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10. Kreditna ovrednotenost
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5. Predvideni študijski rezultati

2. Cilji in kompetence

b. Vsebina, temeljni cilji, potek študija

4. Primarno in dopolnilno študijsko gradivo

1. Vsebine učne enote - Izpitne teme, klinične slike in veščine

3. Metode poučevanja in učenja ter način izvajanja učne enote študija
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6. Način ocenjevanja in preverjanja znanj in veščin učne enote (sprotno in končno preverjanje znanja,
pogoji za pristop h končnemu preverjanju znanja)

7. Druge informacije

8. Reference nosilca predmeta ali koordinatorja vsebinskega sklopa

Datum objave



NAVODILA ZA IZPOLNJEVANJE

• Vsak predmet ali vsebinski sklop mora imeti svoj učni načrt.

Prvi del – a. Podatki o učni enoti
• Pri izpolnjevanju točk 1–10 si pomagajte s predmetnikom Študijskega programa 2020.
• Če predmet ni uvrščen v modul, izpustite točko 1.
• Če predmet nima vsebinskih sklopov, izpustite točko 3.
• Točka 7: Izberite, ali gre za obvezni ali izbirni predmet.
• Točka 8: Označite lahko en, dva ali vse tri vertikalne stebre.
• Pojasnilo k točki 10 in 11: V tabelo vpišite število ur, ki so namenjene posamezni obliki pouka. 

Ena kreditna točka pomeni 30 ur obremenitve študenta. Teh 30 ur (pri čemer ura predstavlja 45 
minut) se razdeli v razmerju 1:1, in sicer 15 ur za organizirane oblike pouka in 15 ur za 
individualno študijsko delo ter priprave na izpit, t.i. samostojno delo študenta. Ure se samodejno 
seštejejo.

Drugi del – b. Vsebina, temeljni cilji, potek študija
• Točka 1: Pri oblikovanju seznamov kliničnih slik in kliničnih veščin si pomagajte s seznamov 

Kliničnih slik in Kliničnih veščin, ki so del Predloga izboljšav in sprememb Študijskega 
programa 2020.

• Točka 2: Pri pisanju si pomagajte s seznamom Temeljnih ciljev in splošnimi in specifičnimi 
kompetencami, ki jih najdete v dokumentu z opisom predloga novega študijskega programa.

• Točka 6: Opišite tako sprotna kot tudi končna preverjanja znanja in navedite pogoje za pristop h 
končnemu preverjanju znanja.
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	Besedilo25: Vpis v drugi letnik.
Opravljeni izpiti iz 1. letnika: Temelji biokemije, Medicinska biofizika in Medicinska celična biologija
	Besedilo26: VSEBINE UČNE ENOTE
Osnove dedovanje, odstopanja od Mendlovih zakonov in populacijska genetika človeka:
Avtosomno dedovanje, Kodominantno dedovanje, Spolno vezano dedovanje, Poligeno dedovanje
Kompleksno dedovanje multifaktorskih bolezni, Monogenske bolezni in geni modifikatorji, Vezano dedovanje, Uniparentalna disomija, Starsevsko vtisnjenje genov, Mitohondrijsko dedovanje, mozaicizem, Himerizem, Mikrohimerizem, Penetranca, Ekspresivnost, Anticipacija, Pleotropizem
Multipli aleli, Analiza rodovnikov, Vezano dedovanje, Določanje genske karte kromosoma, Dinamične genske mutacije, Primeri kromosomskih nepravilnosti pri človeku, Populacijska genetika

Molekularna genetika
Ohranjanje genetske informacije – podvojevanje (Replikacijski kompleks pri prokariontih in evkariontih, polimeraze DNA, Podvojevanje  jedrne in mitohondrijske DNA, Podvojevanje virusnega genoma, Viri poškodb na DNA, Popravljanje DNA, Mutacije in genetska variabilnost)
Prepisovanje in izražanje genetske informacije (Biosinteza RNA, Ko- in potranskripcijska dodelava RNA, nekodirajoča RNA, Genetski kod, Biointeza proteinov, Ko- in po-translacijska dodelava proteinov)
Uravnavanje izražanja genov (ravni uravnavanja izražanja genov, epigenetski mehanizmi uravnavanja izražanja genov)
Molekularna genetika raka.

Genska tehnologija in gensko zdravljenje 
Osnove tehnologije rekombinantne DNA, Uporaba tehnologije rekombinantne DNA v medicini, Molekularna genetika v medicini, Genomika v medicini, Gensko zdravljenje,  Etični in pravni vidiki genskega zdravljenja.

Molekularnogenetska diagnostika
Genetske preiskave in molekularnogenetska diagnostika monogenskih in kompleksnih bolezni, Sekvenciranje po Sangerju in NGS, Interpretacija rezultatov genetskega testiranja, Citogenetska diagnostika, FISH, Primerjalna genomska hibridizacija na mikromrežah, Molekularni pristopi za določanje epigenetskih sprememb, Molekularni pristopi za analize RNA in nekodirajočih RNA, Farmakogenetika in osebna medicina; Etični in pravni vidiki genetske diagnostike. 

Medicinska genetika
Medicinska genetika: Od osebnega do javnega zdravja, Človeški genom v zdravju in bolezni, Normalna in patološka variabilnost v številu kopij genomskih regij; Molekularna kariotipizacija; 
Optično genomsko mapiranje; Od genotipa k fenotipu: zakaj patogene različice v določenem genu povzročajo različne klinične slike

Osnove klinične genetike
Kromosomske nepravilnosti pri človeku; Genetsko svetovanje in etični in pravni vidiki; Predrojstno in predimplantacijsko genetsko svetovanje in diagnostika; Predsimptomatsko genetsko svetovanje in diagnostika; Neonatalno presejanje 
	Besedilo27: Temeljni cilj je razumevanje medicine kot znanosti in pridobivanje znanj, veščin in kompetenc s področja molekularne genetike, genske tehnologije, genetske diagnostike, medicinske genetike in osnov klinične genetike in genskega zdravljenja, ki bodo omogočila samostojno uporabo teh znanj pri nadaljnjem študiju kliničnih predmetov in pri kliničnem odločanju, pri reševanju novih kompleksnih problemov in pri znanstvenoraziskovalnem delu. Študent bo pridobil tudi kompetence, ki bodo omogočale kritično in etično ozaveščeno odločanje glede uporabe ustreznih genetskih in genomskih diagnostičnih metod ter sposobnost osnovne interpretacije izvidov glavnih kategorij genetskih testov. 
	Besedilo28: I. METODE POUČEVANJA IN UČENJA
Predavanja
Seminarsko delo
Laboratorijske vaje
Samostojni študij

II. NATANČEN POTEK ŠTUDIJA

Režim je pripravljen v skladu s Pravilnikom o preverjanju in ocenjevanju znanja veščin za enovita magistrska študijska programa Medicina in Dentalna medicina, sprejetim 8. oktobra 2018 (pravilnik).

Pouk predmeta Medicinska molekularna genetika poteka v zimskem semestru. Izvedejo ga učitelji, asistenti in tehniki v obliki predavanj, učiteljskih seminarjev, seminarjev v okviru vaj in laboratorijskih vaj. Učitelji izvajajo predavanja in učiteljske seminarje, asistenti pa seminarje v okviru vaj in laboratorijske vaje. 

Predavanja se izvedejo v skladu z izvedbenim urnikom. Gradiva predavanj bodo na voljo v Spletni učilnici dan pred terminom predavanja.

Učiteljski seminarji potekajo v majhnih skupinah v skladu z izvedbenim urnikom. V okviru učiteljskih seminarjev poglobimo teme s predavanj, poteka diskusija ob kliničnih primerih in kot priprava na zaključni izpit. 

Seminarji v okviru vaj in vaje potekajo v skupinah v skladu z izvedbenim urnikom. Navodila za izvedbo pouka in vsa ostala potrebna gradiva za izvedbo vaj in seminarjev bodo v Spletni učilnici UL MF.
Vaje lahko opravljajo samo študenti, ki so vpisani v drugi letnik. Študent sme opravljati vajo le, če pokaže razumevanje teoretičnih osnov in praktičnega poteka vaje. Pri izvedbi vaje morajo sodelovati vsi študenti. Na koncu vaje študenti v navodila za vaje napišejo poročilo. Vaja je opravljena, če je študent pripravljen za vajo, aktivno sodeluje pri izvedbi vaje in ko asistent potrdi poročilo s podpisom.
Prisotnost pri seminarjih in vajah je obvezna in jo preverjamo. Odsotnost je opravičljiva v primeru bolezni, sodnega vpoklica itd., kar študent dokaže z ustreznim potrdilom. Študenti, ki iz opravičljivega vzroka niso mogli opraviti seminarja ali vaje, lahko nadomestijo največ 2 odsotnosti v tekočem študijskem letu. Študent zagovarja manjkajoči seminar in snov vaje pri asistentu pri naslednji vaji ali najkasneje pri zadnji vaji. V primeru opravičene odsotnosti lahko študenti sprotno preverjanje znanja nadomeščajo pisno, potrebno pa je predhodno prinesti potrdilo o opravičeni odsotnosti. Študent, ki je zaradi opravičljivih razlogov manjkal pri več kot dveh seminarjih ali vajah, mora poslati prošnjo za opravljanje manjkajočih vaj in seminarjev. Prošnja naj bo naslovljena na predstojnika Inštituta za biokemijo in molekularno genetiko UL MF. Po obravnavi prošnje bo študent dobil obvestilo o nadaljnjem postopku po elektronski pošti, zato prosimo, da študent v prošnji navede tudi svoj elektronski naslov.
Študent sme seminar in vajo izjemoma opravljati v drugi skupini, če za to obstaja utemeljen razlog in mu to dovoli asistent v drugi skupini. Pred tem (vsaj en teden pred nadomeščanjem) mora študent obvezno preveriti pri asistentu ali lahko nadomešča v izbrani skupini - pri preverjanju preko e-pošte mora navesti svojo skupino in skupino, v kateri želi nadomeščati pouk.
	Besedilo29: I. SPROTNA PREVERJANJA ZNANJA IN VEŠČIN 
a. Sprotno preverjanje znanja pri vajah iz sklopa Osnove dedovanje, odstopanja od Mendlovih zakonov in populacijska genetika človeka:
Obvezno samostojno delo v okviru prvega in drugega sklopa vaj, ki potekajo na Inštitutu za biologijo celice, obsega reševanje nalog, navedenih v spletni učilnici. Rešitve nalog študenti vpišejo v kviz, objavljen v spletni učilnici, in sicer najkasneje v 14 dneh po zadnji vaji, opravljeni na Inštitutu za biologijo celice. V spletni učilnici bodo objavljena podrobnejša navodila in tudi datumi, do kdaj bodo kvizi odprti. Ocena kviza mora biti vsaj 90 %, da lahko študent pristopi k zaključnemu izpitu. Po zaključku vaj omenjenih sklopov poteka neobvezno preverjanje znanja, s katerim lahko študenti pridobijo do 5 % bonusa k oceni zaključnega izpita.  Bonus se izračuna po naslednji formuli glede na dosežen uspeh pri neobveznem preverjanju znanja: 60–67 % možnih točk = 1 % bonusa, 68–75 % točk = 2 % bonusa, 76–83 % točk = 3 % bonusa, 84–91 % točk = 4 % bonusa, 92–100 % točk = 5 % bonusa.

b. Sprotno preverjanje znanja pri vajah iz sklopa Molekularna genetika:  
Pri sprotnem preverjanju pripravljenosti na vajo in znanja pri vajah iz sklopa Molekularna genetika študenti odgovorijo na tri (3) vprašanja iz snovi vaj (gradivo: Navodila za vaje iz Medicinske molekularne genetike, ki so dostopni v Spletni učilnici UL MF). Vsak odgovor se točkuje z 1 točko. Končna ocena je opisna: je opravil/a, ni opravil/a. Za oceno opravil/a je na vsakem preverjanju treba doseči polovico točk. 
Študenti, ki preverjanja niso opravili, morajo poznavanje snovi dokazati v pogovoru z asistentom.
Študenti, ki preverjanja znanja niso opravili več kot dvakrat v semestru, morajo pred pristopom k pisnemu izpitu opraviti ponavljalni kolokvij, ki obsega 5 vprašanj iz celoletne snovi vaj in seminarjev  in traja 20 minut. Ponavljalni kolokvij poteka konec semestra, predvidoma v tednu po zaključku seminarjev in vaj.
Študenti, ki ne opravijo vseh obveznosti v zvezi z vajami do zadnjega tedna vaj, morajo opravljati ponavljalni kolokvij. Sprotna preverjanja znanj lahko opravljajo le redno vpisani študenti, ki opravljajo laboratorijske vaje.
Študentom, ki so opravili vsa preverjanja znanj (tj. na vsakem izmed treh sprotnih preverjanj znanja zbrali polovico točk), se doseženo število točk šteje kot bonus k oceni zaključnega izpita kot sledi: 5-5,9 točk = 1 % bonusa, 6-6,9 točk = 2 % bonusa, 7-7,9 točk = 3 % bonusa, 8-8,9 točk = 4 % bonusa, 9 točk = 5 % bonusa. Bonus se upošteva samo v primeru, da je bil študent prisoten na vsaj 60 % učiteljskih seminarjev.

II. POGOJI ZA PRISTOP H KONČNEMU PREVERJANJU ZNANJA (PREDMETNEMU IZPITU) 
Študent lahko pristopi k izpitu, ko je opravil vse vaje po programu, ima podpisana poročila iz vaj, ter je zadovoljivo opravil sprotna preverjanja znanja na vseh vajah ali ponavljalni kolokvij. 

III. KONČNO PREVERJANJE ZNANJA IN VEŠČIN (PREDMETNI IZPIT) 
Predmetni izpit je pisni. Izpit zajema snov predavanj, učiteljskih seminarjev, seminarjev v okviru vaj in vaj. Pisni izpit obsega 40 vprašanj in traja 90 minut. Vsako vprašanje se oceni z 1 točko. Neodgovorjeno vprašanje se točkuje z 0 točkami, napačno odgovorjeno vprašanje ali izbira več odgovorov (pravilnega in nepravilnih) se točkuje z 0 točkami na vprašanje. 
Za pozitivno oceno pisnega izpita mora študent zbrati 60 %. 
Pri preizkusu znanja se uporablja spodnja ocenjevalna lestvica:
- nezadostno (1-5), 0 - 59,9 %
- zadostno (6), 60 - 67,9 %
- dobro (7), 68 - 75,9 %
- prav dobro (8), 76 - 83,9 %
- prav dobro (9), 84 - 91,9 %
- odlično (10), 92 – 100 %

K doseženemu uspehu na zaključnem izpitu se lahko prišteje do 10 %, če je študent uspešno opravil sprotno preverjanje znanja iz računskih nalog vaj prvega in drugega sklopa vaj Osnove dedovanja in populacijska genetika človeka v skladu s pogoji pod točko Ia (do največ 5 %) ali vaj iz sklopa Molekularna genetika v skladu s pogoji pod točko Ib (do največ 5 %).

V primeru, da se študent na izpit prijavi, vendar k izpitu zaradi katerega koli razloga ne pristopi oziroma se od izpita ne odjavi pravočasno, se izpit oceni negativno. 

Vpogled v izpitno gradivo
Vpogled v sprotno preverjanje pripravljenosti na vaje poteka v sklopu tekoče vaje. Vpogled v pisne izpite je možen po predhodnem dogovoru z nosilcem predmeta in/ali izvajalcem posameznega sklopa.

Izboljšanje ocene
V primeru, da študent opravi predmetni izpit s pozitivno oceno, a želi oceno izboljšati (v skladu s pravilnikom), mora ponovno opravljati pisni izpit.
	Besedilo30: V primeru vabljenega tujega predavatelja se lahko predavanja izvajajo tudi v angleškem jeziku. Ostale oblike pouka potekajo v slovenskem jeziku.
	Besedilo31: Prof. dr. Vita Dolžan
• Tonin G, Dolžan V, Klen J. Genetic and Transcriptomic Background of Oxidative Stress and Antioxidative Therapies in Late Complications of Type 2 Diabetes Mellitus: A Systematic Review.
Antioxidants (Basel). 2024 Feb 24;13(3):277. doi: 10.3390/antiox13030277.
• Barbo M, Koritnik B, Leonardis L, Blagus T, Dolžan V, Ravnik-Glavač M. Genetic Variability in Oxidative Stress, Inflammatory, and Neurodevelopmental Pathways: Impact on the Susceptibility and Course of Spinal Muscular Atrophy. Cell Mol Neurobiol. 2024 Oct 27;44(1):71. doi: 10.1007/s10571-024-01508-y.
• Mervic A, Goricar K, Blagus T, Franko A, Trebusak-Podkrajsek K, Fikfak MD, Dolzan V, Kovac V. Telomere length and TERT polymorphisms as biomarkers in asbestos-related diseases. Radiol Oncol. 2024 Feb 21;58(1):87-98. doi: 10.2478/raon-2024-0009.
	Besedilo19: Molekularne osnove delovanja človeškega telesa
	Besedilo33: Devlin T.M.: Textbook of Biochemistry with Clinical Correlations,  7th ed.,  Willey-Liss, Inc., 2010.
Turnpenny P, Ellard S. Emery's elements of medical genetics. 15th ed. Elsevier, 2017.
Strachan T, Read A: Human molecular genetics, 5th Ed, CRC Press, 2019. 
Izbrana poglavja iz Thompson & Thompson Genetics in Medicine, 8th edition, Nussbaum, McInnes, Willard, Saunders Elsevier, Philadelphia, 2016.
Erdani Kreft M, Erman A, Hudoklin S, Resnik N, Romih R, Zupančič D: Celična biologija in genetika v medicini in dentalni medicini, Medicinska fakulteta, 1. izdaja, Ljubljana 2024
	Besedilo40: Znanje in razumevanje:
Poznavanje temeljnih zakonov dedovanja na ravni posameznika kot tudi populacije, poznavanje molekularno genetskih procesov, ki omogočajo vzdrževanje, podvajanje, prepisovanje in izražanje genetske informacije omogoča razumevanje mehanizmov uravnavanja celičnih procesov in delovanja človeškega organizma ter nastanka genetskih obolenj na molekularni ravni. Poznavanje načinov prenosa genetske informacije in vrst dedovanja omogoča razumevanje genetskih obolenj, oblik genetske nagnjenosti in populacijske genetike. Poznavanje principov genske tehnologije omogoča razumevanje molekularno genetskih in genomskih pristopov, ki se v 
klinični praksi uporabljajo pri genetski diagnostiki, kot tudi molekularnih pristopov, ki se uporabljajo pri genskem zdravljenju. Študent se seznani tudi z osnovami medicinske genetike in klinične genetike in z etičnimi vidiki genetskega testiranja, svetovanja in genskega zdravljenja. 

Uporaba:
Razumevanje temeljnih principov molekularne genetike in genske tehnologije omogoča razumevanje molekularne patogeneze genetskih bolezni ter kritično uporabo molekularnogenetskih in genomskih pristopov pri genetski diagnostiki v klinični praksi, sposobnost osnovne interpretacije glavnih kategorij genetskih izvidov in razumevanje principov genskega zdravljenja. 
Poznavanje osnov medicinske in klinične genetike ter načinov prenosa genetske informacije in vrst dedovanja omogoča prepoznavanja genetske etiologije nekaterih bolezni pri človeku, prepoznavanja oseb z genetsko nagnjenostjo in obliko genetske nagnjenosti. 

Refleksija: 
Zavedanje, da genetski dejavniki prispevajo k številnim bolezenskim procesom pri človeku, da genetska diagnostika omogoča razumevanje genetske podlage bolezni, pri številnih boleznih pa tudi že gensko zdravljenje. Tematika predavanj je tesno povezana s temami seminarjev, vaj in drugih oblik študija, ki temeljijo na problemsko zasnovanem učenju, kar študentu omogoči razumevanje povezav med teoretičnimi načeli in uporabo v klinični praksi.
Študent bo v okviru seminarjev interpretiral in kritično vrednotil molekularno genetske pristope in izvide različnih kategorij genetskih testov glede na novejše znanstvene publikacije in vire, jih predstavil in o njih razpravljal s kolegi.

Prenosljive spretnosti:
Poznavanje vsebin tega predmeta je osnova za razumevanje molekularne patogeneze bolezni, njihove genetske etiologije in za prepoznavanje oblik genetske nagnjenosti k boleznim, ki se pri nadaljnjem študiju obravnavajo pri kliničnih modulih (npr. pri predmetih, Interna medicina, Ginekologija in porodništvo, Pediatrija, Onkologija, Duševne bolezni, Živčevje, Sodna medicina,..). Omogoča razumevanje in ustrezno izbiro genetske diagnostične metode za stopenjsko diagnostiko genetskih bolezni ter osnovno interpretacijo izvidov glavnih kategorij genetskih testov. Omogoča kritično uporabo in interpretacijo znanstvenih publikacij in virov s področja.
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