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Mutazioni e Ambiente!
i biomarcatori citogenetici nella 
valutazione dei danni al genoma	



la selezione naturale: 
agisce su variazioni già esistenti in una popolazione  

Mutazioni favorevoli, dannose e neutre  
 

Le mutazioni favorevoli verranno 
selezionate positivamente 

 
Le mutazioni dannose vengono  

selezionate negativamente 
 

Le mutazione neutre si affermeranno  
o no in modo casuale 

Mutazioni favorevoli, dannose e neutre 

la selezione artificiale: 
effettuata su variazioni indotte 

ereditarie	


Insorgono in cellule della linea germinale	



Il portatore è fenotipicamente normale	



non ereditarie	


Insorgono in cellule 
somatiche	



Il portatore è 
fenotipicamente mutante	



La progenie può ereditare la 
mutazione e manifestare il 
fenotipo mutante	



Tutte le cellule	


hanno la mutazione	



Mutazioni 

Origine delle mutazioni 

Spontanee	


Avvengono in normali condizioni di 
crescita per 	



- errori durante la replicazione/
riparazione del DNA	



- errori durante la ricombinazione	



- Inserzione/escissione di elementi 
trasponibili	



Sono molto rare (10-4 - 10-9)	



Indotte	


Sono provocate da agenti esterni 
alla cellula detti             
AGENTI   MUTAGENI	



PROCESSO DI 
CIVILIZZAZIONE 

• Urbanizzazione 

• Industrializzazione 

• Sviluppo delle tecniche agricole 

INQUINAMENTO 
AMBIENTALE 



ALIMENTI 
• Utilizzo di pesticidi, 
acque di irrigazione 
inquinate e di mangimi 

• Processi di lavorazione 
del prodotto 

• Processo di cottura 
dei cibi 

• Utilizzo di additivi come 
conservanti, coloranti e 
aromatizzanti 

FUMO 

• Nitrosammine 

• Formaldeide 

• Idrocarburi Policiclici Aromatici (IPA) 

ESPOSIZIONE LAVORATIVA 

Alcuni esempi: 

•  Raggi X  

•  Amianto 

Assorbimento degli Xenobiotici Distribuzione degli Xenobiotici 

Destino degli Xenobiotici 

Composti 
liposolubili 

Composti 
idrosolubili 

Benzopirene 



Test di mutagenesi 

Identificazione delle proprietà 
mutagene o promutagene 
di agenti di varia natura 
Chimici, Biologici, Fisici 

Test in vitro con cellule di mammifero 
Cellule di Hamster cinese 

Test in vitro con cellule di mammifero 
Cellule di Hamster cinese 

cellule di ovario 
CHO 

cellule di fegato 
(epatociti) 

CHEL 

sistema non 
metabolizzante 

sistema 
metabolizzante 

Test in vitro con cellule di mammifero 

Test delle Aberrazioni 
Cromosomiche 

Cellule di Hamster cinese 

Tipo di analisi 

 Test del 
micronucleo 

Test in vitro con cellule di mammifero 
Cellule di Hamster cinese 

Tipo di analisi 

TEST DEL MICRONUCLEO 

Citocalasina B: blocca la divisione cellulare generando cellule binucleate 

Una cellula che subisce un danno al DNA, può manifestarlo 

attraverso la formazione di micronuclei 

Cellule mononucleate Cellule binucleate 



Cellule binucleate con micronuclei 

Test del micronucleo 
CELLULE DELLA 

MUCOSA BUCCALE 

• Bassa invasività 

• Test in vivo 

• Non è richiesto l’utilizzo della citocalasina 

Le cellule buccali costituiscono i primi tessuti con i 
quali gli agenti mutageni, se inalati o ingeriti, 

entrano in contatto 

Test del micronucleo 

PROCEDURA PER LA RACCOLTA E 
PREPARAZIONE DELLE CELLULE 

• Somministrazione di un questionario 

• Prelievo con spazzolino da denti 

 

 

 

• Preparazione di vetrini con le cellule prelevate 

TIPOLOGIE CELLULARI 

CELLULE 
BASALI 

CELLULE 
DIFFERENZIATE 

CELLULE 
BINUCLEATE 

CELLULE 
PICNOTICHE 

CELLULE CON 
CROMATINA 
CONDENSATA 

CELLULE 
CARIORETICHE 

CELLULE 
CARIOLITICHE 


