


Diventare genitori è sempre un’avventura, e una 
gravidanza è per tutte, in qualche misura, un viaggio 
verso un mondo di emozioni fortissime e nuove.   

Quando lungo questa strada si incrocia un “compagno 
di viaggio” inaspettato come una patologia genetica, 
è normale sentirsi sommerse da sentimenti di paura, 
dolore che è necessario elaborare per poter vivere con 
forza il quotidiano e la crescita del proprio bambino.   
 
A Parent Project abbiamo a cuore le nostre donne. 
Una corretta informazione è fondamentale e per questo 
abbiamo raccolto alcuni dati  importanti sulla tematica 
delle donne portatrici di distrofia muscolare di Duchenne e 
Becker, non sempre facilmente reperibili o correttamente 
riportati sul web o dai media.
 
Questa brochure nasce con lo scopo di:
fornire indicazioni chiare sull’iter da seguire per sapere se si 
è portatrici e se la mutazione genetica è presente nella famiglia; 

permettere alle donne di pianificare una gravidanza in maniera 
consapevole;

conoscere e gestire al meglio il proprio stato di salute e quello 
di un’eventuale figlia portatrice.

Per qualunque approfondimento, vi invitiamo a rivolgervi al Centro 
Ascolto, che è a disposizione per accogliere dubbi,domande, 
preoccupazioni e darvi supporto.
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Le istruzioni che stabiliscono come il nostro corpo deve crescere 
e funzionare sono codificate nei nostri geni, i quali sono compo-
sti dalla famosa molecola di DNA (Acido DesossiriboNucleico). 
Il DNA, e quindi gli stessi geni, è impacchettato in strutture chia-
mate cromosomi. Il nostro corredo cromosomico, ossia l’insie-
me di tutti i cromosomi presenti in ogni cellula, rappresenta il 
nostro “libretto delle istruzioni”.

Il nostro 
patrimonio 

genetico



Tutte le cellule del nostro corpo hanno un corredo cromosomico 
formato da 46 cromosomi, organizzati in 23 coppie in cui un cro-
mosoma è di origine paterna e l’altro di origine materna. Fanno 
eccezione a questa regola le cellule riproduttive (ovociti e sperma-
tozoi) che hanno una sola copia di ogni cromosoma in modo da 
ricostituire, a seguito della loro unione, un corredo cromosomico 
completo.
In 22 di queste coppie (numerate da 1 a 22) i due cromosomi 
sono omologhi, ovvero sono uguali tra loro per forma, lunghezza 
e sequenza genica, mentre la 23esima coppia è formata da due 
cromosomi diversi (uno più grande denominato X e uno molto 
piccolo, Y) responsabili della determinazione del sesso di un indi-
viduo e per questo denominati cromosomi sessuali. 
Ciò che differenzia il genere maschile da quello femminile è quindi 
proprio l’assetto dei cromosomi sessuali: l’uomo è caratterizzato 
dalla coppia XY mentre la donna dalla coppia XX.  
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L’ereditarietà 
della distrofia 

muscolare 
di Duchenne e Becker

La distrofia muscolare di Duchenne e Becker (DMD/BMD) è cau-
sata da mutazioni nel gene della distrofina. Il gene si trova sul 
cromosoma X e da ciò deriva la trasmissione della patologia 

legata al sesso dell’individuo. La DMD/BMD si manifesta nei 
maschi perché hanno una sola copia difettosa del gene della 
distrofina (XY), mentre nelle femmine (XX) la sintomatologia è 
per lo più assente o molto ridotta per via della copia corretta 
del gene della distrofina presente sul secondo cromosoma X. Le 
donne vengono definite come “portatrici” perché “portano” la 
mutazione ma, generalmente, non sviluppano la patologia. 

Se in una famiglia si sono già verificati casi di DMD o BMD, gra-
zie alla consulenza genetica è possibile conoscere il rischio di 

trasmissione della patologia ai propri figli. 
Ad esempio nel caso più comune, con un padre sano e una ma-
dre portatrice, esiste una probabilità del 50% di avere un figlio 
maschio affetto dalla patologia, ed un’analoga probabilità del 
50% di avere una figlia femmina portatrice.



Madre portatrice

mutazione

Padre sano

Figlio sano Figlio DMD/BMD Figlia sana Figlia portatrice

Nel 30% dei casi la patologia è causata da una nuova muta-
zione del gene per la distrofina, chiamata mutazione sponta-

nea o “de novo”, che non è ereditata dalla madre (non porta-
trice). Tuttavia, anche nel caso di mutazione spontanea esiste 
un 7% di possibilità per cui la mutazione sia presente solo nel-
le cellule riproduttive della madre e non venga quindi rileva-
ta dai test genetici di routine. Questo fenomeno è noto come  
“mosaicismo della linea germinale”. 





















Cordocentesi: l’esame viene eseguito ambulatorialmente nel se-
condo trimestre, tra la 18° e la 20° settimana di gravidanza. L’a-
nalisi si basa sul prelievo del sangue dal cordone ombelicale ma 
essendo tardiva non assicura una diagnosi molecolare nei tempi 
utili a un’eventuale interruzione di gravidanza.
Queste tre procedure consentono di analizzare il DNA isolato dalle 

cellule fetali e verificare la presenza della mutazione nota nel 
gene della distrofina. È importante sapere che le tre metodi-

che non sono esenti da rischi di aborto (che vanno dal 0,2% al 
2%) ma presentano il vantaggio di poter fornire una diagnosi 

più o meno precoce.

Nel caso in cui sarà individuata la mutazione, la coppia po-
trà decidere se proseguire o meno la gravidanza. Per questo 
motivo è fondamentale ricorrere a una consulenza il prima 

possibile e idealmente nei tempi utili ad effettuare la vil-
locentesi. 

PERIODO
GESTAZIONALE  

NOME 
METODICA 

 INVASIVA 
O NO RISULTATO SSN

9-10 SETT TEST PRENATALE 
NON INVASIVO NO DETERMINAZIONE 

DEL SESSO NO

11-12 SETT VILLOCENTESI SI PRESENZA/ASSENZA 
DELLA MUTAZIONE SI

16-18 SETT AMNIOCENTESI SI PRESENZA/ASSENZA 
DELLA MUTAZIONE SI

18-20 SETT CORDOCENTESI SI PRESENZA/ASSENZA 
DELLA MUTAZIONE SI
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