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NOTE INFORMATIVE SUI DIFETTI CONGENITI 

Anomalie cromosomiche 

I cromosomi sono delle strutture complesse costituite da DNA (acido desossiribonucleico) situate nei 
nuclei delle cellule di tutti gli organismi viventi e contenenti le informazioni genetiche necessarie per 
tutte le funzioni biologiche che l'organismo stesso espleterà nel corso della propria vita. 
Ogni specie animale e vegetale presenta un numero fisso di cromosomi: le cellule umane ne contengono 
46. Più precisamente, le cellule umane contengono 22 coppie di cromosomi (indicati con numeri da 1
a 22) e 2 cromosomi cosiddetti sessuali (la donna presenta 2 cromosomi denominati X, l'uomo un
cromosoma X ed uno denominato V). Durante la maturazione dei cosiddetti "gameti", la cellula uovo
e lo spermatozoo, avvengono delle particolari divisioni dei gameti stessi, denominate "meiosi", che
portano alla formazione di gameti maturi contenenti un corredo cromosomico dimezzato, costituito da
22 cromosomi più un cromosoma sessuale (un cromosoma X nella cellula uovo ed un cromosoma X o
Y nello spermatozoo). Nel corso di questo fenomeno si verifica un processo di divisione delle coppie
di cromosomi ("disgiunzione"), che è la necessaria premessa perchè, dopo la fecondazione, si possa
ricostituire un corredo cromosomico costituito da 46 cromosomi, per metà di origine materna e per
metà paterna.
Durante la maturazione dei gameti, si può verificare una mancata disgiunzione di una coppia di cromosomi
e di conseguenza la formazione di un gamete maturo contenente un numero di cromosomi non fisiologico
(cosiddetto "aneuploide"): se la coppia di cromosomi che non si è disgiunta è presente nel gamete
maturo, si avrà una cellula contenente un cromosoma in più, se è completamente assente si avrà invece
un gamete con un cromosoma in meno. Questo fenomeno si può verificare molto più frequentemente
a carico della cellula uovo rispetto allo spermatozoo.
Se il gamete aneuploide viene fecondato da un gamete anche normale, ne risulterà un embrione
costituito da cellule con corredo cromosomico alterato, trisomico se vi è un cromosoma in più, monosomico
se ve ne è uno in meno.
Le alterazioni del patrimonio cromosomico possono essere così gravi da determinare la morte dell'embrione
anche nel corso delle prime settimane di gravidanza, che esiterà pertanto in un aborto spontaneo.
Alcune anomalie invece possono essere compatibili con un decorso della gravidanza apparentemente
regolare, come la trisomia 21 (sindrome di Down), la trisomia 18 (sindrome di Edwards), la trisomia 13
(sindrome di Patau), la presenza di un solo cromosoma X (sindrome di Turner), la presenza di un
cromosoma X in più nel maschio (sindrome di Klinefelter). Queste patologie cromosomiche possono
essere associate a malformazioni e ritardo mentale.
Esistono inoltre anomalie cromosomiche cosiddette"di struttura", nelle quali il numero dei cromosomi
è normale ma esiste una modificazione della loro morfologia. Le più frequenti anomalie di struttura
sono le "traslocazioni", che consistono nel trasferimento di un frammento cromosomico da un cromosoma
ad un altro. Le traslocazioni possono essere "bilanciate" o "sbilanciate". L'individuo con traslocazione
bilanciata di norma è perfettamente sano, ma può produrre gameti con corredo cromosomico sbilanciato
ed avere pertanto figli affetti da una grave anomalia cromosomica.
La maggior parte delle anomalie di numero dei cromosomi, in primo luogo la sindrome di Down che
rappresenta la più frequente anomalia cromosomica presente alla nascita e la causa più frequente di
grave ritardo mentale, sono correlate all'età materna. Maggiore è l'età materna, maggiore sarà la
possibilità di produrre un gamete con corredo cromosomico aneuploide e di conseguenza un individuo
affetto da una anomalia cromosomica.








