
Gene$ca	Medica	(4	CFU)	-	Prof:	Anna	Savoia	–	asavoia@units.it	
	
Programma:	
	
1.	Leggi	di	Mendel	ed	eccezioni.	Meiosi:	ricombinazione,	game$	parentali	e	ricombinan$,	frequenza	di	ricombinazione.	
Differenze	con	mitosi.	
	
2.	Cromosomi	umani:	cario$po,	CGH	e	SNP	array,	anomalie	cromosomiche	e	rela$ve	malaQe.	
	
3.	Modelli	di	ereditarietà	dei	caraTeri	monofaToriali:	trasmissione	autosomica	dominante	e	recessiva,	X-linked	
dominante	e	recessiva.	Eterogeneità	gene$ca,	complementazione,	serie	allelica,	penetranza,	espressività,	mutazioni	de	
novo	e	mosaicismo.	Esempi	di	malaQe.	
	
4.	StruTura	del	gene	e	mutazioni.	Mutazioni	sinonime,	missense	e	nonsense,	delezioni	e	inserzioni,	mutazioni	di	splicing.	
EffeTo	delle	mutazioni	e	meccanismi	patogene$ci.	Strategie	per	lo	studio	degli	effeQ	delle	mutazioni	missense	e	di	
splicing	sulla	funzionalità	della	proteina.	Polimorfismi	e	applicazioni.	SNP,	RFLP,	microsatelli$,	sequenze	ripetute.	
Costruzione	dell’aplo$po.	
	
5.	Legge	di	Hardy	Weinberg.	Popolazione	in	equilibrio.	Frequenze	alleliche	e	frequenze	geno$piche.	Applicazioni	della	
legge	di	Hardy	Weinberg.	
	
6.	Trasmissione	a$pica.	Ereditarietà	materna,	imprin$ng,	mutazioni	dinamiche.	Gene$ca	dei	tumori:	oncogeni	e	geni	
oncosoppressori,	perdita	di	eterozigosità,	modello	re$noblastoma.	
	
7.	Strategie	per	l’iden$ficazione	dei	geni	che	causano	le	malaQe	gene$che.	Clonaggio	per	posizione	e	sequenziamento	
di	nuova	generazione	(NGS):	valutazione	dei	criteri	per	la	selezione	delle	varian$	patogene$che.	
	
8.	MalaQe	mul$faToriali:	caraTeri	quan$ta$vi	e	qualita$vi.	Strategie	per	l’iden$ficazione	dei	faTori	gene$ci	implica$:	
studi	di	associazione.	
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Date	esami	2019	
	
23	gennaio	2019	
27	febbraio	2019	
	
Sessione	esami	facolta$va	22-26	aprile	2019	
	
26	giugno	2019	
24	luglio	2019	
	
02	sePembre	2019	
27	sePembre	2019	


