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Obrazec:
NAJAVA IN OPIS IZBIRNEGA PREDMETA

Ime izbirnega predmeta
UPORABA BIOINFORMATSKIH PRISTOPOV V MEDICINI

Studijski program Stevilo kreditov (ECTS) Letniki, v katerih se predmet izvaja
Medicina 3 1. 2.(0013.100] 4|10 5.1 6.|1

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

Nosilec izbirnega predmeta
Doc. dr. Petra Hudler

Izvaijalci izbirnega predmeta
Doc. dr. Petra Hudler

Sodelujoce katedre oz. instituti
Institut za biokemijo

Kratek opis izbirnega predmeta

Vsebina

1. Predavanja, seminarsko delo in konzultacije:

Spoznavanije spletnih orodij, podatkovnih zbirk in programov, ki omogocajo dolocitev kritiCnih
genov, vpletenih v kompleksne bolezni. Nacrtovanje raziskav za odkrivanje kandidatnih genov
pri izbranih boleznih, uporaba spletnih orodij in podatkovnih zbirk, bioinformati¢no dolo¢anje
celicnih poti in interakcij izbranih genov, in silico dolo¢anje funkcijskih u€inkov genetskih
variabilnosti v kodirajo¢ih podrocjih v genih, in silico funkcijska analiza polimorfizmov v
regulatornih in promotorskih regijah. Spoznavanje pristopov za izbiro in validacijo

hin_n7nafcavalrav

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

Predmet se bo izvajal v 4., 6., 8., 10. in 11. semestru, Ce se bodo vpisali tudi Studenti 6.
letnika. Predmet se bo izvajal v mesecu marcu (oziroma novembru/decembru za Studente 6.
letnika) v popoldanskih urah po dogovoru s Studenti. Razlog za popoldanski termin je
dostopnost racunalnikov in ucilnic, kjer je zagotovljen dostop do spleta.



Preverjanje znanja (povzetek iz rezima Studija za izbirni predmet)

Predstavitev seminarske naloge.
Ocena pisnih porocil o rezultatih, ki jih bodo izdelali pri seminarskih vajah.

Omejitev vpisa Studentov k izbirnemu predmetu

Najvecje Stevilo Studentov, ki lahko vpiSejo izbirni predmet v Studijskem letu: 24
Izpiti, ki jih mora Student opraviti, da lahko vpi$e izbirni predmet: Opravljen izpit iz Temeljev
biokemije in opravljene vaje iz Medicinske biokemije in molekularne genetike.

Obvezna Studijska literatura in gradivo

1. Predavanja - drsnice.

2. Collins, F.S. and H. Varmus, A new initiative on precision medicine. N Engl J Med, 2015.
372(9): p. 793-5.

3. Kumar, P., S. Henikoff, and P.C. Ng, Predicting the effects of coding non-synonymous
variants on protein function using the SIFT algorithm. Nat Protoc, 2009. 4(7): p. 1073-81.

4. Landrum, M.J., et al., ClinVar: public archive of interpretations of clinically relevant variants.
Nucleic Acids Res, 2016. 44(D1): p. D862-8.

5. McLaren, W., et al., The Ensembl Variant Effect Predictor. Genome Biol, 2016. 17(1): p.
122.

6. Ritchie, G.R., et al., Functional annotation of noncoding sequence variants. Nat Methods,
2014. 11(3): p. 294-6.

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.

Izbirni predmet se lahko izvaja tudi za Studente, ki na MF UL gostujejo v okviru programov
mobilnosti. V tem primeru se bo predmet izvajal 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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1. Predavanja, seminarsko delo in konzultacije: 
Spoznavanje spletnih orodij, podatkovnih zbirk in programov, ki omogočajo določitev kritičnih genov, vpletenih v kompleksne bolezni. Načrtovanje raziskav za odkrivanje kandidatnih genov pri izbranih boleznih, uporaba spletnih orodij in podatkovnih zbirk, bioinformatično določanje celičnih poti in interakcij izbranih genov, in silico določanje funkcijskih učinkov genetskih variabilnosti v kodirajočih področjih v genih, in silico funkcijska analiza polimorfizmov v regulatornih in promotorskih regijah. Spoznavanje pristopov za izbiro in validacijo bio-označevalcev.

2. DOŠ: Bioinformatski eksperimentalni pristopi pri raziskovanju rakavih bolezni. Študenti bodo spoznali raziskovalne pristope pri preučevanju molekularne genetike raka. S pomočjo spletnih orodij bodo določili primerne kandidatne gene, ki bi lahko bili povezani z razvojem raka, in pretehtali možne eksperimentalne pristope za ugotavljanje sprememb v izbranih genih. V nadaljevanju bodo postopoma izbrali primerne polimorfizme v izbranih genih, jih ovrednotili s pomočjo spletnih orodij in določili frekvence genotipov v populacijah. Hkrati bodo z in silico metodami poskušali ovrednotiti tudi funkcijske učinke kodirajočih, regulatornih ali promotorskih polimorfizmov.  

Cilji:
Cilj predmeta je seznaniti poslušalce z osnovami raziskav v molekularni biologiji kompleksnih bolezni, ki vodijo do prenosa metod v diagnostične laboratorije, s poudarkom na rakavih obolenjih. Študenti bodo pridobili znanje o načrtovanju poskusov pri raziskavah raka in iskanju novih kandidatnih genov. Naučili se bodo uporabljati osnovna spletna orodja in podatkovne zbirke. Spoznali bodo bioinformatične osnove, ki jih uporabljamo v moderni genetiki in jih znali interpretirati. Študenti bodo aktivno sodelovali pri pouku z iskanjem kandidatnih polimorfizmov pri izbrani modelni bolezni. Študenti se bodo seznanili tudi z in silico eksperimentalnimi pristopi, ki omogočajo ugotavljanje vpliva genetske variabilnosti na funkcijo proteinov. 
Poznavanje in razumevanje raziskovalnega dela v medicinskih raziskavah, razumevanje strategij načrtovanja študij v povezavi s kompleksnimi boleznimi, analize podatkov, uporaba spletnih informacijskih virov. Praktični primer določanja kandidatnih genov in izbira polimorfizmov pri modelni bolezni adenokarcinomu.  

Metode poučevanja:
Uvodna predavanja, interaktivna predavanja (računalniki z internetno povezavo bodo na voljo); kooperativno delo študentov pri predavanjih; mentorsko delo učitelja s študenti pri pripravi seminarskih nalog; individualno delo študentov pri pripravi na predavanja in izdelavi seminarskih nalog.
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	Text7: Največje število študentov, ki lahko vpišejo izbirni predmet v študijskem letu: 24
Izpiti, ki jih mora študent opraviti, da lahko vpiše izbirni predmet: Opravljen izpit iz Temeljev biokemije in opravljene vaje iz Medicinske biokemije in molekularne genetike.
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	Text878: Izbirni predmet se lahko izvaja tudi za študente, ki na MF UL gostujejo v okviru programov mobilnosti. V tem primeru se bo predmet izvajal v angleškem jeziku. 


