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I. Le basi molecolari della Patologia genetica

1. La logica molecolare dei sistemi viventi:
L'invarianza genetica;
Il concetto di mutazione e l'evoluzione;
La nozione di riconoscimento stereospecifico;
I processi di amplificazione molecolare;
La morfogenesi microscopica;
Lo stato dinamico dei costituenti dei sistemi biologici;

2. Concetti generali:
Il gene: definizione e struttura;
Generalita sulla regolazione genica;
L'influenza dell'ambiente nella definizione del fenotipo;
Familiarita;
Patologie congenite e patologie ereditarie.

II. Alterazioni dell'informazione genetica

1. Anomalie cariotipiche:
Il cariotipo umano normale;
Aberrazioni cromosomiche strutturali;
Aberrazioni cromosomiche numeriche;
Mosaicismo e chimerismo:
Metodiche di indagine del cariotipo.

2. Le mutazioni geniche:
Tassonomia;
Mutazioni somatiche e germinali;
Frequenza e cause di mutazioni spontanee;
Meccanismi molecolari di mutazione;
Esempi di agenti mutageni e del loro meccanismo d’azione;
Conseguenze delle mutazioni sull’attivita genica;
Espressione fenotipica delle mutazioni.

III. Modalita di trasmissione dell'informazione genetica

1. La trasmissione dei caratteri (leggi di Mendel e patologie
ereditarie).

2. Dominanza e recessivita, codominanza e dominanza
incompleta in patologia ereditaria.

3. Penetranza ed espressivita.

4. Definizione di eredita multifattoriale (poligenica),
epistasi, pleiotropia ed implicazioni in patologia ereditaria.

5. Patologie genetiche dovute ad un singolo gene:

6. Patologie genetiche multifattoriali.



7. Modalita di trasmissione dei caratteri patologici:
Eredita autosomica, dominante e recessiva;
Eredita legata al cromosoma X, dominante e recessiva;
Eredita legata al cromosoma Y;
Eredita mitocondriale.

IV. La medicina genomica

La medicina nell’era post-genomica
Implicazioni fisiopatologiche dell’organizzazione del genoma
umano svelata dall’analisi della sua sequenza;
Polimorfismi genici e salute (Single Nucleotide Polimorphysms);

Studi dell’espressione genica su scala genomica e malattie
(applicazioni dei ‘microarrays’” a DNA per la comprensione delle basi
fisiopatologiche delle malattie umane);

Analisi del proteoma di cellule e tessuti e malattie umane.
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