
Malattie Legate all’X




I maschi hanno un solo allele e le femmine due.


 
 



MALATTIE LEGATE ALL’X


Recessive


A = affetto

N = normale



Maschi


NN = normale

NA = normale

AA = affetto




Femmine


Dominanti

Maschi


A = affetto

N = normale



Femmine


NN = normale

NA = affetto

AA = affetto






Malattie legate all’ X recessive




⇒ 
Mai trasmissione maschio - maschio


⇒ 
Solo maschi affetti


⇒ 
Una femmina portatrice ha un rischio del 50% 
di avere figli maschi affetti e del 50% di avere 
figlie femmine portatrici


Malattie  Legate All’ X


Recessive


⇒ 
 Tutti i figli maschi dei maschi affetti sono sani 

       e 100% delle figlie femmine sono portatrici




⇒ 
Mai trasmissione maschio - maschio

⇒ 
Solo maschi affetti


⇒ 
Una femmina portatrice ha un rischio del 50% di avere figli 
maschi affetti e del 50% di avere figlie femmine portatrici


Malattie  Recessive Legate All’ X


⇒ 
Tutti i figli maschi dei maschi affetti sono sani  e 100% delle 
figlie femmine sono portatrici




Malattie legate all’ X dominanti




⇒ 
Mai trasmissione maschio - maschio


⇒ 
Affetti sia maschi che femmine


⇒ 
Il 100% delle figlie di un padre affetto sono


affette


⇒ 
Una madre affetta ha un rischio del 50% di


aver figli affetti (sia maschi che femmine)


Malattie  Legate All’ X


Dominanti




Malattie legate all’ X dominanti


⇒ 
Mai trasmissione maschio - maschio

⇒ 
Affetti sia maschi che femmine

⇒ 
Il 100% delle figlie di un padre affetto sono affette

⇒ 
Una madre affetta ha un rischio del 50% di aver figli affetti 

(sia maschi che femmine)




Frequenza di alcune comuni 

malattie legate all’X








Eredità Y-Linked (rara) 
• solo gli individui maschi sono affetti 

• trasmissione diretta da padre a figlio 

– cromosoma Y 

• i figli maschi affetti avranno sempre un padre affetto 

– a meno che sia insorta una nuova mutazione 

#415000 SPERMATOGENIC FAILURE, Y-LINKED

#400042 SERTOLI CELL-ONLY SYNDROME, Y-LINKED


Sull’Y 48 geni

SRY




Y-linked inheritance




• La frequenza di alcune malattie varia tra I gruppi 
etnici ( esempio anemia a cellule falciformi fibrosi 
cistica, malattia di Tay-Sachs, deficit di alfa 1 
antitrypsina fenilchetonuria).


• Per altre malattie invece la frequenza e’ meno 
variabile specialmente quando sono frequenti le 
nuove mutazioni (ad esempio acondroplasia, distrofia 
di Duchenne, ed Emofilia A).


Frequenza delle malattie monogeniche




http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM











