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B. CILJEVI MODULA

Osnovni cilj modula je upoznavanje principa nastanka mutacija i nac¢ina njihove transmisije, detekcije
1 manifestacije u kontekstu monogeneskog i poligenskog nasljedivanja humanih oboljenja. Buduéi da
je dijagnostika velikog broja (humanih) oboljenja moguca iskljucivo na citogenetickom, molekularno-
citogenetickom i molekularno-genetickom nivou, a s tim u vezi i terapeutski tretman nosilaca
nasljednog poremecaja, poznavanje osnovnih dijagnosti¢kih principa i njihova prakticna primjena
nezaobilazan su segment obrazovanja savremenih klinickih geneticara i lijecnika.

C. SPECIFICNI ZADACI MODULA

Upoznavanje sa teorijom o nastanku mutacija, njihovom populacijsko-genetickim i klinickom aspektu;
znacaj identifikacije odgovornih mutacija u savremenoj klinickoj praksi, te primjena tih znanja u
genetiCkom savjetovaliStu i terapijskom dizajnu.

D. OCEKIVANI REZULTATI NASTAVNOG PROCESA

Formiranje neophodnih osnova za efikasnije i potpunije razumijevanje molekularno-genetickih pojava
i procesa u kontekstu klinicke prakse. SteCena znanja iz ove oblasti istovremeno predstavljaju i osnovu
za dalje profesionalno (postdiplomsko) opce i specijalno stru¢no usavrSavanje humanih geneticara i
lijecnika.




E. SADRZAJ NASTAVNOG PROCESA

Br.

Sati rada

Nastavne teme i jedinice

Kontakt

S

K

Ukupno

Samo-
stalno

Uvod u klini¢ku genetiku. DNK, hromosomi,
Celije i razvoj. Struktura i organizacija ljudskog
genoma. Mitohondrijalni genom. Transkripcija,
translacija i regulacija ekspresije gena.

Obrasci nasljedivanja u humanim populacijama.
Mendelovo nasljedivanje. Segregacija gena. Model
nasljedivanja - dominantno i recesivno. Nezavisng
kombinovanje. Populacijska genetika.

Prenatalna dijagnostika i reproduktivna genetika
Skrining genetickih oStecenja tokom trudnoce
Skrining osoba s visokim rizikom. Preimplantaciong
geneticka dijagnostika. Postnatalna dijagnostika
periferna krv.

Skrining novorodencadi.

Mapiranje i identifikacija gena kod monogenskih
bolesti. Fenotipske posljedice mutacija. Molekularng
i biohemijska osnova  genetickih  bolesti
Monogenske bolesti sa razlicim obrascime
nasljedivanja. Maternalno nasljedivanje
Mitohondrijalne bolesti.

Fenotipska ekspresija hromosomskih
abnormalnosti. Klini¢ki znafaj hromosomskil
abnormalnosti. Abnormalnosti autosoma
Abnormalnosti  spolnih  hromosoma.  Aberacijé
hromosoma u kancerskim ¢elijama.

Sindromi i dismorfologija. Historija kongenitalnil
malformacija. Etiologija sindroma i kongenitalnih
malformacija. Odnos izmedu mutacija i sindroma
Eugenika.

Fragilna mjesta humanog genoma.

Molekularna citogenetika: fluorescentna in situ
hibridizacija (FISH). Komparativna genomska
hibridizacija (CGH). Mikroniz sa CGH.

Genetika malignih bolesti. Onkogeni. Tumor-
supresorski geni. Epigenetika i maligne bolesti.
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Geneticka osnova poligenskog i multifaktorskog
nasljedivanja. Poligenska teorija kvantitativnih
osobina. Identifikacija gena koji izazivaju
multifaktorske poremecaje.
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Genska terapija.  Geneticko  savjetovanje.
Animalni modeli u istrazivanjima bolesti ¢ovjeka.
Projekat humanog genoma.

Ukupno

15

15

40

10

F. PROVJIERA ZNANJA | OCJENJIVANJE




Provjera znanja — kriteriji Ocjenjivanje
Kriterij Maksimalni Bodovi za Osvojeni broj Ocjena
broj bodova prolaz bodova BiH ECTS
Pohadanje nastave 10 7 95,00 - 100,00 10 A
Angazman u nastavi 10 6 85,00 - 94,99 9 B
Testovil 20 10 75,00 - 84,99 8 C
Seminarski rad2 15 8 65,00 - 74,99 7 D
Projekat 15 8 55,00 - 64,99 6 E
Zavrsni ispit 30 16 < 55,00 5 F, Fx
Ukupno 100 55

! Ukupno 2 testa tokom semestra - poslije svakih 15 sati predavanja; testovi ¢e obuhvatiti gradivo
teoretskog i prakti¢nog dijela. Oba testa - maksimalno po 10 bodova.

2 Ocjenjuje se:
- kvalitet pisanog rada: do 10 bodova (pristup temi - do 2 boda, obrada teme i struktura rada - do 4
boda, literatura - do 2 boda, grafi¢ki i drugi prilozi - do 1 bod, stil - do 0,5 bodova, tehni¢ka
opremljenost rada - do 0,5 bodova) i
-kvalitet prezentacije: do 5 bodova (prosjek ocjene koju daju studenti i ocjene koju daje nastavnik)

® Grupni projekat osmisljen sa nastavnikom, realizovan i prezentiran tokom semestra.
Ocjenjuje se:
- kvalitet projekta i pisanog izvjeStaja: do 10 bodova (pristup i originalnost - do 3 boda, obrada i
struktura - do 5 bodova, literatura, prilozi, stil, tehnika - do 2 boda)
- kvalitet prezentacije: do 5 bodova (prosjek ocjene koju daju studenti i ocjene koju daje nastavnik)
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