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Obrazec:
NAJAVA IN OPIS IZBIRNEGA PREDMETA

Ime izbirnega predmeta
PRAKTICNA MEDICINSKA GENETIKA

Studijski program Stevilo kreditov (ECTS) Letniki, v katerih se predmet izvaja
Medicina 3 1. 2. 3.{00] 4.|00(5.{O]|6.|0

Semester, v katerem se predmet izvaja
Zimskil[1| Poletni|[]

Nosilec izbirnega predmeta
Prof. dr. Borut Peterlin, dr. med., svetnik
Izvaijalci izbirnega predmeta

Prof. dr. Borut Peterlin, dr. med., svetnik
Doc. dr. Luca Lovreci¢, univ. dipl. biol, dr. med
Doc. dr. Karin Writzl, dr. med.

SodelujoCe katedre oz. instituti
Klini¢ni institut za medicinsko genetiko

Kratek opis izbirnega predmeta

Prepoznavanje monogenskih bolezni

Prakti¢na sestava in interpretacija rodovnika

Uporaba podatkovnih baz (OMIM, Orphanet, Genetests)
Prakticni pristop k DNA diagnostiki in interpretacija izvidov

Prepoznavanje vzorcev razvojnih nepravilnosti — sindromologija
Strukturiran pristop k analizi razvojnih nepravilnosti
Prakti¢na uporaba diagnosti¢nih orodij (London dysmorfology database)

Okvirno obdobje v semestru, v katerem se bo izbirni predmet izvajal

01/522 6103 - telefon
Zimski in poletni semester



Preverjanje znanja (povzetek iz rezima Studija za izbirni predmet)

Znanje in razumevanje genetskih mehanizmov bolezni, prepoznavanja in diagnostike
genetskih bolezni ter osnovnih eti¢nih in pravnih vidikov v genetski medicini.

Prakti¢ne kompetence s podrocja medicinske genetike, ki jih mora obvladovati zdravnik.
Odrazanje razumevanja teoreti¢nih spoznanj pri izkuSnjah v praksi.

Povezovanje razli¢nih strok v kontekstu genomske medicine.

Omejitev vpisa Studentov k izbirnemu predmetu

Najvecje Stevilo Studentov je 30 v Studijskem letu. ZakljuCen 2. letnik medicinskega Studija.

Obvezna Studijska literatura in gradivo

Sodobni pregledni ¢lanki in knjizna poglavja s podrocja.
Knjiga - Genetika v ginekologiji:
https://itunes.apple.com/si/book/genetika-v-ginekologiji-la/id9689964307?mt=11

Navedite, ali se izbirni predmet v Studijskem letu izvaja tudi za Studente, ki na UL MF
gostujejo v okviru programov mobilnosti (Erasmus+ in drugo). Navedite morebitne posebne in

dodatne pogoje, v kolikor je izbirni predmet na voljo za tuje Studente. Navedite, ali se izbirni
predmet izvaja (tudi) v angleSkem jeziku.

Izpit se izvaja tudi za za Studente, ki na UL MF gostujejo v okviru programov mobilnosti
(Erasmus+ in drugo) v angleSkem jeziku.

Velja za Studijsko leto: 2016 / 2017

V skladu z 2. ¢lenom Pravilnika in navodil za najavo, vpis in izvedbo izbirnih predmetov
na UL MF je treba najavo z opisom izbirnega predmeta v elektronski obliki posredovati
Sluzbi za Studentske zadeve UL MF in Komisiji za Studijske zadeve UL MF na e-naslov
predmeti@mf.uni-lj.si najkasneje do 30. 6. za naslednje Studijsko leto.
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