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Behorighetskrav
Grundlaggande behorighet till kurser pa forskarutbildningsniva har den som har

« avlagt en examen pé avancerad niva,

o fullgjort kursfordringar om minst 240 hégskolepoéng (hp), varav minst 60
hp pa avancerad niv3, eller

¢ pa ndgot annat satt forviarvat motsvarande kunskaper.

For denna kurs kriavs dessutom godkianda kurser i genetik och/eller
molekylargenetik (minst 6 hp) och strukturbiologi (minst 6 hp) eller motsvarande.

Larandemal

Efter avslutad kurs forvantas studenten kunna:
Kunskap och forstdelse

¢ Redogora for utmaningarna med att identifiera genetiska varianter i
samband med manskliga genetiska syndrom.

e Forklara de olika teknikerna som anvands for att bestimma eller férutsiga
proteinstruktur.

¢ Redogora for de huvudsakliga teknikerna och utmaningarna for att
forutsiaga patologiskt utfall av mutationer.

¢ Redogora de olika metoder som anviands for att validera genetiska varianter
som patologiska.

Fdrdighet och formdga

¢ Identifiera mojliga genvarianter frin exon-/genomsekvenseringsresultat

¢ Visualisera upplosta proteinstrukturer och férutsiaga nya strukturer

¢ Utforma en strategi for att identifiera och/eller validera en mojlig
patologisk genetisk variant inom ramen for sin egen forskning.

o Skriva en forskningsplan inom ramen for kursens innehall.

¢ Kommunicera forskningsresultat pa akademisk engelska, bdde muntligt och
skriftligt.

Virderingsformdaga och forhdllningssdtt

e Kritiskt utvardera fordelar och nackdelar med olika metoder for att
identifiera och validera patologiska genetiska varianter.

o Kritiskt bedéma strukturella egenskaper och utvirdera férdelar och
nackdelar med olika tekniker som anvands for att validera ett forutsagt
struktur-/mutationsresultat.

¢ Analysera och ge konstruktiv kritik pa féreslagna forskningsplaner inom
genetik.

« Reflektera 6ver behovet av ytterligare kunskap och forskning for att
kontinuerligt utveckla kompetens.

« Reflektera over olika aspekter av hallbarhet i nuvarande och framtida
grundforskning respektive klinisk forskning som involverar manskliga
genetiska syndrom.
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Kursinnehall

Kursen ger forst en allméan oversikt 6ver viktiga metoder for att identifiera och
studera proteiners och patologiska varianters struktur/funktion, inklusive
helgenomsekvenseringsanalys (WGS), forutsigelse av proteinstruktur,
proteinuttryck och fenotypanalys. Darefter kombineras teorin med verkliga
forskningsexempel och diskussioner om héllbarheten i genetisk forskning.
Slutligen far studenterna majlighet att utveckla sina egna forskningsprojekt for att
tillampa dessa koncept.

Undervisnings- och arbetsformer

Inom Medicinska fakulteten utgor det studentcentrerade och problembaserade
larandet grunden i undervisningen. Studenten tar ett eget ansvar for sitt larande
genom ett aktivt och bearbetande forhallningssatt till lirandeuppgifterna.
Lararens roll ar att stodja studenter i detta arbetssitt.

Undervisnings- och arbetsformer i denna kurs dr foreldsningar, seminarier, data-
/datorlaborationer och individuella uppgifter.

Examination

Examinationen bestar av en individuellt utformad skriftlig forskningsplan och
kritisk bedomning av annan students forskningsplan i samband med muntlig
presentation.

Narvaro och deltagande pé alla kursdagar ar obligatoriskt.

Student som inte uppnétt godként resultat erbjuds ett tillfélle till omexamination i
anslutning till kursen. Darefter erbjuds deltagande i examination vid senare
kurstillfalle. Omfattningen vid omexamination skall vara densamma som vid
ordinarie examination.

Om det finns sarskilda skal, och om det med héansyn till det obligatoriska
momentets karaktar ar mojligt, fir examinator besluta att ersétta det obligatoriska
momentet med en annan likvardig uppgift.

Byte av examinator

Student som underkénts tva ganger vid examination pa kursen eller del av kursen
har efter begiran ritt att fi annan examinator vid fornyat examinationstillfille,
om inte sarskilda skal talar mot det.

Intyg

Péa students begéran kan kursbevis utfiardas av examinator.

Betygsskala

Godkéand eller Underkand.

Betygsskala
Tvéagradig skala

Kurslitteratur

En forteckning 6ver rekommenderad litteratur kommer att tillhandahallas av
kursledningen fore kursstart.
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Ovrig information

Planering och genomférande av kursen skall utgé fran kursplanens formuleringar.
Kursvirdering samt analys och forslag som ror generell utveckling och forbattring
av kursen aterkopplas till Forsknings- och forskarutbildningsndmnden av
kursansvarig larare.

Kursen kommer att examineras pa engelska.
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