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Tytuł: Zmiany liczby kopii jako przyczyna wielu jednostek chorobowych
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Zakres wymagań:
1. Zaburzenia genomowe – definicja
2. Klasyfikacja zaburzeń
a. W zależności od składu genetycznego
b. W zależności od częstości występowania
3. Mechanizmy powstawania przekształceń genomowych prowadzących do zmian fenotypowych:
a. Nie-alleliczna homologiczna rekombinacja (NAHR) – opis mechanizmu, charakterystyka, przebieg
b. Nie-homologiczne łączenie końców (NHEJ) – opis mechanizmu, charakterystyka, przebieg
c. Model blokowania widełek i przełączania matrycy (FoSTeS) – opis mechanimzu, charakterystyka, przebieg
d. Model replikacji indukowanej przez pęknięcia w rejonach mikrohomologii (MMBIR)
4. LCR – definicja, częstość występowania, charakterystyka
5. Polimorfizmy: CNV – definicja, charakterystyka, CNV a SNP – różnice
6. Sposoby wykrywania CNV
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