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Introduzione alla Genetica.

Il meccanismo dell’ereditarietd e della trasmissione dei caratteri. Mitosi e meiosi,
assortimento indipendente e ricombinazione. Definizione polimorfismo e allele. Mitosi e
meiosi: le differenze sostanziali.

Dalla Genetica Formale alla Genetica Moderna.

La Genetica Moderna e 'impatto nella medicina. Progetto Genoma Umano.

Le leggi di Mendel. Concetto di locus genico e di allele. Concetto di omozigote ed eterozigote.
Trasmissione monogenica. Teoria Cromosomica dell’eriditarieta.

Ereditarieta mendeliana nell'uomo. Alberi Genealogici (pedigrees).

Cenni su ereditarieta di Malattie autosomiche dominanti, Autosomiche recessive, legate al
cromosoma X. Eccezioni alle leggi di Mendel. Dominanza incompleta, codominanza-allelia
multipla. Penetranza incompleta ed espressivita variabile.

Aneuploidie e mutazioni cromosomiche.

Mutazioni geniche: classificazione e conseguenze sull’espressione genica.

Mutazioni cromosomiche: aneuploidie, delezioni, duplicazioni, inversioni, traslocazioni e
traslocazioni robertsoniane. Mutazioni geniche (missenso, non senso, mutazioni sinonime,
frameshift). Tecniche di Diagnosi genetiche di rilevazione delle aberrazioni cromosomiche e
sue mutazioni.

Mitocondrio e genetica dell’ ereditarieta mitocondriale.
Omoplasmia e Poliplasmia, effetto soglia

Cenni generali di Genetica del cancro,
concetto di oncogeni, oncosoppressori, gatekeepers and caretakers- Legge di knudson.

Cenni di Genetica di popolazioni e legge di Hardy Weinberg"
Fattori che si discostano dalla legge- Deriva Genetica, effetto del fondatore, reincrocio non
casuale o tra consanguinei, selezione naturale, e migrazione.
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