




Abbina la possibilità di un’analisi del DNA, propria 
delle tecniche di biologia molecolare, con la 

struttura cromosomica il cui studio è oggetto 
della citogenetica classica 
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numerazione delle bande dal 
 centromero   al   telomero 

Analisi convenzionale (microscopio ottico) 



Cariotipo Tradizionale 
Vantaggi 

•  Capacità di analizzare l’intero genoma in un esperimento 
•  Tecnica consolidata, rivela poliploidie e anomalie bilanciate 
•  Rivela mosaicismi anche inferiori al 20% 

Svantaggi 

•  Necessita di coltura cellulare, con tempi di analisi prolungati 
•  Limitata risoluzione, non rivela delezioni o duplicazioni di piccole 

dimensioni < 10-15 megabasi  



•  Permette un’analisi 
molecolare di tutti i 

cromosomi 
consentendo di 

mettere in evidenza 
riarrangiamenti 

molto piccoli, di 
alcune migliaia di 

basi 



Tecniche di citogenetica 
molecolare 

•  FISH. fluorescence in situ hybridization 

•  a-CGH. microarrays comparative genomic 
hybridization 



Quantitative Fluorescence Polymerase Chain Reaction 
(QF-PCR) è una tecnica semplice e rapida che consente la 
diagnosi molecolare delle aneuploidie più comuni (trisomia 
21, 13, 18 e aneuploidie dei cromosomi sessuali) 

Questo tipo di approccio non richiede colture cellulari: la 
diagnosi può essere completata in 2 giorni  

QF-PCR 

Il metodo si basa sull'amplificazione di brevi sequenze 
del DNA che contengono blocchi ripetuti di 2-6 basi 
(marcatori STRs). Queste sequenze sono specifiche 
per il cromosoma che si intende analizzare. Usando 
marcatori per i cromosomi 21, 13, 18, X e Y è possibile 
diagnosticare le aneuploidie più frequenti. 



CGH microarray 

Array-CGH      Risoluzione teoricamente illimitata 



CGH microarray 

Array-CGH                      Duplicazione 10q 



Array-CGH o Cariotipo Molecolare 

Vantaggi 

•  Non ha bisogno di coltura cellulare 
•  Capacità di analizzare l’intero genoma in un esperimento 
•  Elevata specificità, sensibilità e risoluzione 
•  Rapidità 

Svantaggi 

•  Incapacità di rilevare riarrangiamenti bilanciati e poliploidie 
•  Limitata abilità di individuare mosaicismi. Presenza di polimorfismi del 

numero di copie (CNV), spesso di difficile interpretazione 



•  La diagnosi fetale comprende l’insieme delle 
procedure che permettono di riconoscere la presenza 
nel feto di anomalie congenite 



Una biopsia di villi coriali placentari viene fatta per via transaddominale ed è prelevata 
per l’analisi genetica.  



•  QF-PCR, analisi dei cromosomi 21 (associati alla sindrome di Down), i
 cromosomi 18, i cromosomi 13 ed il/i cromosoma/i X 

•  Malattie monogeniche ereditarie 

•  Cariotipo tradizionale 

•  Cariotipo molecolare mediante la tecnica  Array-CGH. 

•  Prenatal2FastTest:                    Cariotipo tradizionale + Array-CGH 



Una campione di liquido amniotico viene prelevato per via transaddominale ed è 
utilizzato per l’analisi genetica.  



•  QF-PCR, analisi dei cromosomi 21 (associati alla sindrome di Down), i
 cromosomi 18, i cromosomi 13 ed il/i cromosoma/i X 

•  Malattie monogeniche ereditarie 

•  Cariotipo tradizionale e dosaggio AFP 

•  Cariotipo molecolare mediante la tecnica  Array-CGH. 

•  Prenatal2FastTest:                    Cariotipo tradizionale + Array-CGH 



•  QF-PCR, analisi dei cromosomi 21 (associati alla sindrome di Down),
 i cromosomi 18, i cromosomi 13 ed il/i cromosoma/i X 

•  Malattie monogeniche ereditarie 

•  Cariotipo tradizionale e dosaggio AFP 

•  Cariotipo molecolare mediante la tecnica  Array-CGH. 

•  DUO:                Cariotipo tradizionale + Cariotipo molecolare  
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13-14% 
7-8% 







•  Unisce i vantaggi di entrambe le tecniche e ne riduce i limiti 

•  Aumenta la diagnosi di difetti congeniti fetali/RM 

•  E’ una scelta di qualità 

•  Raccomandato specialmente con evidenze ecografiche,
 anomalie del volume amniotico, età materna avanzata,
 anomalie cromosomiche familiari 

•              




