
Clinica molecolare 

(molecular medicine):come 

utilizzare le informazioni del 

genoma per studiare le 

patologie genetiche 
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(1) Esame obiettivo (specialistico) 
(2) Consulenza Genetica (Genetica clinica, analisi 

del pedigree, valutazione componente genetica 
di un fenotipo, valutazione rischi empirici di 
ricorrenza, inquadramento genetico)  

(3) Esami strumentali specifici (EMG, TAC, RMN, 
etc.) 

(4) Esami biochimici (dosaggi enzimatici, dosaggi 
di metaboliti, ect) 

(5) Esami di proteomica (analisi delle proteine, 
Western blotting, immunoistochimica,etc.)  

(6) Valutazione interazione con fattori ambientali 

Dissezione del fenotipo 

(Fenomica) 
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 FENOMICA 

 

 ANALISI DI LINKAGE (albero informativo) 

– Ricerca marcatori appropriati e loro designing 

 

 ANALISI MOLECOLARE GENE CANDIDATO 

– Ricerca geni candidati (pubmed-OMIM-HGDB) 

– Valutazione anatomia genomica dei geni candidati 

– Valutazione espressione geni candidati 

– Sequenze annotate in HGMP 

– Gene Card 

– Strategie molecolari 

– Analisi dei dati molecolari (HGMP blast, HGDB, database 
specifici) 

– Validazione delle mutazioni identificate (ESE finder, etc)  

 

 

Allestire un percorso di medicina 

molecolare 



La bioinformatica come tool 

per la analisi di geni malattia 



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human/ 



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human/ 



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/ 

- OMIM: online mendelian inheritance in man 

- Creato da Victor McKusick 

- Continuamente aggiornato 

- Punto chiave per acquisire informazione sui caratteri mendeliani 

umani, patologici e non 

- A ogni carattere viene attribuito un numero a 6 cifre MIM 















How is genomics impacting on the practice of medicine? 

…(genomics) catalogues only the birth of the genomic era 

and thus no more captures in detail the ultimate effect of 

genomic medicine than does the examination of a newborn 

foretell what the mature adult will be like… 



 

 

ricadute immediate 

1) Identificazione rapida di patogeni di recente scoperta (SARS) 
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NAVIGARE NEI 

GENE 

DATABASE 
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Gene cards 

How to build up a gene-specific molecular 
testing 

The AceView genes    
 (last updated September 13th, 2005) 

 



Gene card 

agttatgtgacactttatctttcattgttatgaattgcctttttactttt 

tgcagtcttgcgttgaaatgtatcagaaactataatgtaaaaaaaagctg 

agtagaaatcttataattaaaagttgtagcaagtcatgaaaatggctcat 

gcttttattgccattttgatgtttttgatggcaaaagtgttgagaaaaag 

tctttagattcacgtgataagctgacagagtgaaacatcttaaggcttga 

aagggcaagtagaagttataattattgtgtagattcacagtccttgtatt 

gaattactcatctttgctctcatgctgcagGCCATAGAGCGAGAAAAAGC 

TGAGAAGTTCAGAAAACTGCAAGATGCCAGCAGATCAGCTCAGGCCCTGG 

TGGAACAGATGGTGAATGgtaattacacgagttgatttagataatcttct 

tagggatttgataaacacataggttcatatttatcagctgaattatatca 

gacaagcacttgttaaatacaaatttaaattaaaaggtgtttgtatgttt 

tttattattctttttttaatgctaaggaaattattaggagaaattcaact 

ttgagttcattggaagaaaatgggatgtggtagaatattttatcagtctg 

tagcagagaaataaattttaatgcaaatctgctagaatttatccaaataa 

tttaagaaaataaggttaacagaaatttgaaaacattaacagtcatgtta  

Exon 44 

mRNA summary 

cDNA clones 

Gene summary 

Protein 
annotation 

mRNA structure 

Sequences 

Diagram 
Phenotype 
Function 
Expression and 
regulation 
Introns and exons 
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Tools bioinformatici in genetica medica  

Esercizi effettuati su: 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/ 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene/ 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/taxonomy/ 

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php 

 

 

 

 

 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/taxonomy/
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php

