L ik wdinaines,
Oppiaine: Laaketieteelinen genetikka (prekiininen)

1
2

11 Human Genome projektin merkitys 1
12 1
13 Vhslolistetty lasketiede Kasite 1
14 1
21 Genomi

211 DNAIa RNADNA DNAN replikaatio

212 DNAn replikaatio el kahdentuminen RNA
213 DNAn vaurioiden koriausmekanismit

2131 DNAvauriiden erietilogiset swt

22 Kromosomit

221 Mitoosi DNA, DNAN repiikaatio

222 Meioosi DNA, DNA replkaatio

2221 Geneettinen rekombinaatio

2222 Haplotwopi

223 Sukupuolen maravtyminen a onisaatio Simukoint

224 Karvotiwopi DNA, DA replikaatio

23 Geenit

231 Geenien ekspressioa sen saately Transkrioto fa translaatio
2311 Geenien transkiptio

2312 Transkeiption lkeinen sastely. ranslaatio

232 Epigencettiset geenisastelyariestelmt

2321 DNAnmetviaatio

24 Mitokondriaalinen DNA mtDNA
31 Geneettinen vksillisws saketicteen kannalta
32 Kasiteet varizatio, mutaatio a polvmorfismi

321 VUS,variant of uncertain significance
322 SNP.single nucleotide mohmorphism
33 Geenlen mutaatiot

3311 Missense, vaihtomutaatio
3312 Nonsense, pysiytysmutaatio

3313 Framshif, lukukehystd muuttave mutaatio

3314 Pistemutastio, hden emaksen vaihtomutaatio substituutiol
3315 Inserto, savs

3316 Deleetio, havisma

3317 Duplkaatio, kahdentuma

3318 Inversio,ksdntyma

3319 Toistoiaksomutaatio

3321 Gain of function, aktivoiva mutaatio

3323 Haploinsuffsenssi
3324 Loss of function.inaktivoiva mutaatio

34 Kiomosomiviat
341 Kromosomien lukumaardn poikkeamat

342 Kromosomien rakenteen poikkeavuudet

3421 Tasapainoinen a epstasapainoinen transiokaatio
3422 Robertsonin transiokaatio

3423 Vastaworoinen transiokaatio

343 Kromosomimosakismi 1
344 Kromosomivolkkeawuuden merkits sirastumisen kannalta
345  Esimerkkeiakromosomipolkkeawuksista

35 Lakevasteen visillinen vaihtelu
351

41 Geneettinen vaihtelu viestoisss

42 Pooulaatiogenetikan peruskisitieet

421 Geneettinen aielehtiminen (sattuman svsdiv
43 HordvWeinbersin ain kavtannon merkitvksen ymmartaminen
431 Taudinimaantuvuus Kisite

432 Kantaiatihers asite

433 Hardy-Weinbergin ain swallinen tunteminen

511 Aentunut penetranssi
512 Vaihteleva hsoressio
513 Denovoeliuusi mutaatio

52 Mendeelisten perivtvmistapolen poikkeamat

526  Digeeninen ia trigeeninen perivtyminen
53 MDNAn mateaalinen perivivminen is heteroplasmia
54 Geneettinen heterogeenisws

541 Aleclinen heterogeeniss

542 Lokusheterogeenisws

55 Pleotronia- i oirevhtyma-asitteet

56 Moniekiainen kansantautien perivtvminen

561 Kaksostutkimukset, viestdkohtainen hertabiteetti
562 GWAS. koko renomin assosizatiotutkimul

563 Perimanvalkutus versus perinteiset rskitekiat

564 a
565 Esimerkkeia kansantautien perinlsists muodoista

57

571 Jatkuvat ominaisuudet (continuous traits)esim. ituuskaswussa

572

58 a

61 Kromosomien rakenne fa toiminta 1
62 Geenitestauksen menetelmat, perusteet 1
621 Polmeraasietiureakii 1
622 Massivinen rivnakkaissekvensointi 1
6221 Geenipaneelit 1
6222 Elsomisekuensoin 1
6223 Koko kenomin sekvensointi 1
623 Sanger-sekvensointi 1
63 1
631 Molekwikarvotwoitvs 1
632 Kromosomien G-aitavariavs 1
633 FSH-tutkimukset 2
64 o a 1
65 Kasvaimen geenitutimus svovan hoidon suunnittelemiseksi 2
66 1
67 Uudet meneteimat 2
68 a 1
71 Teknikat 31,15, Geellektroforeettiset menetelmat .
72 Geeniterapian tavola 2
721 iy [

722 e ia' a

723 Geenien editoint ("geerikiruria") Eksominvopavs

724 3 o'

7241 CRISPR/CasS-secrikiruraiamenetelma
7242 TALE-menetelms
7243 Sinkkisormi-menetelms

73 Kancasolien kv 2
74 Geeiteranian a soluteraoian mahdollsuudet 2
B sevnrenetia
51 o 1
52 i 5 1
521 o s 1
822 Geenien ecitini ('eenidruria®) Onkogeenit 1
823 Geenien ecitoint ('eenikiurdia®) Kasvunraioiteseenit 1
8231 Huokoioukot (Caretaker zeent) 1
8232 Portinvartiat (Gatekeeoer-seenit 1
8233 Kasvvmosristoon valkuttavat geent Landscaper zeenit) 1
824 Geenien ecitoin ('eerikiuria") Priman nstabilteeti 1
8241 Kromosomitason nstabieett 1
8241 Micosatelitinstabiteett 1
83 Esimerkkeia perillsests svoodaltiudesta 1
831 ia" o 1
832 ia" o 1
9 hmisksienkehvsrenctila
91 Rakennenoikkeavuuksien esintys a colosia 1
92 Rekennenoikeavuuksien patoRencesi 1
921 Maformaatio 1
922 Deformaatio 1
923 Distotio 1
924 Dvolasia 1
93 Alkoholin aiheuttamat sioveuriot 1

101 Kulaaileswmatuienseeniestienongelmatond f
102 Haninaisaskeiden sstatee it ectinen kekustcl =
i Bolsctedesonimis f
2 vk

W5 Teouoiis :
121 Fetisetoeratieet ttkion nkokuimasta f

ma Janela, perinnolsyysaabestaen erkoislaakan, dosent, Kinien opetaa, Helsingn opto

ilsakan TYKS, LT, ki Tun topiso pi.
bk Molanen,pereeelisladkettoen erkosiaaar, professor, Ouke iopito
inna Peyhorer e

Teppo Varo, dosernt, ki



