Kursplan for

Sekvensering och genomik inom diagnostik och
personaliserad medicin, 4.5 hp

Sequencing and Genomics in Diagnostics and Personalized Medicine, 4.5 credits
Denna kursplan géller fran och med hostterminen 2024.
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Kandidat- eller yrkesexamen om minst 180 hp inom biomedicin, bioteknik, cell- och molekyléarbiologi,
medicin eller motsvarande examen. Dessutom krévs Engelska B/Engelska 6 med lagst betyget

godkand/E.

Mal

Syftet med kursen &r att studenten ska kunna forklara och ge exempel pa hur olikatyper av
genomprofiler kan anvandasi diagnostik och personaliserad medicin som bygger pa molekyl&r
undergruppering av patienter. Vidare ger kursen utbildning i kritisk utvardering av sekvenseringsdata
(sérskilt hela genom och riktad DNA-sekvensering) genom att forsta viktiga steg i datagenereringen,
principer for dataanalysverktyg och utmaningar for att prioritera DNA-varianter fran de samlade

resultaten.

Efter avslutad kurs ska studenten kunna:

- forsta hur short-read sekvenseringsdata genereras och de grundlaggande kvalitetskontrolstegen,

- forklara hur DNA-varianter kan analyseras fran deep sequencing data,

- forsta det konceptuella ramverket fér Bayesian-statistik

- anvanda grafiska anvandargranssnitt-bioinformatikverktyg inklusive genome-webbl sare och olika
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annoteringsverktyg.
- forsta hur bioinformatik-arbetsfl6den for genomdata satts upp och utvarderas,
- forsta resultat fran flera sekvenseringsmetoder och hur sadan data som samlas in 6ver flera kohorter
kan erhdllas och anvandas via multi-omics
dataportaler.

| nnehall

Oversikt dver generering av short read sekvensdata. | dentifiera bakterie- och somatiska

DNA -sekvensvarianter fran deep sequencing data. Variant calling, annotering och prioritering. Stati stisk
analys av genotyp-egenskaper. Bioinformatikverktyg fér genomik byggt kring kommandoradsverktyg.
Utvéardering av metoder och verktyg. Tolka helgenom-data fran patienter med flera méatmetoder.
cBioportal for cancergenomik och arbete med multiomics patientdata. Virtuell praktik: praktiska
Ovningar och demonstrationer.

Arbetsfor mer

Kursen & pa masterniva, dar studenter antas kannatill de vanligaste studiemetodernainom hogre
utbildning. Den pedagogiska grundsynen bygger pa larande som en aktiv forskningsprocess.

Inléarnings- och undervisningsaktiviteternainkluderar multiformt [&rande, inklusive videofdrel&sningar
om grundl&ggande begrepp och terminologi, artiklar/videor skrivna respektive gjorda av experter,
undersokning av sekvenseringsdata och resultat av statistiska jamforelser i grafiska
anvandargranssnittsverktyg och berdkningsovningar med Jupyter-anteckningsbocker.
Online-undervisningsplattformar kommer att anvandas under kursen dar studenter har mojlighet att
interagerai digitala grupprum under praktiska sessioner.

Denna online-kurs har en féreslagen tidtabell for studier och studenter som registrerar sig samtidigt
kommer att kunna interagera med varandra under kursen. Den avslutande uppgiften kan utforas som ett
team (rekommenderas starkt for att Oka interaktionen mellan eleverna). Larare kommer att deltai
diskussionsforum varje vecka for att besvara fragor, ge ytterligare rad och rekommendera nya artiklar
relaterade till kursen och som kan studeras som extra material. Larare & ocksa narvarande i

schemal agda aktiviteter i digitala grupprum.

Examination

Examination &r en skriftlig uppgift och en skriftlig utvérdering av en annans students uppgift ( peer
review). Betygssatts U/G

Obligatoriskt deltagande

Detta ar en online kurs som halls av Ostra Finlands universitet, Kuopio och for att genomfora kursen
maste studenten delta och utforai alla undervisnings- och inlérningsaktiviteter. Examinator bedémer om
ochi safall hur franvaro fran obligatoriska utbildningsinslag kan tas igen. Innan studenten deltagit i de
obligatoriska utbildningsinslagen eller tagit igen franvaro i enlighet med examinators anvisningar kan
inte studieresultaten slutrapporteras. Franvaro fran ett obligatoriskt utbildningsinslag kan innebara att
den studerande inte kan taigen tillfalet forrén nésta gang kursen ges.

Begrénsning av antal prov- eller praktiktillfallen

De studenter som g & godkanda efter ordinarie provtillféalle har rétt att deltavid ytterligare fem
provtillfallen. Om studenten genomfort sex underkanda tentamina/prov gesinte nagot ytterligare
tentamenstillfalle eller nagon ny kursplats.

Som provtillfalle réknas de ganger studenten deltagit i ett och samma prov. Inlamning av blank
skrivning réknas som provtillfélle. Provtillfalle till vilket studenten anmélt sig med inte deltagit raknas
inte som provtillfélle.

Sida2 av 3



Kurskod: 4B1132
Om det foreligger sarskilda skél, eller behov av anpassning for student med funktionsnedsattning, far
examinator fatta beslut om att franga kursplanens foreskrifter om examinationsform, antal
examinationstillfallen, majlighet till komplettering eller undantag fran obligatoriska utbildningsmoment,
m.m. Innehdll och larandemal samt nivan paforvantade fardigheter, kunskaper och formagor far inte
andras, tas bort eller sénkas.

Ovriga foreskrifter

Kursen hdlls av Ingtitute of Biomedicine, Ostra Finlands universitet, Kuopio som en online-kurs.
Kursen ges pa engelska och examination & pa engelska.

Kursutvardering kommer att genomfdras enligt de riktlinjer som ar faststéllda av Kommittén for
utbildning.

Dennakurs ersétter kursen Sekvensering och genomik inom diagnostik och personaliserad medicin, 4,5
hp (4B1112) och kan inteingdi examen tillsammans med sistnamnda kurs.

Litteratur och 6vriga laromedel

Kursmaterial ligger pa en Moodle-plattform vid Ostra Finlands universitet, Kuopio och inkluderar
forel&sningsvideor, foreslagen lasning i form av originalartiklar och recensioner och lénkar till offentligt
tillgangliga webbseminarier och handledning om de dmnen som tas upp. Jupyter-anteckningsbdcker
delas viaen server som kan nas under kursen (konton skapas for deltagare néar de anmaler sig till
kursen).
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