PROGRAMMA DEL CORSO DI GENETICA MEDICA

DOCENTE: BM CIMINELLI

AA 2012-13
LAUREA TRIENNALE IN SCIENZE BIOLOGICHE
Principi di genetica delle popolazioni: calcolo di frequenze alleliche; equilibrio di Hardy-Weinberg e condizioni necessarie per il suo mantenimento (accoppiamento casuale, deriva genetica, migrazione, selezione), verifica dell’equilibrio di HW; linkage disequilibrium; concetto di aplotipo

Modelli di eredità mendeliana nell’uomo: costruzione e analisi di pedigree; definizione di penetranza, espressività variabile, eterogeneità genetica, insorgenza tardiva
Cenni di citogenetica: ciclo cellulare, mitosi e meiosi, struttura dei cromosomi e analisi citogenetica, anomalie cromosomiche (anomalie di numero e di struttura)
Variabilità genetica: mutazioni puntiformi (SNP e indel) e microsatelliti. PCR; metodo di Sanger per il sequenziamento del DNA
Effetti delle mutazioni sul fenotipo: acquisizione e perdita di funzione (con particolare riguardo alle mutazioni dei geni dell’emoglobina). Basi molecolari di dominanza e recessività dei fenotipi clinici. Le malattie da espansione di microsatelliti
Cenni di genetica del cancro: oncogeni e geni oncosoppressori la loro funzione nella cellula normale e in quella tumorale; alterazioni genetiche oncogeniche a carico di oncogeni e di geni oncosoppressori; l’ipotesi dei due colpi di Knudson
Espressione monoallelica di geni biallelici: l’imprinting genetico e l’inattivazione del cromosoma X
Principi di mappatura genetica nell’uomo: definizione di famiglia informativa, gameti parentali e gameti ricombinanti, il metodo dei LOD SCORE, la costruzione di mappe di riferimento marcatore-marcatore (famiglie CEPH); perché ci interessa mappare il genoma?
Siti web: OMIM, dbSNP e HapMap
Testo consigliato: BR Korf – “Genetica e genomica umana” – SPRINGER editore

Capitolo 1
tutto tranne i box di pag 10 (il caso clinico 1.1) e di pag. 16 (in primo piano 1.1)

Capitolo 2
tutto tranne il box di pag. 35 (il caso clinico 2.1) e quello di pag 38 (metodi 2.1)
Capitolo 3
tutto tranne i box delle pagg. 52, 56, 58, 71 (il caso clinico 3.1, 3.2, 3.3 e 3.4), e il box di pag. 68-69 (in primo piano 3.1)

Capitolo 4
solo l’introduzione (4.1), la mappatura dei geni (4.3) e il box di pag. 95 (metodi 4.2, sequenziamento del DNA)

Capitolo 6
tutto tranne i box delle pag. 136, 137, 149 (il caso clinico 6.1, 6.2 e 6.3) e il box di pag. 146-7 (in primo piano 6.1, array CGH)

Capitolo 7
tutto tranne il box di pag. 167 (il caso clinico 7.2)

Capitolo 8
tutto tranne il box di pag. 189 (metodi 8.1) e quello di pag. 191 (in primo piano 8.1)
Non fare Capitoli 5 e da 10 a 17

In alternativa si può utilizzare il libro: G.Neri e M.Genuardi – “Genetica umana e medica” – ELSEVIER editore

capitolo 1
fino a pag.13
capitolo 2
tutto

capitolo 3
fino a pag.38 (fino a ARMS esclusa, no PCR quantitativa) + sequenziamento del DNA (pag.43) + analisi dei frammenti (pag.46) + box 3.1

capitolo 4 
fino a pag. 56
capitolo 5
tutto

capitolo 6
solo imprinting genomico (Pag.87-90)

capitolo 7
tutto

capitolo 8
tutto (tranne box 8.3, 8.4 e 8.5)

capitolo 9
NO

capitolo 10
fino a pag.159 (no geni mutatori)

capitoli 11-12
NO

capitolo 13
pag. 203-206 (no trisomia 18), pag.208-210 (no delezione parziale 4p)

capitolo 14
pag.231-236

capitolo 15
pag. 241-243 + malattia di Huntington (pag.252-254)

capitoli 16-24
NO

capitolo 25
tutto

capitoli 26-31
NO

