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Introduzione alla patologia genetica
Aspetti generali, penetranza, espressivita, pleiotropia, eterogeneita genica, eterogeneita allelica

Malattie autosomiche dominanti:
Ipercolesterolemia familiare
Sindrome di Marfan

Malattia di Huntington

Distrofia miotonica

Sferocitosi ereditaria

Malattie autosomiche recessive:
Fibrosi cistica

Fenilchetonuria

Galattosemia

Malattie X-linked

Distrofia muscolare di Duchenne
EmofiliaAeB

Carenza di G6PD

Sindrome dell’X fragile

Malattie monogenetiche a trasmissione non classica:
Malattie mitocondriali

Imprinting genomico

Mosaicismo gonadico

Malattie citogenetiche degli autosomi:
Trisomia 21 (Sindrome di Down)

Malattie citogenetiche dei cromosomi sessuali:
Sindrome di Klinefelter

Sindrome di Turner

Ermafroditismo e Pseudoermafroditismo

Testo consigliato: Robbins e Cotran_Le basi patologiche delle malattie (vol. 1)

Orario di ricevimento:
martedi e giovedi dalle 15.00 alle 16.00, presso I'Istituto di Patologia Generale 2° piano (Istituti Biologici)
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