
Welcome



DNA

c

t a

g

c
a

g
c

t

a

g

c

c

gc
c



DNA
…agtcagatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagcttta
tcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgcattagtcgatctagctttatcgattcaagattca
agcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagt
atagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaa
tctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcacactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcg
attagtcgatctagctttatcgtagcctagaatctgatcgattagtcgatcttctagctttatcgattcaagcactagctaaagatattatatataaagagattagctagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagccta
gaatctgatcgattagtcgatcttctgatcggaagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagagctttatcgattcaagcaaagcactagctaaagagattagctaga
gtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtactagctaaagagattagctagtagaaatcgatcggctagcctaggtagaatctgatcgattagtcgatctagc
tttatcgattcaagcactagctaaatagattagctagagtcagatgctaaagagattagctacattagtcagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagagctttatcga
ttgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctaga
gtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagaattcaagcactagctaaagagattagctagagtc
agatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatc
ggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgatt
caagcagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattag
tcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaaagcactagctaaagaga
attcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattag
ctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatc
gtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagat
tagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaaga
gattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagc
actagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatc
gattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactag
ctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctga
gtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcg
attagtcgatctagctttatcgattcaagcattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagcta
gtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagcttta
tcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtag
aatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcattcaagcactagctaaagagattagc
tagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggc
atcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagcttt
atcgattcaagcagatctagctttatcgtctgatcgattagtcgatc …



Gene

• Basic unit of heredity

• Sequence of DNA that encodes a protein

• Human DNA: 3.000.000.000 basepairs

• Human DNA: ~ 30,000 genes

• Average length: ~ 30,000 base pairs

• Genes make up < 1% of DNA
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Gene
…agtcagatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagcttta
tcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgcattagtcgatctagctttatcgattcaagattca
agcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagt
atagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaa
tctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcacactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcg
attagtcgatctagctttatcgtagcctagaatctgatcgattagtcgatcttctagctttatcgattcaagcactagctaaagatattatatataaagagattagctagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagccta
gaatctgatcgattagtcgatcttctgatcggaagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagagctttatcgattcaagcaaagcactagctaaagagattagctaga
gtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtactagctaaagagattagctagtagaaatcgatcggctagcctaggtagaatctgatcgattagtcgatctagc
tttatcgattcaagcactagctaaatagattagctagagtcagatgctaaagagattagctacattagtcagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagagctttatcga
ttgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctaga
gtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagaattcaagcactagctaaagagattagctagagtc
agatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatc
ggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgatt
caagcagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattag
tcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaaagcactagctaaagaga
attcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattag
ctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatc
gtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagat
tagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaaga
gattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagc
actagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatc
gattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactag
ctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctga
gtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcg
attagtcgatctagctttatcgattcaagcattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagcta
gtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagcttta
tcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtag
aatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcattcaagcactagctaaagagattagc
tagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggc
atcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagcttt
atcgattcaagcagatctagctttatcgtctgatcgattagtcgatc …



From gene to protein



Gene
…agtcagatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagcttta
tcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgcattagtcgatctagctttatcgattcaagattca
agcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagt
atagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaa
tctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcacactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcg
attagtcgatctagctttatcgtagcctagaatctgatcgattagtcgatcttctagctttatcgattcaagcactagctaaagatattatatataaagagattagctagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagccta
gaatctgatcgattagtcgatcttctgatcggaagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagagctttatcgattcaagcaaagcactagctaaagagattagctaga
gtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtactagctaaagagattagctagtagaaatcgatcggctagcctaggtagaatctgatcgattagtcgatctagc
tttatcgattcaagcactagctaaatagattagctagagtcagatgctaaagagattagctacattagtcagagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagagctttatcga
ttgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctaga
gtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagaattcaagcactagctaaagagattagctagagtc
agatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatc
ggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgatt
caagcagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattag
tcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaaagcactagctaaagaga
attcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattag
ctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatc
gtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagat
tagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaaga
gattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagc
actagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatc
gattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcaattcaagcactag
ctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctga
gtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcg
attagtcgatctagctttatcgattcaagcattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagcta
gtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagcttta
tcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggcatcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtag
aatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcattcaagcactagctaaagagattagc
tagagtcagatgctaaagagataagcactagctaaagagattagctagagtcagatgctaaagagattagctaagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtatagctgagtcagatcgatcggc
atcgatcggctagcctagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgattcaagcactagctaaagagattagctagtagaatctgatcgattagtcgatctagctttatcgtaaatctgatcgattagtcgatctagcttt
atcgattcaagcagatctagctttatcgtctgatcgattagtcgatc …

c � t



From gene to protein to disease

��� � Disease



What can go wrong at DNA level?

From Katrina Goddard, CDC March 2, 2009

currently of 
major interest



Genetic association study

Persons with disease

aa aa aa aa aa aa at at at tt

a / t = 15 / 5 = 3

Persons without disease

aa at at at tt tt tt tt tt tt tt

a / t = 5 / 15 = 0.33

Conclusion: allele ‘a’ of snp x is associated to disease risk (OR = 9)

Next scientific questions:
-Where in DNA is snp x located?
- If in gene, what is the function of the protein that is coded by 
the gene? 

At same time commercial interest:
- Can we make a test of it? 
(is not real question: answer is no, but they just do it)



Genetic associations are …

• … investigated in large-scale biobanks

• the basis for genetic tests both 

• in health care practice and …

• commercially offered tests






