PROGRAMMAZIONE DIDATTICA

 SCUOLA DI SPECIALIZZAZIONE IN GENETICA MEDICA 1° E 2° ANNO 

INDIRIZZO TECNICO E INDIRIZZO CLINICO.

(anno accademico 2004-05)

MED/03 Tecniche di citogenetica
Dott.ssa. Pucci Lucia  
da 5 a10 lezioni

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione: le prime tre lezioni saranno tenute nell’aula E del Centro Didattico del Policlinico. Le altre due saranno tenute nei laboratori di Pediatria, IV° lotto piano 4/S

Periodo: dal 16 gennaio al 15 febbraio 2006

Lezione  
  Ora


 data lezione 



1) 

15-17


lun. 16 gennaio 06

2) 

15-17


giov. 19 gennaio 06

3) 

15-17


lun. 23 gennaio 06

4) 

15-17


mer. 01 febbraio 06

5) 

15-17


mer. 15 febbraio 06

Programma:

Cariotipo umano normale e patologico:

· tipi di cellule per lo studio dei cromosomi

· allestimento delle colturebdi linfociti

· preparazione dei cromosomi metafisici

· identificazione e classificazione dei singoli cromosomi 

· analisi cromosomica microscopica computerizzata 

· valutazione dei dati citogenetica

FISH (Fluorescent In Situ Hybridization):

· tecnica e utilizzo nella citogenetica pre e postnatale

· sonde: 

· sonde telomeriche

· sonde painting

· sonde cosmidiche

· sindromi:

· Miller-Dieker

· George o veliocardiofacciale

· Angelman

· Prader-Willi

· Williams

· Smith-Magenis

· Cri du chat

· Wolf Hirschhorn

MED/03 Consulenza genetica 
Dott. Scarinci Renato
da 5 a 10 lezioni

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione: stanza Dr Scarinci, IV° Lotto Piano 4/S

Periodo: dal 14 novembre al 12 dicembre 2005

Lezione   
Ora


 data lezione 

argomento della lezione

1)

15-17


14 novembre 05
Consulenza preconcezionale           

2)

14-16


21 novembre 05         Consulenza prenatale

3)

14-16


28 novembre 05          Anomalie dei cromosomi               

4)

14-16


5 dicembre 05            
Diagnosi prenatale non 







        
invasiva

5)

14-16


12 dicembre 05          
Diagnosi prenatale invasiva            

MED/03 Genetica delle malattie 
Dott.ssa Antonella Fioravanti    da 5 a 10 lezioni

 reumatiche






1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione: aula 4, I° lotto, Centro Didattico Policlinico Le Scotte

Periodo: dal 12 gennaio al 27 gennaio 2006

Lezione             Ora


 data lezione    
 argomento della lezione

1)               11-13                         12 gennaio 06            Sistema HLA e mal reumatiche

2)               11-13                         13 gennaio 06            Artrite Reumatoide

3)               11-13                         19 gennaio 06            Artrite Reumatoide giovanile

4)               11-13                         20 gennaio 06            Spondiloartriti sieronegative

5)               11-13                         24 gennaio 06            Lupus eritematoso sistemico

6)               11-13                         26 gennaio 06            Mal. Congenite del Connettivo

7)               11-13                         27 gennaio 06            Osteoartrosi primitiva

BIO/13 Biologia applicata

Dott.ssa Collodel Giulia
da 5 a 10 lezioni

Solo  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

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

Periodo: 5 settembre - 5 ottobre 2005

Lezione  Ora

data lezione 


argomento della lezione

1)
  11-13

lunedì 19 settembre 05
Infertilità maschile genetica: quali le 






possibili cause

2)
  11-13

giovedì 22 settembre 05
Microdelezioni cromosoma Y

3)
  11-13

giovedì 29 settembre 05 
Difetti genetici degli spermatozoi

4)
  17-19

mercoledì 5 ottobre 05 
Tecniche studio cariotipo aploide 







degli spermatozoi

5)
  11-13 
venerdì 7 ottobre 05

Conoscenze attuali e prospettive 







future

6)
  11-13 
martedì 11 ottobre 05 
Conseguenze cliniche e sociali

MED/03 Dismorfologia 

Dott.ssa Priolo Manuela
da 5 a 10 lezioni

1° e  2° di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione: aule del centro didattico

Periodo: dall’11 ottobre al 20 dicembre 2005
Lezione   
Ora


data lezione 

argomento della lezione

1)

11-13


mar. 21 giu 05

Ambulatorio

2)

15-19


mar. 21 giu 05

Ambulatorio

3)

11-13


mer. 22 giu 05

Seminario: Il  genetista 








e la patologia pediatrica.

4)

15-19


mer. 22 giu 05

Ambulatorio

5)

11-13


mer. 22 giu 05

Seminario: la sindrome 








di Niikawa-Kuroki

6)

15-19


gio. 23 giu 05

Ambulatorio

7)

11-13


ven. 24 giu.05

Seminario: Riconoscere segni 







minimi di malattia nelle 








patologie gene
tiche: 









l’espressività variabile.

8) 

11-13


mar. 11 ott.  05
Seminario: comunicazione in 







dismorfologia. Dare e ricevere 







informazioni

9)

15-19


mar. 11 ott. 05

Ambulatorio

10)

11-13


mer. 12  ott. 05
Seminario: lo spettro fenotopico 







della oloprosencefalia

11)

15-19


mer. 12 ott. 05

Ambulatorio

12)

15-19


giov. 13 ott. 05
Ambulatorio

13)

15-19


giov. 13 ott. 05
Ambulatorio



14) 

11-13


ven. 14 ott. 05

Seminario: alterazioni 








cromosomiche strutturali. Il 








rischio di ricorrenza

15)

11-13


mar. 20 dic. 05
Seminario: sindromi 









cromosomiche più frequenti

16)

11:30-13:30

mar. 28 mar. 06
Sindrome di Beckwith-

Wiedemann e Simpson          

Golabi

17)

11:30-13:30

mer. 29 mar. 06
Sindrome di Sotos e sindromi 

correlate

18) 
11:30-13:30

mer. 29 mar. 06
Gene PTEN, sindromi correlate 

e predisposizione ai tumori

BIO/10 Biochimica

prof. Micheli Vanna 

ore 
20

1° e 2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

1° anno di corso  (anno accademico 2004-05)

BIO/10 Biochimica


ore 
4

Luogo dove si terrà la lezione:  auletta  nella sede di Via Fiorentina del Dip. di Biologia Molecolare.

Periodo: dal 5 ottobre al 26 ottobre 2005

Lezione   Ora

 data lezione 


argomento della lezione

1)
    10-12
giovedì 6 ottobre 05

Nucleotidi, nucleosidi e basi:ruolo 

biologico, Purine: vie di sintesi  e di utilizzazione, destini catabolici

2)
    11-13
mercoledi 19 ottobre 05
Pirimidine: vie di sintesi  e di 

utilizzazione, destini catabolici

2° anno di corso  (anno accademico 2004-05)
BIO/10 Biochimica


ore 
16

Luogo dove si terrà la lezione:  auletta sede di Via Fiorentina  - Dipartimento di Biologia Molecolare.

Lezione   Ora

 data lezione 

argomento della lezione

1)
  15-17

lunedì 10 ottobre 05

Malattie rare; malattie ereditarie delle

purine e pirimidine. Deficit di HPRT e sindrome di Lesch-Nyhan (difetto molecolare e caratteristiche cliniche della malattia; presentazione di alcuni casi)
2)
  9-11

giovedì 13 ottobre 05

Iperattività della PRPP sintetasi 

(difetto molecolare e caratteristiche cliniche della malattia)

3)
  15-17

lunedì 17 ottobre 05 

Deficit di APRT (difetto molecolare e 

caratteristiche cliniche della malattia; presentazione di alcuni casi)
4)
  9-11

mercoledì 19 ottobre 05 
Deficit di ADA e di PNP : SCID 

(Severe Combined Immuno-deficiency) (difetto molecolare e caratteristiche cliniche della malattia)


5)
  9-11

giovedì 20 ottobre 05

Deficit di XOD e xantinuria ereditaria 

(difetto molecolare e caratteristiche cliniche della malattia; ; presentazione di alcuni casi )

6)
9-11

venerdì 21 ottobre 05

Iperattività della 5’NT; presentazione 

di alcuni casi. 

Deficit/polimorfismo di TPMT (difetto molecolare e caratteristiche cliniche della malattia)
7)
  9-11

lunedì 24 ottobre 05

Deficit di UMPs e orotico-aciduria 

ereditaria (difetto molecolare e caratteristiche cliniche della malattia;  presentazione di alcuni casi )
8)
  9-11

mercoledì 26 ottobre 05
Deficit di DHPD e di DHPA. 

Deficienza di TP e Mytochondrial Neuro-Gastro-Intestinal Encephalo-myopathy (MNGIE) (difetti molecolari e caratteristiche cliniche delle malattie) 

BIO/10 Biochimica I

prof. Sestini Silvia

ore
20

Solo 1° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Le prime tre lezioni saranno tenute presso il Dip. di Biol. Mol., Sezione Torre Fiorentina (sede Chairon). Le ultime tre si terranno presso l’auletta 214  e i laboratori di San Miniato

Periodo: dal 20 settembre al 5 ottobre 2005

Lezione 
ora

data


Argomento
1)

11-13

mar. 20 sett. 05
Enzimi

2)

  15-17

mer. 21 sett. 05
Metabolismo degli zuccheri            

3)

  15-17

gio. 22 sett. 05
Metabolismo dei lipidi e degli








amminoacidi

4)

  11-14

lun. 3 ott. 05
 
Spettrofotometria (teoria e pratica:








dosaggio di proteine e di una attività








enzimatica)

5)

    9-12

lun. 4 ott. 05

Centrifugazione (teoria e pratica:

separazione di globuli rossi di  differente età su gradiente di densità


e isolamento di linfociti)

6)

     9-12
mer. 5 ott. 05

Cromatografia (Teoria e pratica:

 HPLC, TLC, gel filtrazione, cromatografia a scambio ionico)

BIO/13 Biologia applicata 
Dott.ssa  Piomboni Paola 

ore 
20

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

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

Periodo: dal 17 gennaio al 2 febbraio 2006

lezione 

ora



data
1)


 14-17



mar.  17 gen. 06

2)


 14-17 



mar.  24 gen. 06

3)


 14-17



gio.   26 gen. 06

4)                                 14-17



mar.  31 gen. 06

5)


 14-17



gio.     2 feb.  06

Programma:

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

MED/04 Patologia generale 
Dott.ssa Paola Marcolongo

ore 
10

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione Dipartimento di Fisiopatologia, Medicina Sperimentale e Sanità Pubblica (Istituti Biologici S. Miniato)

Periodo: dal 31 gennaio al 28 febbraio 2006.

lezione 

ora


data
1)


11-13


mar. 31 gen. 06

2)


11-13


mar. 14 feb. 06

3)


11-13


mer. 1 mar. 06

4)






5)

Programma: 

Oncologia: Introduzione ai tumori ed esempi di tumori a substrato ereditario (Xeroderma Pigmentosum, RB1 ed il retinoblastoma, WT1 ed il tumore di Wilms, il carcinoma del colon retto, etc…). Lettura guidata di pubblicazione/i scientifica sull’argomento. Fisiopatologia del surrene. Ormoni glicocorticoidi. La “sindrome metabolica”. Lettura guidata di pubblicazione/i scientifica sull’argomento. 

BIO/18 Genetica 

Prof. Renieri Tommaso
ore 
20

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione Policlinico Le Scotte piano 1S 

Periodo: dal 24 ottobre al 5 novembre 2005.

1° anno di corso  (anno accademico 2004-05)
Lezione 

ora



data 
1)


  11-13



lun.  24 ott. 05

2)


  9-11



mar. 25 ott. 05

3)


  11-13



mer. 26 ott. 05

4)                                  9-11



lun.  7 nov. 05

5)


  9-11



mar. 8 nov. 05

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 mutogenesi .

2° anno di corso  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione Policlinico Le Scotte piano 1S
Periodo: 

1)


11-14



lun. 22 mag. 06
 


2)


14-17



mar 23 mag 06

3)


14-17



gio 25 mag. 06


4)


10-13



ven 26 mag. 06

Programma:

· Genetica dello sviluppo

MED/01 Statistica medica 
Dott.ssa Capitani  Serena

ore 
20

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Luogo dove si terrà la lezione: aula H, 1° lotto, Centro Didattico Policlinico Le Scotte 

lezione 


ora



data
1)



9-10.30

lun. 19 sett. 2005

2)



9-11


mer.21 sett. 2005

3)



9-11


lun. 24 ott. 2005

4)



9-11


lun. 14 nov. 2005

5)



9-11


lun. 21 nov. 2005

6) 



9-11


mer. 30 nov. 2005

7) 



9-11


lun. 7 dic. 2005


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 

ore 
20





Dott. Cristiano Corrucci

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)
Luogo dove si terrà la lezione: Biblioteca Istituto Medicina Legale, Policlinico

Periodo: dal 3 ottobre al 23 novembre 2005 (4 lezioni di 4 ore l’una).

lezione 

ora



data
1)


15-19



mar. 
4 ott.  05

2)


15-19



mar.
22 nov. 05

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 
ore 
20

1° e  2° anno di corso, Indirizzo Tecnico e Clinico  (anno accademico 2004-05)

Periodo:  
lezione 
   ora


data


Argomento
1)

17-19


30 ott. 2005

dal colaggio del gene della FC 

ai geni di suscettibilità


2)

17-19


14 dic. 2005

sindrome Smith Magenis

3)

9-10


16 dic. 2005

tecnologia Array-CGH

4)

17-19


25 gen. 2006

sindrome da delezione del 

13q14

5)
17-19


15 feb. 2006

sindrome da delezione 22q11
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