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Candy Chromosomeséé 



1956: IDENTIFICAZIONE DEL NUMERO CORRETTO DI CROMOSOMI 

NELLôUOMO (46 non 48)  

Un poô di storiaéééé. 

PS Nel 1953 (tre anni prima) identificata la struttura  

molecolare a doppia elica del DNAé. 



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) 

 
 



Regione 

subtelomerica 

Regione 

subtelomerica 

Anatomia di un cromosoma umano 



Cariotipo umano 



«Bandeggio 

Cromosomico» 

(standard) 

 
Braccio 

 

Regione 

 

Banda 

 

Sottobanda 

 

Sotto-sottobanda 

 

 

Es  12q24.32 

 

 



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



CARIOTIPO STANDARD UMANO 
(G-banding pattern) 

CROMOSOMI ACROCENTRICI 

Satelliti = geni in tandem per rRNA 



Cariotipo (assetto cromosomico) FEMMINILE normale 

10 



Cariotipo (assetto cromosomico) MASCHILE normale 

11 



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 

EVOLUZIONE DELLA CITOGENETICA  



CITOGENETICA MOLECOLARE 

(Citogenomica, «chromonomics») 
Livello di risoluzione< 4-5Mb (4-5 milioni di basi) 

 

 

 

F.I.S.H.  
(Fluorescent In Situ Hybridization) 

 

 

 

Array ï 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 

 

Rapidità 

 

Nuclei in interfase 

 

Marcature multiple 

 

Elaborazione computerizzata immagini 



F.I.S.H. 
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