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Sar skild behorighet

Grundlaggande behorighet for hdgskolestudier. Darutdver sarskild behorighet som angesii
utbildningsplanen for Biomedicinska analytikerutbildningen samt geomgangna kurser fran termin 1-4
varav kursen Molekylarbiologi och molekylarbiologisk metodik skall vara godkand.

Mal

Kursen skall ge studenten en inblick i och forstaelse fér mekanismerna bakom de genetiska sjukdomarna
samt kunskap om vad som kan erbjudasi form av genetisk vagledning och laboratoriediagnostik. Kursen
omfattar &ven laborationer dér olika molekylarbiologiska och genetiska metoder for att diagnostisera
genetiska g ukdomar anvands.

Efter avdutad kurs skall studenten kunna:

- redogora for mekanismerna bakom vissa genetiska sjukdomar

- beskriva vilka metoder/analyser som finnstillgangliga for genetisk diagnostik

- praktiskt utféra genetisk diagnostik for vissa utvalda sjukdomar

- Oversiktligt beskriva former for genetisk vagledning
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- galvstandigt utfora enklare riskbeddémningar
- gora etiska reflektioner rorande genetisk diagnostik av olika slag

| nnehall

K ursen bestér av tre moment.

Klinisk genetik, 1.5 hp Moment 1 bestar av:

Foreldsningar om genetiska syukdomar och deras uppkomstmekanismer och hur de diagnostiseras samt
évningar angaende riskberakningar.

Foljande omraden behandlas:

» Kromosomer och kromosomavvikel ser

* Monogena sjukdomar och nedarvningssystem

* Genetisk vagledning

* Fosterdiagnostik

« Arftlig cancer

* Strategier att identifiera 5jukdomsgener

* Riskberé&kningar

* Diagnostik i praktiken

» Etiska problem Genetisk diagnostik i laboratoriet, 4.5 hp Studenten skall léra sig att utfora
kromosomanalyser och molekylardiagnostik/DNA-analyser (sekvensering m m). For skning inom
medicinsk genetik, 1.5 hp Dettamoment skall visa hur man kan gatill vaga for att kartlagga en
genetisk gukdom samt illustrera hur den moderna genetikens metoder anvands. Momentet utfors som ett
seminariearbete dér varje student/grupp far ett antal vetenskapliga artiklar som behandlar en
problemstélIning inom medicinsk genetik. Problemstaliningen syftar till att exemplifiera hur
sjukdomsmekanismer for ndgra genetiskt betingade tillstand kunnat faststéllas. Arbetena redovisas
muntligt vid ett seminarium.

Arbetsfor mer

Kursen & upplagd i form av férel&sningar, |aborationer, seminarier och grupparbeten.
Studenten skall dokumentera laborativt arbete i egen arbetsbok.

Examination

Moment 1: Skriftlig tentamen
Moment 2: Godkanda laborationer med skriftliga rapporter
Moment 3: Redovisning av seminarieuppgiften genom muntlig presentation

Obligatorisk narvaro kravs vid genomgang av 6vningsuppgifter (riskberakningar), vid laborationer samt
vid redovisning av seminarieuppgiften. Vid franvaro gors éverenskommel se mellan den studerande och
ansvarig larare angadende kompensation.

De studenter som g ar godkéanda efter ordinarie provtillfalle har réatt att delta vid ytterligare fem
provtillfallen. Om den studerande g & godkand efter fyra provtillfalen rekommenderas denne att ga om
kursen (eller det moment dér godként resultat saknas) vid nasta ordinarie kurstillfélle, och far darefter
deltavid ytterligare tva provtillfallen. Om studenten genomfért sex underkénda tentamina/prov gesinte
nagot ytterligare tentamenstillfalle eller nagon ny kursplats pa kursen. Som provtillfalle réknas de
ganger studenten deltagit i ett och samma prov. Inlamning av blank skrivning raknas som provtillfélle.
Provtillfalle till vilket studenten anmélt sig men inte deltagit réknas inte som provtillféle.

Vid underkand laboration har studenten mgjlighet att géra om laborationen vid ett tillfale.

Ovriga foreskrifter

Kursutvardering kommer att genomfdras enligt de riktlinjer som &r faststélldaav Styrelsen for
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utbildning.

Litteratur och 6vriga laromedel

Obligatorisk kurdlitteratur

Kristoffersson, Ulf
Medicinsk genetik : en introduktion

Lund : Studentlitteratur, 2003 - 156 s.
ISBN:91-44-04168-3 LIBRIS-1D:8907788
SOk i biblioteket

Strachan, Tom; Read, Andrew P.

Human molecular genetics3

3. ed. : London : Garland Science, cop. 2004 - xxv, 674 s.
ISBN:1-85996-315-3 LIBRIS-ID:9061628
SOk i biblioteket
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