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Dalyko anotacija:

Tikslas: susipazinti su Zmogaus genetikos mokslu, tyrimy metodais, jy jvairove, pasiekimas ir problemomis,
taikymu medicinoje.

Zmogaus genomo ir genetikos tyrimy kryptys. Zmogaus genetikos mokslo istorija ir reik§mingiausi atradimai.
Eugenika. Medicininé genetika. Genetiné epidemiologija. Citogenetika. Somatiniy Igsteliy genetika. Elgsenos
genetika. Molekuliné Zmogaus genetika. Farmakogenetika. Bendrosios genetikos principy ir désningumy taikymas
nagrinéjant zmogaus paveldimuma bei kintamumg. Biocheminiai, citogenetiniai ir molekuliniai genetiniai tyrimy
metodai. DNR technologijos, jy jvairové ir taikymas medicininéje genetikoje. Zmogaus chromosomos, jy struktiira,
normalus zmogaus kariotipas. Chromosominé paveldimumo teorija ir jos principai. Mitozé ir mejozé. Chromosomy
pokyc€iai mitozinio ir mejozinio lgstelés dalijimosi metu. Mejozés biologinis vaidmuo uztikrinant genetinés
informacijos pastovumg ir persitvarkymg i§ kartos j karta. Genetiné rekombinacija. Zmogaus chromosominés ligos,
indikacijos kariotipo tyrimui, molekuliniy citogenetiniy metody taikymas. Diagnostiniai chromosominiy ligy
pozymiai. Anomalijy atsiradimo mechanizmai. Autosomy aneuploidijos. Lyties chromosomy aneuploidijos.
Chromosomy struktiiros anomalijos. Chromosomy aberacijos ir spontaniniai persileidimai. Padidintas chromosomy
nestabilumas, jo atsiradimo mechanizmas. X chromosomos inaktyvinimas - genq dozes kompensavimo

Unikalios ir kartotlnes DNR sekos. Chromatinas, jo struktiira. Heterochromatlnas. Chromatino organizacija 1
chromosomas. Zmogaus geny struktira. Zmogaus geny tyrimo metodai (PGR, DNR sekos nuskaitymas,
hibridizacija, ar kt.), pritaikymas praktikoje. Geny Seimos. Geny sankaupos. Genetiné jvairové nekoduojanciose
srityse. Genomo dinamika. Judrieji genomo elementai. Nebranduolinis paveldéjimas. Mitochondrijy genomo
sandara, geny raiskos bei paveldéjimo ypatumai. Ligos, kuriy atsiradimg 1émé mtDNR pokyciai. Formalioji
genetika. G.Mendelio désniai Zzmogaus genetikoje. Paveldéjimo tipai. Autosominis dominantinis paveldéjimo tipas.
Autosominis recesyvinis paveldéjimo tipas. Su X chromosoma susijes recesyvinis ir dominantinis paveldéjimo tipai.
Su Y chromosoma susijgs paveldéjimas. Polialelizmas. Superdominavimas. Kodominavimas. Kiekybiniy pozymiy
paveldéjimo ypatumai. Veiksniai, iSkreipiantys paveldéjimg pagal G.Mendelio désnius. Genai modifikatoriai. Geny
sgveika tarpusavyje ir su aplinkos veiksniais. Paveldéjimo tipo nustatymas, segregacinio daznumo retiems
pozymiams 1vert1n1mas Genetinés ligos, jy paphtlmas Geny lokalizacija chromosomose, jy nustatymo metodai.
Geny sankiba. Zmogaus genomo sankibos Zemélapis. Zmogaus ligy geny sankibos analizé, genealoginis metodas.
Mutacinis kintamumas. Mutacijy jvairové ir klasifikavimo sistemos. Geny mutacijy tipai ir poveikis geno raiskai.
Mutacijy atsiradimo priezastys. Spontaninés mutacijos. Indukuotos mutacijos, mutagenai, teratogenai. Geny
mutacijy analizé fenotipo ir molekuliniame lygyje. DNR pazaidos, jy reparacijos sistemy mechanizmai, sutrikimy
padariniai. Somatinés mutacijos. Somatiniy lasteliy mutacijos kaip karcenogenezés mechanizmas. Somatiniy lasteliy
mutacijos ir sen¢jimas. Daugiaveiksnis paveldéjimas. Genetinés analizés apribojimai. Paveldéjimo koncepcija.
Slenkstiné daugiaveiksnio paveldéjimo savybé. Kokybiniai ir kiekybiniai daugiaveiksnio paveldéjimo kriterijai.
Zmogaus populiaciné genetika, objektais ir tyrimy kryptys. HardZio ir Vainbergo désnis, jo taikymas Zmogaus
populiacingje genetikoje. Geny dazniai. Genetinis polimorfizmas. Geny daznumy pasikeitimo priezastys. Genetinés
nasStos koncepcija. Geny dreifas. Skirtumy tarp zZmogaus populiaciniy grupiy genetika. Raidos genetika. Geny
aktyvumas ankstyvose embriono raidos stadijose. Fenokopijos. Apsigimimai, jy formos. Geny aktyvumo
reguliacija. Lyties determinacija. Imunogenetika. Imuniteto genai, jy pertvarka ir valdymas. Genetika
transplantacijoje. Zmogaus kilmé ir evoliucija. Genetiniai evoliucijos mechanizmai. Chromosomy evoliucija.
Baltymy evoliucija. Molekulinés genetikos metody taikymas aiskinant evoliucijos eiga. Zmogaus elgsenos genetika,
tyrimo metodai. Rekombinantinés DNR technologijos pagrindai, svarbiausi metodai. Transgeniniy organizmy
kiirimas. Organizmy klonavimas. GenetiSkai modifikuoty organizmy ir jy produkuojamy medziagy panaudojimas
medicinoje. Gyviiny modeliai zmogaus genetikoje. Genetinés ligos ir elgsenos sutrikimai. Genetiniai elgsenos
skirtumai tarp populiacijy. Genetinis konsultavimas. Prenataliné diagnostika. Visuotinés naujagimiy tikrinimo
programos. Geny terapija, principai, strategijos, taikymo sritys. Zmogaus genomo projektas, tikslai, duomenys ir jy
analiz¢é. Bioetika, jos reikSmé Siuolaikinéje Zmogaus genetikoje. Bioetinés, socialinés ir teisinés genetiniy tyrimy,




Zmogaus genomo tyrimy ir manipuliavimo juo problemos.
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