PROGRAMMAZIONE DIDATTICA

 SCUOLA DI SPECIALIZZAZIONE IN GENETICA MEDICA 

INDIRIZZO TECNICO E INDIRIZZO CLINICO

anno accademico 2006-07

MED/03 Tecniche di Neuroimmagini nelle malattie genetiche Dott.ssa. Monti Lucia  

1° - 2°- 3°  anno di corso, Indirizzo Clinico 

Luogo dove si terrà la lezione: ambulatorio (n 19)  Genetica Medica 1 piano 3 lotto  (videoproiettore e transilluminatore)
Lezione  
  Ora


 data lezione 



1) 

ore 15


8 novembre 2007


2) 

ore 15


13 novembre 2007 

Programma:

· Note tecniche di Neuroimmagini: principi fisici basilari di RMN, TC, ecografia, angiografia.

· Facomatosi: iter diagnostico per patologia

· Malattie metaboliche: iter diagnostico per patologia

· Danno ipossico perinatale versus encefalopatie di altra natura

· Risonanza spettroscopica nella sindrome di Rett

· Sindrome di Marfan

· Retinoblastoma

MED/03 Autismo, S. di Rett e disturbi dello sviluppo Prof. Michele Zappella  


1° - 2° - 3°e 4° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  
Luogo dove si terrà la lezione: aula da definire presso centro didattico Policlinico S.Maria alle Scotte
Lezione  
  Ora


 data lezione

1)

11-13


mar 23 ott. 07

2)

11-13


mar 30 ott. 07

3)

11-13


mar 13 nov 07

Programma: Disturbi dell’attenzione , sindrome di Tourette

MED/03  Metodologia della Comunicazione
Prof. Ezio Menoni  


1° - 2° - 3°e 4° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: U.O.C. Psicologia clinica Policlinico S.Maria alle Scotte

Lezione  
  Ora


 data lezione

1)

14:30-16:30

mar. 9 ott.07

2)

14:30-16:30

mar. 16 ott.07

Programma:

Comunicazione al paziente

Consulenza presintomatica

I test nell’ambito delle malattie neoplastiche

MED/01 Statistica Medica  

Dott. Stefania Rossi 






3°  anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: complesso didattico S.Miniato 2° piano scala A

Lezione  
  Ora


 data lezione

1)

15-18


23 maggio 2007

2)

15-18


24 maggio 2007

3)

15-18


28 maggio 2007

4)

15-18


29 maggio 2007

5)

15-18


30 maggio 2007 


MED/03 Tecniche di citogenetica
Dott.ssa. Pucci Lucia  


1° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico 

Luogo dove si terrà la lezione: U.O.C. Pediatria Policlinico S.Maria alle Scotte 4° lotto 4s
Lezione   
Ora


 data lezione 



1)

12-14


lun 5 nov.07

2)

12-14


mar 6 nov.07

3)

10-12


gio 8 nov.07

4)

13-14


ven 9 nov.07
MED/03 Consulenza genetica 
Dott. Scarinci Renato


1° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: stanza Dr Scarinci, U.O.C. Pediatria Policlinico S.Maria alle Scotte 4° lotto 4s

Lezione   
Ora


 data lezione 



1)

15-17


14 gen 08

2)

15-17


21 gen 08

3)

15-17


28 gen 08

4)

15-17


4 feb 08

5)

15-17


11 feb 08
2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Consulenza genetica prenatale

1)

15:00


giov.11 ottobre (Ariani)

2)

15:00


giov.18 ottobre (Pescucci)

3)

15:00


giov.25 ottobre (Uliana)
MED/03 Genetica delle malattie reumatiche
  Dott.ssa Antonella Fioravanti   


1° - 2° - 3°e 4° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  
Luogo dove si terrà la lezione: aula da definire presso centro didattico Policlinico S.Maria alle Scotte
Lezione             Ora


 data lezione    
 

1)

16:00-18:00

lun. 5 novembre
BIO/13 Biologia applicata

Dott.ssa Collodel Giulia


2°e 4° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: stanza Dott.ssa Collodel, Biologia Generale, Ospedale Le Scotte
Lezioni 2° anno

Lezione
  Ora

data lezione 



1)

9:00-11:00
Giovedì 6 settembre 2007

2)

9:00-11:00
Martedì 18 settembre 2007

3)

9:00-11:00
Giovedì 20 settembre 2007

Lezioni 4° anno 

Lezione  
Ora

data lezione 




1)

9:00-12:00
Martedì 12 giugno 2007

2)

9:00-12:00
Lunedì 18 giugno 2007

3)

9:00-12:00
Mercoledì 20 giugno 2007

4)

9:00-12:00
Lunedì 9 luglio 2007
5)

9:00-12:00
Martedì 11 settembre 2007


6)

9:00-12:00
Giovedi 13 settembre 2007

MED/03 Dismorfologia 

Dott.ssa Priolo Manuela


1°,  2°, 3 e 4° anno  di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  
Luogo dove si terrà la lezione: aula da definire presso centro didattico Policlinico S.Maria alle Scotte
Lezione   
Ora


data lezione 



1)

11:00-13:00

mercoledì 17 ottobre


2)

11:00-13:00

giovedi 18 ottobre

3)

11:00-13:00

venerdi 19 ottobre

argomento delle  lezioni

Difetti di migrazione neuronale
BIO/10 Biochimica

prof. Micheli Vanna 

Luogo dove si terrà la lezione: Dip. Biologia Molecolare Via Fiorentina 1
1° anno  di corso Indirizzo Tecnico e Clinico  



Lezione   Ora

 data lezione 




1)
    9-11

martedì 9 ottobre 07



2)
    9-11

mercoledì 10 ottobre 07


Argomento delle lezioni: Nucleotidi, nucleosidi e basi: ruolo biologico. Purine: vie di sintesi  e di utilizzazione, destini catabolici. Pirimidine: vie di sintesi  e di utilizzazione, destini catabolici.

2° anno  di corso Indirizzo Tecnico e Clinico  
Lezione   Ora

 data lezione 




1)
  9-11

martedì 16 ottobre 07



2)
  9-11

mercoledì 17 ottobre 07


3)
  9-11

giovedì 18 ottobre 07 


4)
  9-11

martedì 23 ottobre 07 

5)
  9-11

mercoledì 24 ottobre 07






6)
  9-11

giovedì 25 ottobre 07


7)
  9-11

martedì 30 ottobre 07

 

Argomento delle lezioni: Malattie rare; malattie ereditarie delle purine e pirimidine. Difetti molecolari e caratteristiche cliniche delle malattie; presentazione e studio di casi.  

Deficit di HPRT e sindrome di Lesch-Nyhan; Iperattività della PRPP sintetasi ;Deficit di APRT;Deficit di ADSL e autismo; Deficit di ADA e di PNP : SCID (Severe Combined Immuno-deficiency);Deficit di XOD e xantinuria ereditaria ;Iperattività della 5’NT;Deficit/polimorfismo di TPMT ;Deficit di UMPs e orotico-aciduria ereditaria ;Deficit di UMPH1, DHPD e di DHPA. ;Deficit  di TP e Mytochondrial Neuro-Gastro-Intestinal Encephalo-myopathy (MNGIE) 

BIO/10 Biochimica I

prof. Sestini Silvia



1° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Le lezioni saranno tenute presso il Dip. di Biol. Mol., Sezione Torre Fiorentina (sede Chairon).

Lezione 
ora

data


Argomento
1)

15-18

 lun 10 set 

Enzimi

2) 

9-13

 mar 11 set 

Cromatografia: teoria e pratica (TLC)

3) 
9-13 

gio 13 set 

Centrifugazione: teoria e pratica (separaz. delle        




cellule del sangue)

4) 

15-17 

lun 17 set 

Metabolismo dei carboidrati

5) 

15-18 

mer 19 set 

Metabolismo dei lipidi e delle proteine

6) 

9-11 

gio 20 set

Spettrofotometria: teoria e pratica ( dosaggio delle 








proteine)

BIO/13 Biologia applicata 
Dott.ssa  Piomboni Paola 



1°  anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: aula V° Lotto, piano 0, 

lezione 

ora



data
1)


15-18



mer. 2 apr. 08

2)


15-18



ven. 4 apr. 08

3)


15-18



mer. 9 apr. 08
4)


15-18



ven. 11 apr. 08
5)


15-18



mer. 16 apr. 08
6)


15-18



ven. 18 apr. 08
7)


15-17



mer. 23 apr. 08
Programma:

Basi biologiche della sterilità maschile e femminile. Principi di tecniche di fecondazione assistita.

MED/04 Patologia generale 
Dott.ssa Paola Marcolongo



1° - 2° - 3°e 4° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  
Luogo dove si terrà la lezione: Dipartimento di Fisiopatologia, Medicina Sperimentale e Sanità Pubblica (Istituti Biologici S. Miniato)
Lezione 

ora


data

1)


10:00-12:00

mercoledi 26 settembre

Programma: 

Malattie del sangue
BIO/18 Genetica 

Prof. Renieri Tommaso

Luogo dove si terrà la lezione:Centro di infertilità maschile, Policlinico Le Scotte piano 1S 

1° anno di corso  Indirizzo Tecnico e Clinico

Lezione 

ora



data 
1)


11-14



5. dic. 07

2)


11-14



12 dic. 07

3)


11-14



25 gen. 08

4)


11-14



5 feb. 08

Programma:

· Correlazione tra i meccanismi di divisione cellulare ed eredità.

· Cariotipo umano.

· Alberi genealogici e loro uso.

· Aberrazioni cromosomiche e loro effetti sulla gametogenesi.

· Trasformazione, coniugazione e transduzione nei procarioti e loro correlazione con diversi aspetti della genetica negli eucarioti.

· Principi di regolazione genica.

· Sistemi di riparazione dei danni al DNA e loro contributo alla mutagenesi .

2° anno di corso    Indirizzo Tecnico e Clinico

Lezione 

ora



data 

1)


11-14



1 ott. 07

2)


11-14



4 ott. 07

3)


11-13



9 ott. 07

4)


11-14



22 ott. 07

5)


11-14



25 ott. 07

1)


11-14



30 ott. 07

Programma:

Genetica dello sviluppo

MED/01 Statistica medica 
Dott.ssa Capitani  Serena


1°  anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: aula e luogo da definire

lezione 

ora



data
1)


11-13



mer. 16 gen. 2008

2)


11-13



mer. 23 gen. 2008

3)


11-13



mar. 30 gen. 2008

4)


11-13



mar.   5 feb. 2008

Programma:

Statistica descrittiva: 

· diversi tipi di grafici.

· sintesi dei dati: media, mediana, moda, deviazione standard.

Statistica inferenziale:

· distribuzioni di probabilità: distribuzione di Poisson, distribuzione normale.

· test di Student.

· analisi della varianza: test di Fisher, X2 .

· correlazione e regressione.
Esempi e applicazioni: (discussione su esempi di progetti di ricerca)

MED/43 Medicina legale
Prof. Coluccia Anna 







Dott. Cristiano Corrucci

1° - 2° - 3°e 4° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: presso i locali della U.O.C.Genetica Medica III lotto 1° piano
1)


10.30 - 12.30 


ven. 12 ott.07

2)


10.30 - 12.30 


ven. 09 nov.07

Programma:

Normative relative alla tutela della privacy e problematiche emergenti nelle consuleze genetiche in cui vi é necessità di chiedere (o dare) informazioni (o materiale biologico) relative ai familiari. 

Responsabilità civile e penale nei casi di test genetici errati (in particolare nei test genetici presintomatici o prenatali).

· Fecondazione e precisazioni bioetiche (considerazioni medico-legali e bioetiche in ordine alla legge 40/2004 sulla PMA procreazione medicalmente assistita)

· Genetica ed emergenze bioetiche

· Rapporto medico-paziente (difetti di comunicazione e profili civilistici e penalistici)

Responsabilità del medico e responsabilità genetiche
MED/03 Genetica medica
Prof. Renieri Alessandra 






Prof. Mari Francesca





Dott. Bruttini Mirella
1°,  2°, 3°, 4° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  

Luogo dove si terrà la lezione: aula presso centro didattico Policlinico S.Maria alle Scotte
2)

15-17

mer. 16 mag.07 
Test Genetici (aula 7)

3)

15-17

mer. 13 giu. 07
Tumori della Mammella e dell’ovaio (aula 4)

4)

15-17

mer. 11 lug. 07
Farmacogenomica (aula 3)

5)

15-17

mer. 17 ott. 07

Genetica delle malattie ematologiche (aula 7)

6)

15-17

mer. 30 ott. 07

Array CGH; caso 14q

7)

15-17

mar. 20 nov. 07
Sidrome 22q11, sindrome di Cohen; caso 22q11

8)
9-13

gio. 22 nov. 07
"Rationale for the set-up of biobanks of patients 

affected by sarcoidosis and idiopathic pulmonary fibrosis"

"Assessment of a database for sarcoidosis and idiopathic pulmnary fibrosis"

9)

15-17

mar. 4 dic. 07

Smith-Magenis; caso Smith-Magenis

10)
11-13

mar. 18 dic. 07
"ENCODE project - Encyclopedia of DNA

elements"

11)

11-13

mer. 16 gen. 08
"Harmonizing processes and policies for national 

cancer institute-supported biorepositorie"

12)

15-17

mar. 22 gen 08
Sindrome di Angelman; caso Angelman

13)

11-13

mer. 13 feb. 08
"DECIPHER - Database of chromosomal imbalances 

and phenotype in human using ensemble resources"

14)

15-17

mar. 26 feb. 08
sindrome di Mowat-Wilson; caso Mowat-Wilson

15)

11-13

mer. 12 mar. 08
"Italian genetic biobank/database of patients with 

Rett syndrome"

"Aspetti della ricerca biomedica e clinica legati a materiali biologici"

16)

11-13

gio. 13 mar. 08
"Cosa sono le biobanche - organizzazione delle 

biobanche e ruolo del laboratorio"

17)

11-13

ven. 14 mar. 08
"Aspetti legislativi e di etica nelle biobanche"

18)

15-17

mar. 25 mar. 08
sindrome di Rett; caso Rett

19)

9-13

gio. 10 apr. 08

"Relevance of biobanks in medical research"








"Proposal of guidelines for genetic biobanks"








"Biobank for metabolic diseases"

"A human genetic biobank of patients affected by Parkinson disease and parkinsonism"

"Biobanks for the study of neuromuscular diseases"

20) 
11-13

mar.14 lug. 08

"Il network ESDN (European Skeletal Dysplasia 





Network) come esempio di biobanca virtuale

e il suo ruolo nella ricerca sulle displasie scheletriche"


MED/03 Genetica delle malformazioni scheletriche Prof. Canepa Giuseppe 
2°,  3°, 4° anno di corso, Indirizzo Clinico  
Luogo dove si terrà la lezione: aula presso centro didattico Policlinico S.Maria alle Scotte
Lezione 
ora

data


Argomento
1)

15-17

mar. 22 mag. 07
Malformazioni spondiloepifisarie

2)

9-11

mer. 23 mag. 07
Malformazioni letali

3)

15-17

 mar.09 lug. 07
Nanismo rizomelico

4)

9-11

 mer.10 lug. 07
Nanismo acromelico

	MED/03 Epilessia e Genetica Prof. Rocchi 


 2°- 3°  anno di corso, Indirizzo Clinico 

Luogo dove si terrà la lezione: Policlinico S.Maria alle Scotte U.O.C. Neurologia piano 0 terzo lotto  
Lezione  
  Ora


 data lezione 



1) 

ore 15-17

14 maggio 2007


2) 

ore 15-17

21 maggio 2007 

3) 

ore 15-17

29 giugno 2007

4) 

ore 15-17

13 luglio 2007

Programma:
Sistema nervoso centrale. Clinica dell’epilessia. Forme genetiche di epilessia,

	MED/03 Diagnostica per immagini delle malattie genetiche Dott. Coviello 


1° - 2°- 3°  anno di corso, Indirizzo Clinico 

Luogo dove si terrà la lezione: aula 14 centro didattico Policlinico S.Maria alle Scotte
Lezione  
  Ora


 data lezione 



1) 

ore 10-12


5 luglio 2007


2) 

ore 10-12


13 settembre 2007 

Programma:
Difetti di sepimentazione apparato urogenitale e apparato digerente.

Date esami:

2-3-4 anno indirizzo clinico e tecnico: 23 novembre 2007

1 anno indirizzo clinico e tecnico: 30 luglio 2008
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