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Contenuti e Calendario

1%-3% Settimana Ereditarieta mendeliana  Le leggi di Mendel. Segregazione, dominanza e recessivitd. Assortimento
indipendente. Associazione genetica. Costruzione di mappe genetiche da reincroci ed in incroci. Alberi genealogici di
malattie autosomiche dominanti ed autosomiche recessive. Eredita di malattie legate alla X. Eredita monogenica e
multifattoriale. Modelli di alberi genealogici mendeliani. Complicazioni degli alberi genealogici mendeliani semplici. La

genetica dei caratteri multifattoriali: la teoria della soglia poligenica. | fattori che influenzano le frequenze alleliche.

4% Settimana Struttura e funzione del cromosoma . Il sistema genetico. | cromosomi. Cromosomi umani.
Mantenimento del numero dei cromosomi. La mitosi. La meiosi. Caratterizzazione dei cromosomi umani. La ploidia e il
ciclo cellulare. Mitosi e meiosi. Struttura e funzione dei cromosomi. Lo studio dei cromosomi umani. Anomalie
cromosomiche.

5% Settimana Mappatura genica. Il metodo del lod score, Mappatura genetica dei cromosomi umani, Polimorfismi genici,
Polimorfismi da RFLP, Polimorfismi da STRP, Mappatura per linkage disequilibrium. Il ruolo della ricombinazione nella
mappatura genetica. Mappatura di un locus malattia. La mappatura a due punti. La mappatura a piu punti. La mappatura
fine che utilizza alberi genealogici allargati e aplotipi ancestrali.

6 Settimana 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. Apoptosi. Meccanismi di morte cellulare programmata. Pathway intrinseca ed estrinseca. Il ruolo delle
caspasi. Regolatori dell'apoptosi. Il fattore di trascrizione NF-kB. Stress da reticolo endoplasmico e mediatori dello stress
da reticolo.

7% Settimana Riconoscimento dell’antigene da parte dei linfociti B Struttura e generazione della diversita degli anticorpi
Le catene delle immunoglobuline: regioni costanti e regioni variabili. Il riarrangiamento dei geni delle immunoglobuline.
Le classi delle immunoglobuline. Scambio di classe.

8% Settimana Riconoscimento dell’antigene da parte dei linfociti T. Diversita del recettore per I'antigene delle cellule T.
Processamento e presentazione dell’antigene. Elementi mobili del genoma. Le sequenze 1S. Meccanismi di
trasposizione.

Testi consigliati
« Griffith; Genetica— Zanichelli

* Pasternak; Genetica Molecolare Umana — Zanichelli
« Strachan; Genetica Molecolare Umana — Zanichelli

Metodo di Valutazione
Esame scritto e orale
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