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Anno Accademico 2016-2017 
Insegnamento di Genetica Molecolare e Genomica (12 CFU) 

I Anno I Semestre 
 
Modulo di Genetica Molecolare (6 CFU)  Prof.  Pasqual e Vito  
 
Il sistema genetico  Le leggi della ereditarietà dei caratteri. Segregazione, dominanza e recessività. Assortimento 
indipendente. Associazione genetica. Costruzione di mappe genetiche. Alberi genealogici di malattie autosomiche 
dominanti ed autosomiche recessive. Eredità di malattie legate alla X. 
La mappatura genica . Il metodo del lod score, Mappatura genetica dei cromosomi umani, Polimorfismi genici, 
Polimorfismi da RFLP, Polimorfismi da STRP, Mappatura per linkage disequilibrium. 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.  
 
L’identificazione dei geni e dei fattori di suscett ibilità 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.  
 
Geni e fattori di suscettibilità alla base delle ma lattie umane Genetica molecolare delle malattie muscolari. Distrofina 
e proteine muscolari associate. Distrofia muscolare di Duchenne e di Beker. Scoperta del gene DMD. Approcci 
terapeutici mediante exon skipping. Genetica molecolare delle malattie neurologiche. Malattia di Alzheimer e geni 
associati. Corea di Huntington e Huntingtina. TRED di tipo 1 e TRED di tipo 2. Sclerosi laterale amiotrofica e geni 
associati. Meccanismi molecolari dei processi neurodegenerativi. 
 
 
Modulo di Genomica (6 CFU)  Prof.  Ernesto Picardi  
 
Anatomia dei genomi: Struttura e organizzazione dei genomi procariotici ed eucariotici con cenni sui genomi virali. I 
genomi extra nucleari: mitocondriali e plastidiali. Il concetto di gene. 
 
La decifrazione dei genomi:  Strategie di sequenziamento genomico (gerarchico e shotgun). Assemblaggio di genomi 
completi e metodologie bio-computazionali per l’annotazione. Il sequenziamento automatizzato di prima generazione 
(Sanger) ed il progetto genoma umano. Il sequenziamento di nuova generazione e le principali piattaforme high-
throughput. Sequenziamento “single-molecule” mediante tecnologie a nanopori. Applicazioni -omiche delle nuove 
tecnologie di sequenziamento.  
 
Il trascrittoma  Caratteristiche e metodi di analisi del trascrittoma mediante la tecnologia RNAseq. Studio dello splicing 
alternativo e delle modificazioni post-trascrizionali come l’editing dell’RNA. 

Introduzione alla bioinformatica per la genomica: Principali metodiche computazionali per l’analisi del genoma e 
trascrittoma. I database e browser genomici (Ensembl e UCSC). Introduzione allo studio del metagenoma ed 
epigenoma.  

Testi consigliati  
• Saccone C, Pesole G - Handbook of Comparative Genomics - Wiley  
• Brown TA - Genomi 3 – Edises  
• Lesk AM - Introduzione alla genomica – Zanichelli  
• Pascarella, Paiardini – Bioinformatica – Zanichelli  
• Russell – Genetica – Pearson  
• Amaldi, Benedetti, Pesole, Plevani – Biologia molecolare – Casa Editrice Ambrosiana (Zanichelli)  
• Craig, Cohen-Fix, Green, Greider, Storz, Wolberger – Biologia molecolare - Principi di funzionamento del genoma -  
 
Obiettivi formativi  
L’obiettivo primario del corso sarà l’acquisizione delle conoscenze dei meccanismi che determinano l’ereditarietà dei caratteri nonché 
delle caratteristiche strutturali e funzionali dei genomi procariotici, eucariotici e organellari. Tali conoscenze saranno integrate con 
nozioni sulle tecnologie biomolecolari e bioinformatiche per l’analisi dei genomi completi, con particolare enfasi per le strategie di 
sequenziamento massivo mediante le piattaforme di ultima generazione.  
 
Metodo di Valutazione  
Esame orale 


