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Contenuti e Calendario 
 
1

a
 Settimana Capitolo 2 Struttura e funzione del cromosoma. La ploidia e il ciclo cellulare. Mitosi e meiosi.  

  Struttura e funzione dei cromosomi. Lo studio dei cromosomi umani. Anomalie cromosomiche. 
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a
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  Settimana Capitolo 3 I geni nelle famiglie e nelle popolazioni Eredità monogenica e multifattoriale.  

   Modelli di alberi genealogici mendeliani. Complicazioni degli alberi genealogici mendeliani semplici. 
   La genetica dei caratteri multifattoriali: la teoria della soglia poligenica. I fattori che influenzano le 
   frequenze alleliche.  
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/ Settimana Capitolo 4 Cellule e comunicazione cellula-cellula. Principi della segnalazione cellulare.  

   Proliferazione cellulare, senescenza e morte cellulare programmata. Cellule del sistema  
   immunitario:la funzione attraverso la diversita 
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a
  Settimana  Capitolo 13 La variabilità genetica umana e le sue conseguenze Tipologia delle variazioni  

  presenti tra i genomi umani. I danni al DNA e i meccanismi di riparazione. Varianti patogeniche del  
  DNA. Patologia molecolare: comprendere l’effetto delle variazioni. Alla ricerca delle correlazioni  
  genotipo-fenotipo 

 
6

a
  Settimana  Capitolo 14 La mappatura genetica di caratteri mendeliani Il ruolo della ricombinazione 

   nella mappatura genetica. Mappatura di un locus malattia. La mappatura a due punti. La mappatura 
   a più punti. La mappatura fine che utilizza alberi genealogici allargati e aplotipi ancestrali. Difficoltà 
   legate all’analisi standard del lod score.     
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 Settimana  Capitolo 15 Mappatura di geni che conferiscono suscettibilità a malattie complesse, Studi 

   familiari di malattie complesse. Analisi della segregazione. L’analisi di linkage dei caratteri 
   complessi. Studi di associazione e linkage disequilibrium.      
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   Settimana  Capitolo 16 L’identificazione dei geni e dei fattori di suscettibilità alla base delle malattie 

   umane Il clonaggio posizionale L’importanza dei pazienti con anomalie cromosomiche. Strategie 
   indipendenti dalla posizione per identificare geni-malattia. Validazione dei geni candidati identificati 
   con approccio posizionale. Identificazione di varianti causali attraverso studi di associazione.  
   Esempi di identificazione di geni-malattia.  
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a
 Settimana  Capitolo 18 Test genetici Che cosa analizzare e perché. Scansione di un gene alla ricerca di 

   mutazioni. Ricerca di uno specifico cambiamento di sequenza. Determinazione del profilo di DNA 
   (DNA profiling). Capitolo 20 Manipolazione genica di animali per lo studio di modelli di  
   malattia e di funzione genica Generazione di animali transgenici. Modificazioni specifiche del 
   genoma e inattivazione genica in vivo. Mutagenesi casuale e analisi di mutanti. Animali 
   geneticamente modificati come modelli di malattia per studiare la funzione genica su larga scala 
 
12

a
 Settimana Capitolo 21 Approcci genetici alla cura delle malattie. Trattamento della malattia genetica  

   versus trattamento genetico della malattia. Approcci genetici al trattamento delle malattie basati su 
   farmaci, proteine ricombinanti e vaccini. Principi e applicazioni della terapia cellulare. Principi di 
   terapia genica e sistemi di trasfezione genica nei mammiferi. RNA e oligonucleotidi terapeutici e 
   riparazione del DNA a fini terapeutici. La terapia genica in pratica. 
 
 

 


