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Permette un’analisi 
mirata di una regione 
cromosomica 
consentendo di mettere 
in evidenza 
riarrangiamenti di alcune 
centinaia di chilobasi. 
 
Tale identificazione 
avviene mediante sonde 
marcate impiegando 
fluorocromi che 
emettono a diverse 
lunghezze d’onda. 

Citogenetica Molecolare  FISH 





















Sonde painting 

• Cromosoma specifico 

• Braccio specifico 

• Regione/banda specifico 

• Reverse painting 



Painting del cromosoma 1 





Painting del cromosoma 1 
 
       braccio specifico 



Painting del cromosoma 1 
 
       banda specifica 













Sindrome di kallmann  (KAL1)  









































Sindrome di Cri-Du-Chat 

Quadro  clinico: 

  
 Tipico pianto,  causato  
    Dall'ipoplasia delle cartilagini del  
    laringe. 
 Ritardo mentale grave (con

 tendenza all'automutilazione).
  

 Microcefalia. 
 Ipertelorismo marcato. 
 Epicanto,  
 Sella nasale slargata, 
 Micrognazia 
 Orecchie a basso impianto. 
 Nel 15% dei casi è presente

  
una cardiopatia congenita 







GTG FISH 





FISH INTERFASICA 
 Aneuvysion Vysis 

CEP Probe centromeriche LSI Probe locus-specifiche 

Sono utilizzabili anche altre sonde intese per diagnosi su 
metafase 



Visualizzazione simultanea di 

target genomici in molti colori: 

M-FISH e SKY 

M-FISH: e SKY sono sviluppi della FISH con sonde 

di painting che permettono la visualizzazione 

simultanea dei 22 autosomi e dei 2 cromosomi 

sessuali in 24 colori; 

M-FISH (Speicher et al Nature Genet. 12,368-375, 

1996) 

SKY (Schrock et al. Science 273:494-497, 1996) 





M-FISH: applicazione alla 

citogenetica dei tumori 



SKY 



Spectral karyotiping: 

         metodo 





CGH-array 



Comparative Genome Hybridization 





Marcatura con diversi fluorocromi 



…Uno sguardo al CGH-array… 

Estrazione DNA DNA 
controllo 

DNA 
test 

Marcatura con diversi 
fluorocromi 

+human cot-1  

CY5 CY3 

Co-ibridazione su chip 

Scannerizzazione e  

quantificazione  

della fluorescenza 





Grafico sintetico del risultato 

dell’analisi per tutti i 

cromosomi  
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Risultato CGH array 

cromosoma 8 



Grazie 


