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Un poodo di stori aéééee.

1956: IDENTIFICAZIONE DEL NUMERO CORRETTO DI CROMOSOMI
NELLG® UQHBI@n 48)

Tyio JH and Levan A (1956). The chromosome number of man. Hereditas, 42, 1-6.
Reproduced with permission from the Mendelian Society of Lund.

THE CHROMOSOME NUMBER OF MAN

By JOE HIN TII0 and ALBERT LEVAN

EATACION EAPERIMENTAL DE AVLA DEL ZARAGOEA, PN, AND CANCER CHROMOSOME
LABORATORY, DOTITITE OF CEMETICA, LEND, SWEDEN

PS Nel 1953 (tre anni prima) identificata la struttura
mol ecol are a doppia elica d



PREPARAZIONE CARIOTIPO STANDARD
(Citogenetica convenzionale)

-Cc somatiche nucleate (es.linfociti sangue periferico, fibroblasti)
-Mitogeno (PHA fitoemoagglutinina)

-Colchicina (blocco in metafase - inibizione del fuso)

-Soluzione ipotonica

-Fissazione

-Colorazione (bandeggio)



Anatomia di un cromosoma umano
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Cariotipo umano
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Image courtesy of Vysis, Inc., Downers Grove, lllinois
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«Bandeggio
Cromosomico»
(standard)

Braccio
Regione
Banda
Sottobanda

Sotto-sottobanda

Es 12924.32



Morfologia/anatomia del cromosomi umani
(dimensioni e posizione centromero)

Metacentric Submetacentric Acrocentric

Short Stalk Satellite
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Jorde et al: Medical Genetics, 4th Edition.
Copyright © 2010 by Mosby, an imprint of Elsavier, Inc. All rights reserved,

Metacentric, submetacentric, and acrocentric chramosomes. Mate the stalks and satellites present on the short arms of the acrocentric
chramosomes.



CARIOTIPO STANDARD UMANO
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CROMOSOMI ACROCENTRICI
Satelliti = geni in tandem per rRNA



Cariotipo (assetto cromosomico) FEMMINILE normale

Normal Female - 46,XX
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in banding patterns

ing some apparent discrepancies

artificially straightened for illustrative purposes caus

Chromosomes




Cariotipo (assetto cromosomico) MASCHILE normale

Normal Male - 46,XY
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Chromosomes artificially siraightened for illustrative purposes causing some apparent discrepancies in banding patterns of chromosome pairs
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EVOLUZIONE DELLA CITOGENETICA

La Citogenetica Classica
(convenzionale, standard) «
permette di identificare riarrangiamenti !
cromosomici fino a circa 5-10 Mb

La Citogenetica Molecolare
(Citogenomica)
permette di identificare
riarrangiamenti fino a poche Kb




CITOGENETICA MOLECOLARE
(Citogenomica, «chromonomics»)

Livello di risoluzione< 4-5Mb (4-5 milioni di basi)

F.I.S.H.

(Fluorescent In Situ Hybridization)

Array 1T CGH (aCGH)

(array-based Comparative Genomic Hybridization)



FISH

Anni 90, nasce la citogenetica molecolare

Marcatura fluorescente (sonde centromeriche
locus-specifiche, painting)

Elevata risoluzione rispetto a citogen.tradizionale
Rapidita

Nuclel in interfase

Marcature multiple

Elaborazione computerizzata immagini



FI.S.H.

Fluoresence In Situ Hybridization

Labeling with
fluorescent dye




FISH Analysis of a Deletion Syndrome

Normal Deletion

m» Critical Region Probe wmale- Critical Region Probe
wp Chromosome Reporter Probe w3 Chromosome Reporter Probe
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