
MALATTIE GENETICHE EREDITARIE

GENETICHE	
  DOMINANTI	
  

Nanismo	
  



Peter	
  Dinklage	
  





Osteogenesi	
  imperfe<a	
  
Autosomica	
  Dominante	
  
	
  
anomalie	
  nella	
  sintesi	
  del	
  
collagene	
  @po	
  I	
  per	
  
mutazione	
  dei	
  geni	
  Col1A1	
  
e	
  2.	
  Crea	
  problemi	
  a	
  carico	
  
dello	
  scheletro,	
  delle	
  
ar@colazioni,	
  degli	
  occhi,	
  
delle	
  orecchie,	
  della	
  cute	
  e	
  
dei	
  den@.	
  I	
  feno@pi	
  più	
  gravi	
  
o	
  letali	
  sono	
  la	
  conseguenza	
  
di	
  difeJ	
  gene@ci,	
  che	
  
determinano	
  molecole	
  
anomale	
  di	
  collagene	
  

La	
  malaJa	
  colpisce	
  in	
  eguali	
  proporzioni	
  
maschi	
  e	
  femmine,	
  	
  
con	
  incidenza	
  compresa	
  
	
  fra	
  1/50	
  000	
  na@	
  vivi.	
  



La	
  sindrome	
  di	
  Ehlers-­‐Danlos	
  (EDS)	
  comprende	
  una	
  serie	
  di	
  patologie	
  ereditarie	
  
contraddis@nte	
  da	
  lassità	
  dei	
  legamen@	
  e	
  iperelas@cità	
  della	
  cute.	
  



GENETICHE	
  RECESSIVE	
  





ALBINISMO	
  



Modella	
  Albina	
  bianca	
  –	
  Either	
  Jazz	
   Modella	
  Albina	
  nera	
  –	
  Ava	
  Clarke	
  





SINDROME	
  DI	
  TREACHER	
  COLLINS	
  –	
  	
  
mutazione	
  gene@ca	
  con	
  trasmissione	
  sia	
  dominante	
  che	
  recessiva	
  (forma	
  lieve	
  e	
  grave)	
  

La	
  sindrome	
  di	
  Treacher-­‐Collins	
  è	
  una	
  
malaJa	
  congenita	
  dello	
  sviluppo	
  
craniofacciale	
  cara<erizzata	
  da	
  displasia	
  
otomandibolare	
  bilaterale	
  e	
  simmetrica,	
  
senza	
  anomalie	
  degli	
  ar@,	
  associata	
  a	
  
diverse	
  anomalie	
  della	
  testa	
  e	
  del	
  collo.	
  


