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MOSAICISMO GERMINALE
• Una mutazione può avvenire durante lo sviluppo di un organismo. Una 

mutazione post-zigotica produce un “mosaicismo” con due (o più) linee 
cellulari geneticamente distinte.

• Il mosaicismo può colpire tessuti somatici o germinali.
• Una mutazione ad un gene causativo per una malattia dominante o X-

LINKED, se colpisce la linea germinale, può essere ereditata.
• La malattia mima una ereditarietà recessiva: più figli affetti da genitori 

sani.
• Studio molecolare di più tessuti:

• fibroblasti
• sperma

DMD

Δ
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xx

Carattere recessivo legato al cromosoma X

( X-linked )
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xo

Carattere X-linked recessivo
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xx

Carattere X-linked recessivo
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Lyonizzazione sbilanciata



6

LYONIZZAZIONE 
IN CARATTERI X-LINKED

– Lyonizzazione sbilanciata
– Traslocazioni X-Autosomiche
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• Negli individui normali in seguito a Lyonizzazione sia gli individui 
maschi che le femmine hanno un solo X attivo per cellula.

• Questo processo di compensazione di dose minimizza gli effetti di 
copie multiple di geni legati alla X.

• Responsabile dell’inattivazione della X è il gene XIST che viene 
espresso esclusivamente dal cromosoma X inattivo.

INATTIVAZIONE DELLA X
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INATTIVAZIONE DELLA X

• “COMPENSAZIONE DI DOSE” compensa l’effetto del cromosoma 
X in eccesso.

• Se si osservano nuclei di cellule femminili normali XX si osserva una 
massa di cromatina fortemente condensata che non è presente nei nuclei 
delle cellule maschili normali XY.

• Si tratta del corpo di Barr e rappresenta un cromosoma X altamente 
condensato e quindi inattivo. Questo fenomeno è stato studiato da Mary 
Lyon e pertanto è detto “LYONIZZAZIONE”.

• I postulati sono:
a) Il corpo di Barr è un cromosoma geneticamente inattivo.
b) L’inattivazione avviene circa al 16° giorno dopo la fecondazione.
c) Il cromosoma X che viene inattivato è scelto a caso tra i cromosomi 

X materno e paterno, secondo un processo indipendente da cellula a 
cellula (Una volta che un cromosoma X è inattivato in una cellula,  
tutta la progenie eredita lo stesso tipo di inattivazione).
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LETALITÀ MASCHILE

•Per certi caratteri, l’assenza di un allele normale è letale prima 
della nascita. Per caratteri X-Linked i maschi non nascono e solo le 
femmine sono affette.

•Goltz Syndrome o Focal Dermal Hypoplasia
•Sindrome di Rett
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Craniofrontonasal Syndrome
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