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Dalyko anotacija: 
Tikslas: susipaţinti su ţmogaus genetikos mokslu, tyrimų metodais, jų įvairove, pasiekimas ir problemomis, 

taikymu medicinoje.  

Ţmogaus genomo ir genetikos tyrimų kryptys. Ţmogaus genetikos mokslo istorija ir reikšmingiausi atradimai. 

Eugenika. Medicininė genetika. Genetinė epidemiologija. Citogenetika. Somatinių ląstelių genetika. Elgsenos 

genetika. Molekulinė ţmogaus genetika. Farmakogenetika. Bendrosios genetikos principų ir dėsningumų taikymas 

nagrinėjant ţmogaus paveldimumą bei kintamumą. Biocheminiai, citogenetiniai ir molekuliniai genetiniai tyrimų 

metodai. DNR technologijos, jų įvairovė ir taikymas medicininėje genetikoje. Ţmogaus chromosomos, jų struktūra, 

normalus ţmogaus kariotipas. Chromosominė paveldimumo teorija ir jos principai. Mitozė ir mejozė. Chromosomų 

pokyčiai mitozinio ir mejozinio ląstelės dalijimosi metu. Mejozės biologinis vaidmuo uţtikrinant genetinės 

informacijos pastovumą ir persitvarkymą iš kartos į kartą. Genetinė rekombinacija. Ţmogaus chromosominės ligos, 

indikacijos kariotipo tyrimui, molekulinių citogenetinių metodų taikymas. Diagnostiniai chromosominių ligų 

poţymiai. Anomalijų atsiradimo mechanizmai. Autosomų aneuploidijos. Lyties chromosomų aneuploidijos. 

Chromosomų struktūros anomalijos. Chromosomų aberacijos ir spontaniniai persileidimai. Padidintas chromosomų 

nestabilumas, jo atsiradimo mechanizmas. X chromosomos inaktyvinimas – genų dozės kompensavimo 

mechanizmas. Kariotipas ir klinikiniai chromosominiai sindromai. Ţmogaus genomas: DNR ir genomo struktūra. 

Unikalios ir kartotinės DNR sekos. Chromatinas, jo struktūra. Heterochromatinas. Chromatino organizacija į 

chromosomas. Ţmogaus genų struktūra. Ţmogaus genų tyrimo metodai (PGR, DNR sekos nuskaitymas, 

hibridizacija, ar kt.), pritaikymas praktikoje. Genų šeimos. Genų sankaupos. Genetinė įvairovė nekoduojančiose 

srityse. Genomo dinamika. Judrieji genomo elementai. Nebranduolinis paveldėjimas. Mitochondrijų genomo 

sandara, genų raiškos bei paveldėjimo ypatumai. Ligos, kurių atsiradimą lėmė mtDNR pokyčiai. Formalioji 

genetika. G.Mendelio dėsniai ţmogaus genetikoje. Paveldėjimo tipai. Autosominis dominantinis paveldėjimo tipas. 

Autosominis recesyvinis paveldėjimo tipas. Su X chromosoma susijęs recesyvinis ir dominantinis paveldėjimo tipai. 

Su Y chromosoma susijęs paveldėjimas. Polialelizmas. Superdominavimas. Kodominavimas. Kiekybinių poţymių 

paveldėjimo ypatumai. Veiksniai, iškreipiantys paveldėjimą pagal G.Mendelio dėsnius. Genai modifikatoriai. Genų 

sąveika tarpusavyje ir su aplinkos veiksniais. Paveldėjimo tipo nustatymas, segregacinio daţnumo retiems 

poţymiams įvertinimas. Genetinės ligos, jų paplitimas. Genų lokalizacija chromosomose, jų nustatymo metodai. 

Genų sankiba. Ţmogaus genomo sankibos ţemėlapis. Ţmogaus ligų genų sankibos analizė, genealoginis metodas. 

Mutacinis kintamumas. Mutacijų įvairovė ir klasifikavimo sistemos. Genų mutacijų tipai ir poveikis geno raiškai. 

Mutacijų atsiradimo prieţastys. Spontaninės mutacijos. Indukuotos mutacijos, mutagenai, teratogenai. Genų 

mutacijų analizė fenotipo ir molekuliniame lygyje. DNR paţaidos, jų reparacijos sistemų mechanizmai, sutrikimų 

padariniai. Somatinės mutacijos. Somatinių ląstelių mutacijos kaip karcenogenezės mechanizmas. Somatinių ląstelių 

mutacijos ir senėjimas. Daugiaveiksnis paveldėjimas. Genetinės analizės apribojimai. Paveldėjimo koncepcija. 

Slenkstinė daugiaveiksnio paveldėjimo savybė. Kokybiniai ir kiekybiniai daugiaveiksnio paveldėjimo kriterijai. 

Ţmogaus populiacinė genetika, objektais ir tyrimų kryptys. Hardţio ir Vainbergo dėsnis, jo taikymas ţmogaus 

populiacinėje genetikoje. Genų daţniai. Genetinis polimorfizmas. Genų daţnumų pasikeitimo prieţastys. Genetinės 

naštos koncepcija. Genų dreifas. Skirtumų tarp ţmogaus populiacinių grupių genetika. Raidos genetika. Genų 

aktyvumas ankstyvose embriono raidos stadijose. Fenokopijos. Apsigimimai, jų formos. Genų aktyvumo 

reguliacija. Lyties determinacija. Imunogenetika. Imuniteto genai, jų pertvarka ir valdymas. Genetika 

transplantacijoje. Ţmogaus kilmė ir evoliucija. Genetiniai evoliucijos mechanizmai. Chromosomų evoliucija. 

Baltymų evoliucija. Molekulinės genetikos metodų taikymas aiškinant evoliucijos eigą. Ţmogaus elgsenos genetika, 

tyrimo metodai. Rekombinantinės DNR technologijos pagrindai, svarbiausi metodai. Transgeninių organizmų 

kūrimas. Organizmų klonavimas. Genetiškai modifikuotų organizmų ir jų produkuojamų medţiagų panaudojimas 

medicinoje. Gyvūnų modeliai ţmogaus genetikoje. Genetinės ligos ir elgsenos sutrikimai. Genetiniai elgsenos 

skirtumai tarp populiacijų. Genetinis konsultavimas. Prenatalinė diagnostika. Visuotinės naujagimių tikrinimo 

programos. Genų terapija, principai, strategijos, taikymo sritys. Ţmogaus genomo projektas, tikslai, duomenys ir jų 

analizė. Bioetika, jos reikšmė šiuolaikinėje ţmogaus genetikoje. Bioetinės, socialinės ir teisinės genetinių tyrimų, 



ţmogaus genomo tyrimų ir manipuliavimo juo problemos. 
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