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	OPIS KOLEGIJA


	1.1. Ciljevi kolegija

	Upoznati studente s:  
-	osnovnim pojmovima u humanoj genetici
-	Mendelskim i nemendelskim načinima nasljeđivanja genetičkih bolesti te multifaktorskih poremećaja, njihovim općenitim i kliničkim značajkama, dijagnostikom i načinom liječenja 
-	načinom nastanka numeričkih kromosomopatija i dati primjere najčešćih 
-	vrstama i načinima nastanka strukturnih kromosomopatija
-	osnovnim principima citogenetskih (kariotipizacija), molekularno citogenetskih (FISH, CMA i MLPA, MS MLPA) i molekularnih metoda (Sangerovo sekvenciranje i sekvenciranje nove generacije), njihovom primjenom u dijagnostici nasljednih bolesti, prednostima i nedostacima

	1.2. Uvjeti za upis kolegija

	Nema uvjeta

	1.3. Očekivani ishodi učenja za kolegij 

	1.	Usvojiti znanje o osnovnim pojmovima u humanoj genetici IU1
2.	Znati osnovne značajke monogenih bolesti, te kliničke slike, dijagnostiku i načine liječenja odabranih bolesti koje se nasljeđuju menedelskim načinom IU2
3.	vladati osnovnim pojmovima vezano za mitozu i mejozu, strukturne i numeričke kromosomske aberacije, poznavati načine njihovog nastanka te prepoznati najučestalije među njima
poznavati postupak klasične kariotipizacije, FISH-a, znati osnovni princip MLPA i kromosomskog microarraya, znati njihovu primjenu u detekciji strukturnih i numeričkih kromosomskih aberacija te detekciji mikrodelecija i mikroduplikacija u genomu IU3
4.	znati prepoznati vrste nemendelskih načina nasljeđivanja, njihova obiljžja, način detekcije, dati primjere bolesti koje se nasljeđuju na taj način, znati obilježja multifaktorskih poremećaja i prepoznati bolesti koje spadaju u njih IU4
5.	poznavati postupak izolacije DNA iz leukocita periferne krvi, mjerenje koncentracije i kvalitete gDNA na spektrofotometru i fluorometru, postupak MLPA, MS MLPA, kromosomskog microarraya, poznavati osnovni princip Sangerovog i sekvenciranja nove generacije, znati njihovu primjenu u otkrivanju različitih vrsta poremećaja u humanom genomu te njihove prednosti i ograničenja IU5

	1.4. Sadržaj kolegija

	PREDAVANJA:
1. OSNOVNI POJMOVI U HUMANOJ GENETICI-3P, IU1
Sastav genoma čovjeka (DNA, gen, kromosom), mitohondrijska DNA, replikacija DNA, transkripcija DNA u mRNA, translacija mRNA u protein, genetički kod, genotip i fenotip, vrste mutacija, mendelski tip nasljeđivanja, utjecaj okoliša na fenotip

2. MONOGENSKE BOLESTI (KLINIČKA SLIKA, DIJAGNOSTIKA I LIJEČENJE)  -3P, IU2
Obiteljsko stablo, autosomno dominantno nasljeđivanje (penetrantnost, ekspresivnost, plejotropija, nekompletna dominantnost), primjeri Marfanov sindrom, neurofibromatoza tip I, tuberozna skleroza, ahondroplazija
Autosomno recesivno nasljeđivanje (pseudodominantnost, konsagvinitet, probir nositelja), primjeri cistična fibroza, spinalna mišićna atrofija, nasljedne metaboličke bolesti (akutne i kronične), fenilketonurija, genetički probir kod novorođenčadi, kongenitalna hipotireoza, klasična galaktozemija, mukopolisaharidoza tip I  
X - vezano recesivno nasljeđivanje, lajonizacija, primjeri distrofinopatije, hemofilija
X-vezano dominantno nasljeđivanje, primjeri Rettov sindrom, X- vezani hipofosfatemijski rahitis
Y-vezano nasljeđivanje, XY gonadna disgeneza, XX muškarci i XY žene
Pseudoautosomno nasljeđivanje-mutacije u genu SHOX

3. STANIČNI CIKLUS I KROMOSOMOPATIJE-3P, 7V, IU3
Mitoza, mejoza, gametogeneza, kariogram, kariotip, idiogram, 
Klasična kariotipizacija; postupak, G-, R- i C-metode pruganja, prednosti i ograničenja, indikacije za citogenetsku obradu 
Numeričke aberacije kromosoma; heteroploidija, poliploidija, aneuploidija, mozaicizam, mehanizmi nastanka, primjeri Down sindrom, trisomija 13, trisomija 18, gonosomopatije, 
Strukturne aberacije kromosoma; intra i interkromosomske, balansirane i nebalansirane, mehanizmi nastanka, primjeri strukturnih kromosomske aberacija
FISH analiza kromosoma; postupak,vrste FISH sondi, metafazni i interfazni FISH, raznobojni FISH i spektralni kariotip, prednosti i ograničenja
MLPA i kromosomski microarray (CMA)- primjena u detekciji mikrodelecija i mikroduplikacija u genomu

4. NEMENDELSKI NAČINI NASLJEĐIVANJA I MULTIFAKTORSKI POREMEĆAJI -3P, IU4
Dinamičke mutacije; sindrom fragilnog X, huntingtonova bolest, anticipacija 
Mitohondrijske bolesti; maternalni tip nasljeđivanja, heteroplazmija, najčešći simptomi mitohondrijskih bolesti
Mozaicizam; gonadni i somatski, hipomelanosis Ito
Digensko/trialelo nasljeđivanje; retinitis pigmentosa, Bardet Biedlov sindrom 
Uniparentna disomija (hetero- i izodisomija); genomsko utiskivanje (Beckwith-Wiedemann/
Russel-Silver, Prader Willi/Angelman sindromi) 
Multifaktorski poremećaji; poligena obilježja, oligogeno nasljeđivanje, epistaza, ispitivanja obitelji, model praga, okolišni čimbenici, defekt nervne cijevi, maligne bolesti

5. OSNOVNI PRINCIP CITOGENETSKIH I MOLEKULARNIH METODA ANALIZE GENOMSKE DNA I NJIHOVA PRIMJENA U ANALIZI HUMANOG GENOMA-3P, 8V, IU5
Vrste mutacija, izolacija DNA iz periferne krvi, provjera kvalitete i kvantitete izolirane genomske DNA, 
MLPA; opis postupka, primjeri primjene u detekciji DFNB1, distrofinopatija, subtelomernih poremećaja i mikrodelecijskih sindroma, prednosti i ograničenja
MS MLPA; opis postupka, primjeri primjene u detekciji fragilnog X sindroma, poremećaja metilacije (Beckwith Wiedeman i Russel Silver sindrom)
CMA- opis postupka, primjeri primjene u detekciji osoba sa razvojnim zaostajanjem ili intelektualnim poteškoćama, kongenitalnim anomalijama i poremećajima iz autističnog spektra, primjeri pisanja urednih i aberantnih nalaza, prednosti i ograničenja 
Sangerovo sekvenciranje i tehnologija sekvenciranja slijedeće generacije- opis postupka, primjeri primjene u detekciji malih promjena u genomu (SNV, indel, male del/dup), prednosti i ograničenja

VJEŽBE:
1. metode klasične citogenetike: kratkotrajna kultura leukocita periferne krvi- zaprimanje uzoraka za analizu, priprema hranjive podloge, kultiviranje stanica i obrada suspenzije stanica, izrada i bojanje preparata (G, R, C-metode pruganja), mikroskopska analiza preparata, izrada nalaza- 5 sati praktično + 1 sat Moodle
2. Izolacija genomske DNA (gDNA) iz leukocita periferne krvi, mjerenje koncentracije i kvalitete gDNA na spektrofotometru i fluorometru-5 sati praktično + 1 sat Moodle
3. metode molekularne citogenetike: detekcija varijanti u broju kopija (CNV) primjenom kromosomskog microarray-a i MLPA, metode molekularne genetike: detekcija malih promjena u genomu (SNV, indel, male del/dup) primjenom sekvenciranja po Sangeru i tehnologija sekvenciranja slijedeće generacije- 2 sata praktično + 1 sat Moodle




	1.5. Vrste izvođenja nastave (staviti X)
	|X| predavanja
|_| seminari i radionice  
|X| vježbe  
|X| obrazovanje na daljinu
|_| terenska nastava
	|_| samostalni zadaci  
|X| multimedija i mreža  
|X| laboratorij
|X| mentorski rad
|_| ostalo ___________________

	
	

	1.6. Obveze studenata

	o	Prisustvovanje nastavi
o	Aktivno sudjelovanje u nastavi
o	Redovito pohađanje vježbi
o	Rješavanje testova iz vježbi preko Moodle-a

	1.7. Praćenje rada studenata (dodati X uz odgovarajući oblik praćenja)

	Pohađanje nastave
	X
	Aktivnost u nastavi
	X
	Seminarski rad
	   
	Eksperimentalni rad
	   

	Pismeni ispit
	X
	Usmeni ispit
	   
	Esej
	   
	Istraživanje
	   

	Projekt
	   
	Kontinuirana provjera znanja
	   
	Referat
	   
	Praktični rad
	X

	Portfolio
	   
	
	   
	
	   
	
	   

	1.8. Ocjenjivanje i vrednovanje rada studenata tijekom nastave i na završnom ispitu

	Završni ispit je pismeni ispit u trajanju sat vremena s pitanjima s višestrukim odabirom i jednim točnim odgovorom koji se riješava on-line preko Moodle-a i obuhvaća sve ishode učenja: UI1, UI2, UI3, UI4 i UI5. Svi ishodi učenja ocjenjuju se zajedno jednom ocjenom. Za pozitivnu ocjenu je potrebno imati najmanje 50% riješenih pitanja.

	1.9. Obvezna literatura i broj primjeraka u odnosu na broj studenata koji trenutačno pohađaju nastavu na kolegiju

	Naslov 
	Broj primjeraka
	Broj studenata

	I.Barišić. OSNOVE HUMANE GENETIKE, skripta, Edukacijsko-Rehabilitacijski fakultet Sveučilišta u Zagrebu, Zagreb, 2016.
	Dostupno on-line preko Moodle
	

	Emeryjeve Osnove medicinske genetike, Turnpenny P, Ellard Sian, 14th edition, Zagreb: Medicinska naklada, 2011., udžbenik
	Dostupno on-line preko Moodle
	

	
	
	

	
	
	

	
	
	

	1.10. Dopunska literatura 
Andrew Read, Dian Donnai. New Clinical Genetics, Fourth Edition
Publisher: Scion Publishing Ltd.; Fourth edition (2020)
Prezentacije predavanja i vježbi te ostali korisni e-sadržaji za učenje objavljeni su na Moodle-u

	1.11. Načini praćenja kvalitete koji osiguravaju stjecanje izlaznih znanja, vještina i kompetencija

	Praćenje aktivnosti na nastavi, rada na vježbama i uspjeha na pismenom ispitu. Također se prati kvaliteta primjenom upitnika za procjenu zadovoljstva studenata izvedbom predmeta i radom nositelja i suradnika 




