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Abstract

La sindrome di Down (DS) € la piu frequente formarithrdo mentale causata da una
aberrazione cromosomica visibile al microscopiaott

Nella grande maggioranza dei casi (95%) la sindramgina da una trisomia libera ed
omogenea del cromosoma 21, mentre circa il 4% at@iedovuto ad una traslocazione sbilanciata.
Nel 6% dei soggetti con sindrome di Down e ricoftaike un mosaicismo. Esistono, inoltre, rari
casi in cui e presente una trisomia parziale cdgerte solo la parte distale del cromosoma 21; tale
alterazione origina da una traslocazione o duplcez della regione critica per la sindrome
(21922).

Nel nostro laboratorio abbiamo analizzato, nel @alisuna diagnosi citogenetica prenatale, il
liquido amniotico di una paziente di 26 anni allérha settimana di amenorrea. L'analisi del
cariotipo fetale, condotta con metodi di citogereetiradizionale (bande GTG), ha evidenziato un
corredo cromosomico 46,XX,add(21).

Allo scopo di caratterizzare il riarrangiamentornailgente il cromosoma 21 é stato richiesto
il sangue dei genitori. Il cariotipo del padre &utiato essere normale. La determinazione del
cariotipo della madre ha richiesto I'analisi di namero elevato (160) di metafasi, in quanto il
cariotipo della donna, eseguito gia alla nascita qospetta sindrome di Down, era normale. In
seguito a questa informazione abbiamo contemponagre® riesaminato le cellule del liquido
amniotico mediante FISH, utilizzando la sonda perelgione critica della sindrome di Down LSI
21 (21922.13-g22.2). E’ stato possibile, in questodo, stabilire che nel cromosoma 21
riarrangiato & presente la duplicazione di taléoreg E in corso di esame I'esatta estensione della
regione duplicata. L’esame cromosomico sulla mauaeevidenziato la presenza di trisomia
parziale del cromosoma 21 a mosaico e a bassaefiegul’anomalia € stata infatti individuata solo

nel 5% dei linfociti coltivati, mentre il 95% delt=llule sono risultate essere normali.



