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Obiettivi formativi e risultati di apprendimento attesi

OBIETTIVI FORMATIVI: Capacita di trattare le particolarita della trasmissione ereditaria
nella specie umana.

CONOSCENZA E CAPACITA DI COMPRENSIONE: acquisire capacita di comprensione e
abilita nel risolvere problemi e tematiche nuove o non familiari, inserite in contesti piu ampi
(o interdisciplinari) connessi al proprio settore di studio.

Italiano
CAPACITA DI APPLICARE CONOSCENZA E COMPRENSIONE: rafforzamento delle

capacita' acquisite durante il corso triennale.

AUTONOMIA DI GIUDIZIO: acquisire capacita di integrare le conoscenze e gestire la
complessita, nonché di formulare giudizi sulla base di informazioni limitate o incomplete.

ABILITA COMUNICATIVE: Acauisire la capacita' di comunicare in modo chiaro e privo di

LEARNING OUTCOMES: Abilities in dealing with the peculiarities of hereditary
transmission in humans.

KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING: comprehnsion of open questions in human
genetics.

Inglese APPLYING KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING: improving knowledge gained in BSc.
MAKING JUDGEMENTS: To acquire the ability to integrate knowledge and to manage
complexity, as well as to evaluate the possibility of making judgments based on limited or

incomplete information.

COMMUNICATION SKILLS: To acquire the ability to communicate clearly and
unambiauously their knowledae to specialist and non-specialist interlocutors.
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Prerequisiti

Conoscenze di base di Genetica, Biologia Molecolare e Biochimica

Italiano

Basic skills in Genetics, Molecular Biology and Biochemistry

Inglese

Programma

I geni nelle famiglie e nelle popolazioni. Elementi di genetica delle popolazioni.

Citogenetica - Struttura e funzione dei cromosomi. Alterazioni del cariotipo. Ulteriori
meccanismi di instabilita del genoma. Conseguenze a livello somatico e germinale di
Italiano | riordinamenti del cariotipo.

La variabilita genetica umana e le sue conseguenze. Metodi per lo studio dei vari tipi di
variabilita.

Princinali hroweer nennmici (Gennme Nata \Viewer Fneemhl ecc ) e hanche dati

Genes in pedigrees and populations. Basics of population genetics.

Cytogenetics - Chromosome structure and function. Normal and abnormal karyotype.
Somatic and germ consequences of chromosome rearrangements.

Inglese
Genetic variability in humans and its consequences. Methods for studying genetic
variability.

Main genomic browsers (Genome Data Viewer, Ensembl, etc.) and genomic databases
(AhSNIPe annmAD ete )
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Modalita di valutazione

[ ] Prova scritta

Prova orale

[ ] Valutazione in itinere
[] Valutazione di progetto
[ ] Valutazione di tirocinio
[ ] Prova pratica

[ ] Prova di laboratorio

Descrizione delle modalita e dei criteri di verifica dell’apprendimento

Italiano

18: conoscenze limitate ai fondamentali irrinunciabili, esposte solo su sollecitazione
dell'esaminatore.

19-21: conoscenze limitate ai fondamentali irrinunciabili, esposte in modo relativamente
autonomo.

22-24: conoscenza di un buon campionario degli argomenti del programma, esposti senza
imprecisioni gravi.

2K.27" In ethnidente nneciede 11N hananlin di rnnneren7e romnletn e han ctriittiiratn |l

Inglese

18: knowledge limited to indispensable fundamentals, exhibited only at the request of the
examiner.

19-21: knowledge limited to indispensable fundamentals, exhibited in a relatively
autonomous way.

22-24: knowledge of several topics of the program, exposed without serious
inaccuracies.25-27: the student has a complete and well-structured set of knowledge. The
language is appropriate and correct.
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Testi adottati

Strachan-Read - Genetica molecolare umana, 2” ed. Zanichelli
In alternativa: Strachan, Goodship, Chinnery, Genetica & genomica nelle scienze mediche,
Italiano | ed. Zanichelli

Strachan-Read - Human Molecular genetics, 5* ed., Garland Science.
Alternatively: Strachan, Goodship, Chinnery, Genetics & genomics in medicine, Garland
Inglese Science

Bibliografia di riferimento

Italiano

Inglese
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Modalita di svolgimento

Modalita in presenza
[ ] Modalita a distanza

Descrizione della modalita di svolgimento e metodi didattici adottati

Lezioni frontali

Italiano

Lessons

Inglese

Modalita di frequenza

(® Frequenza facoltativa
QO Frequenza obbligatoria

Descrizione della modalita di frequenza

Frequenza facoltativa

Italiano

Not compulsory

Inglese
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CAPACITÀ DI APPLICARE CONOSCENZA E COMPRENSIONE: rafforzamento delle capacita' acquisite durante il corso triennale.

AUTONOMIA DI GIUDIZIO: acquisire capacità di integrare le conoscenze e gestire la complessità, nonché di formulare giudizi sulla base di informazioni limitate o incomplete.
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CAPACITÀ DI APPRENDIMENTO: Sviluppare capacità di studio che consentano di continuare a studiare per lo più in modo autonomo.
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KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING: comprehnsion of open questions in human genetics.

APPLYING KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING: improving knowledge gained in BSc.

MAKING JUDGEMENTS: To acquire the ability to integrate knowledge and to manage complexity, as well as to evaluate the possibility of making judgments based on limited or incomplete information. 

COMMUNICATION SKILLS: To acquire the ability to communicate clearly and unambiguously their knowledge to specialist and non-specialist interlocutors.

LEARNING SKILLS: To develop study skills that allow students to continue to study mostly independently. To gain the ability to read and understand scientific papers.
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La variabilità genetica umana e le sue conseguenze. Metodi per lo studio dei vari tipi di variabilità.

Principali browser genomici (Genome Data Viewer, Ensembl, ecc.) e banche dati genomiche (dbSNPs, gnomAD, ecc.)

Mappatura dei caratteri mendeliani, identificazione dei geni malattia.

Risorse bioinformatiche per lo studio delle malattie genetiche (OMIM, ClinVar, DisgeNet, ecc).

I test genetici negli individui e nelle popolazioni.
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	tb_programma_eng: Genes in pedigrees and populations. Basics of population genetics.

Cytogenetics - Chromosome structure and function. Normal and abnormal karyotype. Somatic and germ consequences of chromosome rearrangements.

Genetic variability in humans and its consequences. Methods for studying genetic variability.

Main genomic browsers (Genome Data Viewer, Ensembl, etc.) and genomic databases (dbSNPs, gnomAD, etc.)

Mapping and identifying disease genes and mutations. Molecular pathology.

Database and tools in genetic diseases research (OMIM, ClinVar, DisgeNet, etc).

Genetic testing in individuals and populations.

Gene clusters of Immunoglobulin (Ig) and T-cell Receptor (TCR). Mechanisms underlying the huge Ig and TCR variation. Structure and function of the MHC molecules, structure of the MHC ‘'chromosome’' and the evolutionary significance of the considerable polymorphism of this genetic region.

The impact on the human genome of the Neolithic revolution: the example of Lactase persistence and the Genetic adaptations to malaria.
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19-21: conoscenze limitate ai fondamentali irrinunciabili, esposte in modo relativamente autonomo.

22-24: conoscenza di un buon campionario degli argomenti del programma, esposti senza imprecisioni gravi.

25-27: lo studente possiede un bagaglio di conoscenze completo e ben strutturato. Il linguaggio è appropriato e corretto.

28-30: conoscenza di tutti gli argomenti del programma, esposti con ricchezza di riferimenti e capacità logico-analitiche, con un linguaggio fluido, appropriato e uso di terminologia propria della disciplina.

30 e lode: conoscenza di tutti gli argomenti del programma, esposti con ricchezza di riferimenti e capacità logico-analitiche, con un linguaggio fluido, appropriato e uso di terminologia propria della disciplina. Lo studente espone argomenti approfonditi in proprio, nei contesti e con i collegamenti appropriati
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