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	Corso di Laurea in:
	Tecniche di Laboratorio Biomedico

	Polo didattico di:
	ROVERETO

	
	Anno di Corso: III

	
	Semestre: II

	Nome del Corso Integrato:
	CITOGENETICA E GENETICA MEDICA  

	Coordinatore del Corso Integrato:
	Prof Alberto Turco

	
	CFU totali: 3


PROGRAMMA DIDATTICO

	Insegnamento: GENETICA MOLECOLARE

	Docente: Prof Alberto Turco 

	CFU  insegnamento: 2

	Equivalenti a ore di lezione frontale:  20

	Ore esercitazioni: no


Obiettivi del corso (n° 3 righe max):

	Il  Corso si propone di fornire le conoscenze di base di genetica umana molecolare, allo scopo di poter comprendere i principi della diagnostica molecolare per malattie mendeliane, nonché i meccanismi e le conseguenze delle mutazioni geniche




Programma in forma sintetica (n° 4 righe max):

	Anatomia del gene, espre. Mutazioni geniche. Diagnostica molecolare di malattie genetiche. Metodi per la ricerca di mutazioni geniche: PCR, SSCP, analisi degli acidi nucleici eteroduplici, DGGE, DHPLC, sequenziamento. Fibrosi cistica, falcemia, corea di Huntington, acondroplasia, rene policistico dominante, sindrome di Alport, sindrome dell’X-fragile. Citogenetica molecolare: F.I.S.H. (Fluorescent In Situ Hybridization),



Programma in forma estesa:

Il codice genetico e le mutazioni. Il vacillamento della terza base,colinearità, modulo di lettura, termini da conoscere: codone, tripletta, famiglia di codoni, codoni di terminazione, simboli per gli aminoacidi. 

    La mutazione, definizione, insorgenza, sede, tipi e cause, mutazioni spontanee e indotte, transizioni e transversioni, deaminazione spontanea, crossing-over ineguale, mutazione e riparazione, alchilanti, intercalanti.   

    Polimorfismi del DNA: definizione, RFPL, VNTR, minisatelliti, microsatelliti, SNP, DNA fingerprinting, tecniche per evidenziare i polimorfismi del DNA, applicazioni: identificazione individuale, indagini di paternità.

    Genetica molecolare in medicina: metodi diretti e indiretti per la diagnosi di malattie genetiche mediante analisi del DNA: ASO, HA, SSCP,, DGGE, PAGE, DHPLC, sequenziamento, analisi di linkage. Dot-blot e reverse dot-blot, analisi multipla di delezione, Southern blotting, informatività di una famiglia con un marcatore associato al gene, fattori che determinano l’accuratezza diagnostica nelle analisi di linkage, utilità dei marcatori fiancheggianti. Termini da conoscere: test diagnostici, diagnosi diretta e indiretta, informatività e accurateza dei test, nomenclatura delle mutazioni

    Espansione di triplette instabili, premutazione e mutazione completa, paradosso di Sherman, analisi molecolare dell’espansione, malattie genetiche da espansione, anticipazione. 

Modalità d’esame:

	Esame scritto (quiz a scelta multipla) + colloquio orale




NB. Si ricorda che:

1.   Le modalità d’esame devono essere concordate con i colleghi del medesimo corso integrato, in modo da risultare omogenee, oltre che contestuali, per tutti i moduli che costituiscono un corso integrato.

2.   Le modalità d’esame possono essere soltanto le seguenti:   a)  esame orale    b) esame scritto + colloquio orale – non si dà la possibilità di un esame solamente scritto.

Testi consigliati:   

P Sudbery. Genetica Molecolare Umana. Zanichelli, 2000

McKonkey EH. Genetica Umana . Una prospettiva molecolare. Zanichelli, 1997

G Chieffi et al. Biologia e Genetica. 2 Edizione, EdiSES 2000

Ricevimento studenti:  

previo appuntamento telefonico

Riferimenti del docente

(  045- 80 27 189

FAX  045 – 80 27 180

e-mail: alberto.turco@univr.it
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