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Dalyko anotacija:

Tikslas: susipazinti su Zmogaus genetikos mokslu ir jsisavinti tyrimy
metodus, jy jvairove, pasiekimais ir problemomis, taikymu medicinoje.
Tematika. Zmogaus genetikos mokslo istorija ir reikSmingiausi atradimai.
Zmogaus genomo struktira: branduolio ir mitochondrijy genomas.
Mitochondrijy geny raiSkos bei paveldéjimo ypatumai. Ligos, kurias lemia
mitochondrijy DNR pokyciai. Genomo kintamumas: vieno nukleotido
polimorfizmai, trumpos kartotinés sekos, trumpos iskritos ir intarpai, kopijy
skaiciaus pokyciai, inversijos, konversijos.

Zmogaus chromosomos, ju struktura, Zmogaus kariotipas.
Heterochromatinas ir euchromatinas. Epigenetinés zymeés ir jy funkcijos.
Chromosomy kondensacija: histony, centromeros, kinetochory, telomery
struktdra, susidarymo mechanizmai ir funkcija. Chromosominé paveldimumo
teorija ir jos principai. Mitozé ir mejozé. Chromosomy pokyciai mitozinio ir
mejozinio dalijimosi metu. Mejozés biologinis vaidmuo uZtikrinant genetinés
informacijos pastovuma ir persitvarkymg iS kartos | karta. Genetiné
rekombinacija. X chromosomos inaktyvinimas - geny dozés kompensavimo
chromosomy nestabilumas, jo atsiradimo mechanizmas. Chromosomy
struktlros persitvarkymy mechanizmai. Autosomy aneuploidijos. Lyties
chromosomy aneuploidijos. Zmogaus chromosominés ligos, indikacijos
kariotipo tyrimui, molekuliniy citogenetiniy metody taikymas.

Zmogaus geny struktlra. Geny Seimos ir sankaupos. Geny aktyvumo
reguliacija. RNR genai. Zmogaus geny tyrimo metody (PGR, DNR
sekoskaita, hibridizacija ir kt.) taikymas praktikoje. G. Mendelio désniai
Zmogaus genetikoje. Autosominis dominantis paveldéjimo tipas. Autosominis
recesyvus paveldéjimo tipas. Su X chromosoma susijes recesyvus ir
dominantinis paveldéjimo tipas. Su Y chromosoma susijes paveldéjimo
tipas. Genai modifikatoriai. Digeninis, trialelinis paveldéjimas.
Daugiaveiksnis paveldéjimas: geny saveika tarpusavyje ir su aplinkos
veiksniais. Veiksniai, iSkreipiantys paveldéjimg pagal G. Mendelio désnius.




Polialelizmas. Anticipacija. Kodominavimas. Superdominavimas. Pleotropija.
Kiekybiniy pozymiy paveldéjimo ypatumai. Paveldéjimo tipo nustatymas,
segregacijos daznio retiems pozymiams jvertinimas.

Genetinis ir fizinis kartografavimas. Zmogaus ligy genomo sri¢iy sankibos
analizé, genealoginis metodas ir Zmogaus genomo sankibos Zzemélapis.
Plataus masto asociacijos tyrimai. Nepusiausviro perdavimo testas.

Mutacinis kintamumas. Mutacijy jvairové ir klasifikavimo sistemos. Mutacijy
atsiradimo priezastys ir pasekmés. Spontaninés mutacijos. Indukuotos
mutacijos. Mozaicimas ir chimerizmas. DNR reparacijos sistemos:
mechanizmai ir sutrikimy pasekmés. Mutacijy poveikis geno raiskai. Fenotipo
ir genominiy, sriciy sgsajos tyrimai.

Raidos genetika. Geny aktyvumas ankstyvose embriono vystymosi stadijose.
Mutagenai ir teratogenai, jy veikimo mechanizmai ir pasekmes.

Vézio genetika. Vézio genai: onkogenai ir vézio supresijos genai, DNR
reparacijos genai. Vézio vystymosi mechanizmai ir teorijos.

Imunogenetika. Imuniteto genai, jy pertvarka ir valdymas. Genetika
transplantalogijoje.

Zmogaus populiacinés genetikos tyrimo objektai ir kryptys. Veiksniai
keiCiantys populiacijos struktlirg: geny dreifas, migracija, inbrydingas,
rekombinacija, gamtiné atranka. Hardzio ir Veinbergo désnis, jo taikymas
zmogaus populiacinéje genetikoje. Koalesencijos teorija ir jos taikymai.
Geny dazniy pasikeitimo priezastys. Santuoky, struktiry tipai ir jy padariniai.
Zmogaus kilmé ir evoliucija. Genetiniai evoliucijos mechanizmai.
Chromosomy evoliucija. Baltymy evoliucija. Lyginamosios genomikos tyrimo
metodai ir taikymai. Skirtumy tarp populiaciniy grupiy tyrimai.
Farmakogenetika: tikslas, metodai ir pritaikymas. Zmogaus elgsenos
genetika, tyrimo metodai. Genetinés ligos ir elgsenos sutrikimai. Gyvuny
modeliai Zmogaus genetikoje. Transgeniniai organizmai. Genetinis
konsultavimas: principai ir priemonés. Visuotinio naujagimiy tikrinimo
programos. Genomo redagavimas. Geny terapija, principai, strategijos,
taikymo sritys. Zmogaus genomo projektas. Zmogaus genomo tyrimy
projekty raida, uzduotys ir pagrindiniai rezultatai (1000 genomy, HapMap,
ENCODE, LITGEN projektai). Zmogaus genomo tyrimy ir manipuliavimo juo
reguliavimas ir bioetinés, socialinés ir teisinés problemos.
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