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Le sindromi DiGeorge / VCF

22011.2 Deletion Syndrome
frequenza 1:4000

lone puo presentarsi con fenotipi diversi (espressivita

0 essere trasmessa come dominante (10-20%).
lone non correla con il fenotipo.

Caratteristiche;

Ipoplasia delle paratiroidi

Ipoplasia del timo

Difetti cardiaci tronco-conali

(75%)

troncoconali, polidramnios, renali
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RUOLO DELLA FISH PER LA DIAGNOSI DELLA DELEZIONE
220911.2 SU LIQUIDO AMNIOTICO

Amniociti non
coltivati

Nuclel

Tempo di risposta: 48
ore dal prelievo




acogeno nel feto, spia prenatale di fibrosi cistica?

estino iperecogeno-=> 3%

generale-> 0,04%

e anche oltre




Ibrosi Cistica 0 Mucoviscidosi

etica autosomica recessiva

IgIine etnica



CYSTIC FIBROSIS
OTEINA CODIFICATA —— TRANSMEMBRANE
REGULATOR (CFTR)

PROTEINA CODIFICATA
DAL GENE MUTATO

DIFETTO FUNZIONALE:

RIDOTTA CONDUTTANZA
DEGLI IONI CLORO

IONI MUCOSE
TATE ED ELEVATO
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1ita Allelica (oltre 1000 mutazioni diverse divise in classi)

e

I ridotta o assente Mutazioni: nonsense 0
frameshift o
splice-junction

utazioni: missense o
delezioni




Proteina CFTR con mutazioni
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Counseling pre-test

I tempi di massima urgenza che devono essere adottati e indicato
il portatore nei genitori (24 ore dal prelievo) e successivamente,
| prenatale per FC.

seguire I'analisi genetica per FC
aneamente i genitori.

e del rischio di altre patologie
ome le anomalie cromosomiche



itori entrambi portatori il rischio e pari 1/4

| essere portatore e rischio di avere figli affetti da FC dopo il test.
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Ilita Fetale e Sindromi genetiche correlate

osoma 5, frequenza portatori




e malattie a eredita non mendeliana seguono
modalita di trasmissione che esulano da quelle
riconducibili alle leggi di Mendel.

Due gruppi:

# Malattie da imprinting (S. Prader Willi)

# Malattie da espansione di nucleotidi (Distrofia
Miotonica)



DISTROFIA MIOTONICA

Distrofia Miotonica
ttia multisistemica con interessamento di vari organi
miotonina protein chinasi cromosoma 19).

atta, (diabete mellito), normale durata e

aratta, anomalie di
0, ipotiroidismo).

alizzata,



dell’anticipazione nella distrofia miotonica.
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Anamnesi:
Padre con diabete
CPK positivo

28 anni 29 settimana




FUTURO: Microarray
o Cariotipo molecolare

Microdelezioni e microduplicazioni

abile-> cariotipo normale con anomalia ecografica principale o due soft markers




