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Podaci o kolegiju:

Kolegij Molekularne metode klini¢ko-laboratorijske genetike izborni je kolegij koji nosi 1,5 ECTS bodova i sastoji se od 5 sati
predavanja, 12 sati vjezbi i 8 sati seminara. Cilj kolegija je primijeniti ste¢ena znanja o nasljednim bolestima u prakti¢noj
laboratorijskoj dijagnostici genskih bolesti koriStenjem molekularno-genetickih tehnika, te provodenje analiza radi detekcije
geneticki podloznih osoba i s time povezanog preventivnog djelovanja.

Ovaj kolegij pokriva principe humane genetike i metode molekularne biologije relevantne za dijagnostic¢ke pristupe u klini¢koj
laboratorijskoj genetici. U praksi ¢e se implementirati standardni pristupi i koriStenje protokola u dijagnostici odabranih
nasljednih bolesti. Prikazat ¢e se razliciti pristupi identificiranju genetskih varijanti u korelaciji s drugim ¢imbenicima rizika
vaznima za bolest i zdravlje. Prikazat ¢e se najnovija upotreba baza podataka o genetskim varijacijama.

Ishodi u¢enja:
| Kognitivha domena- znanje

e objasniti principe humane genetike na primjerima odabranih nasljednih bolesti

e objasniti principe detekcije razli¢itih genskih varijanti

e objasniti primjenu i moguénosti tehnologije sekvenciranja u dijagnostici geneti¢kih poremecaja

¢ detaljno opisati i objasniti molekularno-geneticke metode (PCR, Real-Time PCR, PCR-RFLP) koje ¢e se koristiti u
laboratorijskom radu u dijagnosti¢ke svrhe

e primijeniti kriticko razumijevanje u primjeni i odabiru laboratorijskih tehnika u svrhu dijagnoze genskih bolesti

e |l Psiho motori¢ka domena- vjestine

Na kraju kolegija studenti ¢e mod¢i odabrati metodologiju koja se koristi u dijagnozi genetickih poremedaja, provesti
molekularno-genetic¢ku analizu i usavrsiti prakti¢ne vjestine rada u molekularno-geneti¢kom laboratoriju te interpretirati
laboratorijske nalaze povezane s uputnom dijagnozom

Popis obvezne ispitne literature:

- Turnpenny PD, Ellard S (2011): Emeryjeve osnove medicinske genetike, Medicinska naklada, Zagreb.

- odabrani radovi i laboratorijski protokoli koji ¢e biti dostupni studentima na pocetku nastave

Popis dopunske literature:

- Robert L. Nussbaum, Roderick R. Mclnnes, Huntington F. Willard (2016): Genetics in Medicine, 8th edition, Saunders Elsevier

Nacin polaganja ispita:

Ocjenjivanje studenata provodi se prema vazec¢em Pravilniku o studijima Sveucilista u Rijeci te prema Pravilniku o ocjenjivanju
studenata na Medicinskom fakultetu u Rijeci. Rad studenata ¢e se ocjenjivati tijekom izvodenja nastave i na zavrSnom ispitu.



Nastavni plan:
Predavanja popis (s naslovima i pojasnjenjem):

Principi humane genetike u nasljednim bolestima
Principi detekcije razli¢itih genskih varijanti
Varijacije PCR-a u dijagnosticke svrhe

Metode sekvenciranja u dijagnostici genetickih poremecdaja

Seminari popis (s naslovima i pojasnjenjem):

Odabir laboratorijskih tehnika u dijagnozi genskih bolesti
Genetsko testiranje u slozenim bolestima

Geneticki uzroci muske neplodnosti

Analiza mikrodelecija Y kromosoma (uz analizu kariotipa)

Alel specifi¢ni PCR, genski paneli i detekcija nasljedne gluhode
PCR-RFLP u analizi genetickih poremecdaja

Primjeri iz medicinske genetike NGS-a

Obveze studenata:

Redovito pohadanje nastave: predavanja, seminara i vjezbi. Prethodne pripreme za nastavne sadrzaje ukljucujudi pripreme za
laboratorijski rad.

Ispit (nacin polaganja ispita, opis pisanog/usmenog/prakticnog dijela ispita, nac¢in bodovanja,
kriterij ocjenjivanja):

Ostale napomene (vezane uz kolegij) vazne za studente:



SATNICA IZVODENJA NASTAVE 2024/2025

MOLEKULARNE METODE KLINICKO-LABORATORIJSKE GENETIKE

Predavanja Seminari
(mjesto i vrijeme / grupa) (mjesto i vrijeme / grupa)
16.01.2025

Principi humane genetike u nasljednim bolestima:

o Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(08:30 - 09:15) [317]
o MMKG

Principi detekcije razli¢itih genskih varijanti:

o Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(09:30 - 11:00) [317]
o MMKG

Varijacije PCR-a u dijagnosticke svrhe:

o Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(11:15 - 12:00) [317]
o MMKG

Metode sekvenciranja u dijagnostici genetic¢kih poremedaja:

o Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(12:00 - 12:45) [317]
o MMKG

prof. dr. sc. Star¢evi¢ Cizmarevi¢ Nada, dipl. ing. [317]

17.01.2025

Odabir laboratorijskih tehnika u dijagnozi genskih bolesti:
e Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(08:15 - 10:30) [3171
o MMKG

Primjeri iz medicinske genetike NGS-a:

e Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(10:30 - 12:00) [3171
o MMKG

o Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(12:30 - 15:30) [317]
o MMKG

Alel specifi¢ni PCR, genski paneli i detekcija nasljedne
gluhoce:
e Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Biblioteka
(12:30 - 15:30) [3171
o MMKG

prof. dr. sc. Star¢evi¢ Cizmarevi¢ Nada, dipl. ing. [317]

28.01.2025




Geneticki uzroci muske neplodnosti:
e Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Praktikum

(08:15 - 09:45) [317]
o MMKG

Analiza mikrodelecija Y kromosoma (uz analizu kariotipa):
e Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Praktikum

(09:45 - 12:45) [317]
o MMKG

PCR-RFLP u analizi genetickih poremecaja:
e Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Praktikum

(13:15 - 15:30) [317]
o MMKG

prof. dr. sc. Star¢evi¢ Cizmarevi¢ Nada, dipl. ing. [317]

30.01.2025

Genetsko testiranje u slozenim bolestima:
e Katedra za medicinsku biologiju i genetiku - Praktikum

(11:30 - 13:00) [317]
o MMKG

prof. dr. sc. Star¢evi¢ Cizmarevi¢ Nada, dipl. ing. [317]

Popis predavanja, seminara i vjezbi:

PREDAVANJA (TEMA) Broj sati Mjesto odrzavanja

Principi humane genetike u nasljednim bolestima 1 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Biblioteka

Principi detekcije razlicitih genskih varijanti 2 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Biblioteka

Varijacije PCR-a u dijagnostic¢ke svrhe 1 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Biblioteka

Metode sekvenciranja u dijagnostici genetic¢kih poremecdaja 1 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Biblioteka

SEMINARI (TEMA) Broj sati Mjesto odrzavanja

Odabir laboratorijskih tehnika u dijagnozi genskih bolesti 3 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Biblioteka

Genetsko testiranje u slozenim bolestima 3 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Praktikum

Geneticki uzroci muske neplodnosti 2 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Praktikum

Analiza mikrodelecija Y kromosoma (uz analizu kariotipa) 4 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Praktikum

Alel specifi¢ni PCR, genski paneli i detekcija nasljedne gluhoce 4 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Biblioteka

PCR-RFLP u analizi geneti¢kih poremecaja 2 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Praktikum

Primjeri iz medicinske genetike NGS-a 2 Katedra za medicinsku biologiju i
genetiku - Biblioteka

ISPITNI TERMINI (zavrsni ispit):




