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	RISULTATI DI APPRENDIMENTO ATTESI
Conoscenza e capacità di comprensione

Lo studente al termine del Corso Monografico di Medicina genomica acquisirà conoscenze teoriche di tipo specialistico e, in particolare, i principi teorici e la metodologia dell’analisi genomica e l’impatto di questa disciplina nello studio delle patologie prenatali, pediatriche e dell’adulto.
Capacità di applicare conoscenza e comprensione

Lo studente sarà in grado di applicare le conoscenze acquisite in ambito preventivo, diagnostico, terapeutico. Attraverso l’illustrazione dei vari casi trattati nel corso, lo studente imparerà ad utilizzare le conoscenze sul ruolo svolto dal genoma nell’eziologia delle patologie negli individui di un nucleo familiare o di una popolazione risultante dell’interazione di una molteplicità di fattori quali le mutazioni genomiche, fattori epigenetici e fattori ambientali. Consultazione e uso di alcune banche dati e softwares (free access) di interesse per la medicina genomica
Autonomia di giudizio

Lo studente prenderà consapevolezza della crescente importanza della ricerca genomica nel contesto scientifico dell’evoluzione del pensiero biomedico sempre più informato ad una visione non deterministica della relazione tra fattori eziologici e patologia. In questa prospettiva lo studente acquisirà consapevolezza del ruolo che hanno la complessità, l'incertezza e la probabilità nello studio della medicina genomica e sarà in grado di formulare delle ipotesi, raccogliere e valutare in maniera critica i dati genomici nella soluzione di particolari problemi. Sarà, inoltre, in grado di valutare quali sono le alterazioni strutturali e funzionali del genoma che hanno una maggiore probabilità di esprimersi fenotipicamente avviando un decorso patologico piuttosto che fisiologico.
Abilità comunicative

Lo studente acquisirà la capacità di comunicare ed esprimere problematiche inerenti agli argomenti trattati nel corso.
Capacità d’apprendimento

Lo studente sarà in grado di raccogliere, selezionare, organizzare ed interpretare correttamente e autonomamente le informazioni basilari della medicina genomica attraverso la consultazione di libri di testo, articoli su riviste scientifiche divulgative (es. Le Scienze) e specialistiche, soprattutto in lingua inglese, integrandole con gli argomenti che verranno trattati in aula. Lo studente sarà, inoltre, avviato ad utilizzare alcune tecnologie e banche dati di tipo bioinformatico liberamente accessibili in Internet.

	OBIETTIVI FORMATIVI DEL CORSO
Far conoscere allo studente i principi teorici e le tecnologie utilizzati nella genomica strutturale e funzionale e la loro rilevanza per lo studio e il management clinico delle patologie umane con la presentazione di specifici esempi applicativi.

	ORE
	Medicina Genomica

	40
	Introduzione alla medicina genomica: definizione, obiettivi e terminologia –Dalla genetica medica alla medicina genomica: differenze concettuali e metodologiche - Fenotipi ed endofenotipi clinici oggetto di studio della medicina genomica (4 ore) - Struttura, variabilità e funzioni del genoma umano – Protein-coding vs. “non-coding” genes - L’epigenoma - Eziologia “monofattoriale” e multifattoriale delle patologie e relazione tra genoma e fenotipici clinici (6 ore) - Progetto Genoma Umano e il progetto “ENCODE” - Genomica strutturale e genomica  funzionale - Banche di dati genomici  - Principali paradigmi sperimentali dell’analisi genomica e tecnologie relative (whole - genome sequencing, whole-genome association study, analisi di Copy Number Variants, analisi del trascrittoma) – Elementi di genomica computazionale per l’analisi dei dati (14 ore) –Illustrazione di “case studies” sull’applicazione della genomica allo studio e al management clinico delle patologie prenatali, pediatriche e dell’adulto e problematiche relative (interpretazione clinica dei dati genomici, . aspetti etici ed epistemologici) (16 ore).

	

	
	ESERCITAZIONI IN AULA
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	Analisi bioinformatiche applicate a specifici “case studies” riguardanti l’uso e l’interpretazione dei dati genomici in ambito biomedico (laboratorio didattico)
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