Kompetencekort Molekylaergenetik

5. februar 2015

Kompetencer i mdlbeskrivelsen (I= introduktionsstilling, H= Hoveduddannelse) som er deekket af dette

kompetencekort:

Beskrive (1) relevante molekylzeergenetiske metoder

Redeggre for (2) tolkning af molekylaergenetiske
analyseresultater

Beskrive (1) genstruktur, -funktion og -nomenklatur.

Redeggre for (2) relevante molekyleergenetiske
metoder

Selvstendigt udfgre (3) tolkning af
molekylaergenetiske analyseresultater

Forslag til litteratur - selvstudium:

www.hgvs.org

Sgren Ngrby, Peter J.A. Jensen: Medicinsk Genetik. FADLs forlag, 2. udgave

Robert Mueller, lan Young: Emery's Elements of Medical Genetics, Elsevier, 14t edition

Robert L. Nussbaum , Roderick R. McInnes, Huntington F. Willard Thompson & Thompson: Genetics in Medicine,

Sauders, 6th edition

Tom Strachan, Andrew Reed: Human Molecular Genetics, Garland Sciences, 4 edition

Emneomrdder der skal godkendes:

I-stilling

Kompetence: Beskrive (1) relevante molekylaergenetiske metoder

Delmal

Kompetencevurderings-
metode

Udfgrt
(dato + initialer)

DNA-oprensning og
prgveopbevaring

Beskrive (1) DNA-oprensning

Beskrive (1) regler for opbevaring af
prgver i laboratorium

PCR-metoder

Beskrive (1) principperne ved PCR

Beskrive (1) principperne ved qf-PCR

Beskrive (1) principperne for MLPA

Restriktionsenzymer

Beskrive (1) principperne for brug af
restriktionsenzymer

Varianter

Beskrive (1) principperne for detektion
af DNA-varianter (herunder RFLP, PCR,
SNP-array, gelelektroforese,
sekventering)

Sanger-sekventering

Beskrive (1) principperne for Sanger-
sekventering og angive
anvendelsesomrader

Next generation
sequencing (NGS)

Beskrive (1) principperne ved targeteret
massesekventering, exomsekventering,
whole-genome sekventering

Koblings- og
associationsanalyse

Beskrive (1) anvendelse af hhv.
koblings- og associationsanalyse



http://www.hgvs.org/
http://www.amazon.com/Robert-L.-Nussbaum/e/B001IODRFM/ref=ntt_athr_dp_pel_1
http://www.amazon.com/s/ref=ntt_athr_dp_sr_2?_encoding=UTF8&field-author=Roderick%20R.%20McInnes&search-alias=books&sort=relevancerank
http://www.amazon.com/s/ref=ntt_athr_dp_sr_3?_encoding=UTF8&field-author=Huntington%20F.%20Willard&search-alias=books&sort=relevancerank

I-Stilling

Kompetence: Redeggre for (2) fortolkning af molekylzergenetiske analyseresultater

5. februar 2015

Delmal

Kompetencevurderings-
metode

Udfort
(dato + initialer)

Sanger-sekventering

Beskrive (1) en variant pavist ved
Sanger-sekventering og angive metoder
til afklaring af dennes betydning ved
anvendelse af databaser,
litteratursggning og vurdering ud fra
klinik og stamtrze.

Forskning og klinik

Redeggre for (2) at der er forskel pa
resultater fundet ved forskning og
resultater fundet ved kliniske
undersggelser, og at man fgr klinisk brug
bgr verificere fund gjort ved forskning.

I-Stilling

Kompetence: Beskrive (1) genstruktur, - funktion og nomenklatur.

Delmal

Kompetencevurdering
s-metode

Udfart
(dato + intiatler)

Beskrive (anvende) (1) korrekt
terminologi ved notation af sekvens-
varianter

Forklare (2) hvilke 2endringer DNA
varianter medfgrer pa RNA- og
proteinniveau

Forklare (2) hvad der har betydning for
vurderingen af om en DNA-variant er
patogen

Forklare (2) den kliniske betydning af
hgjpenetrante mutationer i forhold til
hyppige svagt disponerende varianter

Redeggre (2) for mekanismer for
hvorledes nye varianter opstar

Forklare (2) hvor hyppigt nye varianter
opstar og hvor hyppige varianter er i det
humane genom

Beskrive (1) Det humane genomprojekt og
1000 genom-projektet.
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H-stilling
Kompetence: Redeggre for (2) relevante molekylaergenetiske metoder
Delmal Kompetencevurderings- | Udfgrt
metode (dato + intiatler)
PCR-metoder Redeggre (2) for PCR i detaljer

herunder anvendelse, fejlkilder og
have set /evt. selv udfgrt dette

Beskrive (1) principperne ved RT-PCR

Redeggre (2) for principperne i
kvantitativ PCR (qPCR), indikationer
for anvendelse, og fordele og ulemper
i forhold til anvendelse af andre
metoder

Redeggre (2) for MLPA-analyse,
angive indikationer, fordele og
ulemper i forhold til anvendelse af
andre metoder. Herunder anvendelse
af MLPA til undersggelse for
methyleringsstatus.

Sanger-sekventering Redeggre (2) for Sanger-sekventering | Godkendt kursus
herunder anvendelse, fejlkilder,
artefakter og selv have udfgrt dette.

Polymorfe markgrer Beskrive (1) anvendelse af
associationsstudier med polymorfe
markgrer (herunder GWAS) samt
beskrive fremgangsmade ved
faderskabsundersggelse

Redeggre (2) for segregationsanalyse
med polymorfe markgrer herunder
anvendelse og fejlkilder.

Beskrive (1) anvendelse af polymorfe
markgrer til undersggelse for bl.a.
LOH og MSI i tumorer.

Next generation Redeggre (2) for next generation
sequencing sequencing (NGS), herunder
anvendelse, fejlkilder og have
deltaget ved dette.

Ekspressionsarray Beskrive (1) principperne ved
ekspressions-array og andre typer af
ekspressionsstudier

Andre metoder Redeggre (2) molekyleergenetisk
fremgangsmade ved undersggelse af
dynamiske mutationer herunder
repeat-primed-PCR

Redeggre (2) molekylzaergenetisk
fremgangsmade ved undersggelse for
uniparental disomi

Beskrive (1) molekylaergenetisk
fremgangsmade ved undersggelse for
X-inaktivering

Beskrive (1) molekylaergenetisk
fremgangsmade ved undersggelse af
multifaktorielle sygdomme




H-stilling

Kompetence: Selvstaendigt udfgre (3) fortolkning af molekylzergenetiske analyseresultater

5. februar 2015

Delmal

Kompetencevurderings-
metode

Udfert
(dato + initialer)

Sanger-sekventering

Selvstaendigt (3) kunne tolke
resultatet fra en Sanger-
sekventering, herunder kunne
identificere varianter og vurdere
betydningen af paviste varianter ud
fra databaser, litteratursggning,
analyser af klinisk billede og
stamtrae.

Anvende (1) korrekt terminologi ved
notation af varianter i forbindelse
med prgvesvar fra Sanger-
sekventering.

Diskutere (3) funktionelle metoder
til afklaring af en variants betydning

Massiv parallel
sekventering (NGS)

Beskrive (1) de bioinformatiske
strategier til at analysere data fra
exomsekventering/hel
genomsekventering

Under supervision (2) kunne
udfaerdige svar fra
exomsekventering og/eller
targeteret sekventering

Redeggre (2) for risikoen for
tilfeeldighedsfund ved genomisk
sekventering samt andre etiske
overvejelser i forbindelse hermed.

Undersggelse af frit DNA i
blod

Beskrive (1) principperne ved denne
type undersggelse og angive mulige
anvendelsesomrader, herunder bl.a.
praenatal diagnostik ved

undersggelse af frit fgtalt DNA i blod




