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Dalyko anotacija: 

Žmogaus genomo kartografavimo raida ir istorija. Žmogaus genomo projektas. Pagrindinės 

strategijos ir technologijos kartografuojant ir sekvenuojant žmogaus genomą. Pagrindiniai žmogaus 

genomo projekto etapai. 

Fizinis žmogaus genomo kartografavimas. Pagrindiniai fizinių genolapių tipai. Svarbiausi 

žymenys, jų principas, tipai. Fiziniame kartografavime taikomi mažos ir didelės skiriamosios gebos 

metodai. Somatinių ląstelių hibridai. Radiaciniai hibridai. Fluorescentinė in situ hibridizacija (FISH). 

Chromosomų tapymas: principas, panaudojimas. Restrikcijos fermentų panaudojimas genomo 

kartografavime. DNR sekvenavimas. Klonų genolapiai. Genominės bibliotekos ir jų kūrimas. 

Pagrindiniai vektoriai. Klonų gretiniai (contigs). Klonų sekos gretinyje nustatymas ir gretinių 

sujungimas. Klonų lustai ir jų panaudojimas. Transkriptų (raiškos) genolapiai.  

Svarbiausios žmogaus genomo duomenų bazės. Svarbiausios žmogaus genomo analizės 

programos. Bioinformatika analizuojant žmogaus genomo struktūrą. 

Genetinis žmogaus genomo kartografavimas. Nerekombinantiniai ir rekombinantiniai individai, 

rekombinantų dalis. Genetinis atstumas. Genetinio kartografavimo funkcija. Lyčių skirtumai 

rekombinacijoje. Interferencija. Fizinio ir genetinio atstumo palyginimas. Genetinio kartografavimo 

žymenys. Haplotipas. Informatyvios ir neinformatyvios mejozės. DNR žymenys, naudojami 

genetiniame kartografavime. Svarbiausi genotipavimo metodai. Didelio pajėgumo vieno nukleotido 

polimorfizmų nustatymo metodai. Galimos klaidos ir problemos genotipuojant. Karkasiniai 

(framework) genetiniai genolapiai. CEPH šeimos ir jų panaudojimas kartografuojant žmogaus 

genomą. Integruoti genolapiai. 

Genetinės sankibos analizė. Genealogijų sudarymo principai ir svarbiausios kompiuterinės 

genealogijų sudarymo programos. Dvitaškis genetinis kartografavimas. Lod įvertis. Reikšmingumo 

slenksčiai. Patikimumo intervalas. Metaanalizė. Kompiuterinės dvitaškės genetinės sankibos analizės 

programos ir programų paketai. LINKAGE paketas ir jo programos, kiti paketai/programos. 

Svarbiausi algoritmai. Parametrai, į kuriuos reikia atsižvelgti atliekant genetinės sankibos analizę. 

Nevisiškas ir su amžiumi susijęs penetrantiškumas. Fenokopijos. Kodominavimas. Recesyvumas ir 

nešiotojo statusas. Mutacijų dažnis. Alelių dažnis. Fenotipo nustatymo (diagnostikos) problemos. 

Daugiataškis genetinis kartografavimas. Privalumai lyginat su dvitaškiu kartografavimu ir problemos. 

Daugiataškiai lod įverčiai. Neigiamų testavimo rezultatų panaudojimas (exclusion mapping). 

Standartinės lod įverčių analizės problemos ir jų įveikimo galimybės. Genomo skenavimo ir 

kandidatinių genų tyrimo strategijos. Nepusiausvira genetinė sankiba. Jos priežastys ir įvertinimas. 

Plataus masto genomo sankibos tyrimai. 

Daugiaveiksnių požymių genetinis kartografavimas. Daugiaveiksniai požymai ir jų genetinio 

komponento įvertinimas. Segregacinė analizė. Parametrinė genetinės sankibos analizė. Svarbiausi 

reikalavimai taikant parametrinę genetinės sankibos analizę daugiaveiksniams požymiams. Lod ir mod 

įverčiai. Lod įverčio metodo privalumai ir trūkumai. Neparametrinė genetinės sankibos analizė. Bendri 

(shared) chromosomų segmentai ir požymių turinčių sibsų (affected sibs pairs) bei genealogijos narių 

(affected pedigree member) analizės metodai. Kokybiniai ir kiekybiniai požymiai. Dispersijos 

komponento (variance component) metodai nustatant kiekybinių daugiaveiksnių požymių genetines 

sritis. Alelių asociacijos analizė. Atvejo ir kontrolės tyrimų (case-control study) metodas ir jo 



problemos. Haplotipo santykinės rizikos (haplotype relative risk) metodas. Nepusiausviro perdavimo 

testas (transmission disequilibrium test). Genetinės sankibos ir asociacijos metodų palyginimas. 

Optimalios strategijos parinkimas kartografuojant daugiaveiksnius požymius. Viso genomo 

skenavimas genetinei sankibai nustatyti. Vienos ir dviejų pakopų genomo skenavimas. Viso genomo 

skenavimas asociacijai nustatyti. Reikšmingumo lygmenys skenuojant genomą. Klaidingai teigiami ir 

klaidingai neigiami rezultatai skenuojant genomą. Sekventiniai (sequential) analizės metodai 

skenuojant genomą. Genetinės sankibos ir asociacijos analizės derinimas tiriant daugiaveiksnius 

požymius. Plataus masto genomo asociacijos tyrimai. Daugiaveiksnių požymių genetinių tyrimų 

perspektyvos. Nuo genetikos prie polinkio ligai mechanizmų: analizė molekuliniame, ląstelių ir 

organų bei viso organizmo lygmenyse. 
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