmine. Questi sono chiamati autosomi. Il paio
di cromosomi numerato come 23 € diverso nei maschi e nelle
femmine (denominati cromosomi sessuali). Ci sono 2 tipi di
Cromosomi sessual i, uno chi amat
chiamato cromosoma Y. Le femmine normalmente hanno 2
cromosomi X (XX). Una femmina eredita un cromosoma X da
sua madre e un cromosoma X da suo padre. | maschi
normalmente 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
maschio che ha come ultimo paio i cromosomi XY.
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Fig. 2: 23 paia di cromosomi sistemati in ordine secondo la
dimensione; il cromosoma 1 & il piu grande. | due ultimi
cromosomi, la 23° coppia (X e Y), sono i cromosomi sessuali.

Qualche volta c'e un cambiamento (mutazione) in una copia di
un gene che lo ostacola a lavorare correttamente. Questa
mutazione pud causare una malattia genetica perche il gene
non comunica le corrette informazioni al corpo. Una malattia

|l egat a all 66X causat a da u
cromosoma X.
Cos 6 | 6ereditariet? re

Il cromosoma X ha molti geni che sono importanti per la crescita
e lo sviluppo. Il cromosoma Y & piu piccolo e ha meno geni. Le
femmine hanno 2 cromosomi X (XX) e quindi se uno dei geni su
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