Specialleegeuddannelsen i klinisk genetik

HU-Kkursus i ’Molekylaergenetik’

Onsdag den 9. marts - fredag 11. marts 2022 i Odense

Formél med kurset:

Formaélet med kurset er at give en basal introduktion til molekylergenetisk diagnostik. Der gives
en oversigt over genomets opbygning, genregulation, og mutationstyper, samt de mest basale
molekylaergenetiske teknikker, der anvendes i1 forbindelse med underseggelse for arvelige
sygdomme. En kursusdag vil vere dedikeret NGS og genomsekventering. Kurset veksler mellem
foreleesninger og demonstrationer, og tager udgangspunkt i cases.

Delkursusleder:
Jens Michael Hertz. Traffes pa mail: Jens.Michael. Hertz@rsyd.dk og tIf.: 6541 3191 eller 2027
7159.

Kursussted:
Odense Universitetshospital, Sdr. Boulevard 29, 5000 Odense C. Undervisningen foregar i
medelokale 54 pé 15. etage i Hojhuset.

Undervisere:
Charlotte Brasch Andersen, klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, OUH
Charlotte.B.Andersen@rsyd.dk

Claus Lindbjerg Andersen, professor, ph.d., MOMA cla@clin.au.dk

Mads Bak, molekylargenetiker, ph.d., Afdeling for Genetik, Rigshospitalet
mads.bak@regionh.dk

Klaus Brusgaard, klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, OUH
Klaus.Brusgaard@rsyd.dk

Rikke Christensen, klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, AUH
rikkchis@rm.dk

Morten Dung, laboratorieleder, klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Afdeling for Genetik,
Rigshospitalet Morten.Dunoe@regionh.dk

Jakob Ek, klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Afdeling for Genetik, Rigshospitalet
jakob.ek@regionh.dk

Christina R. Fagerberg, overlege, Klinisk Genetisk Afdeling, OUH christina.fagerberg@rsyd.dk

Karen Grenskov, seniorforsker, klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Kennedy Centret,
Rigshospitalet karen.groenskov@regionh.dk

Jens Michael Hertz, professor, overlege, dr.med., Klinisk Genetisk Afdeling, OUH
Jens.Michael.Hertz@rsyd.dk

Martin J. Larsen, klinisk laboratoriegenetiker, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, OUH
Martin.Larsen@rsyd.dk

Mads Thomassen, klinisk laboratoriegenetiker, professor, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling,
OUH Mads.Thomassen@rsyd.dk

Elsebet Ostergaard, overlege, ph.d., Afdeling for Genetik, Rigshospitalet
Elsebet.Oestergaard.01 @regionh.dk
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Specialleegeuddannelsen i klinisk genetik

PROGRAM:

(F = forelesning D = demonstration/diskussion)

Onsdag den 9. marts 2022: Modelokale 54, 15. etage i Hojhuset.
10.00-10.15 Velkomst og introduktion til kurset: Jens Michael Hertz

10.15-11.00 Det humane genom (F): Mads Bak
e Genomets opbygning
e Gen-struktur
e Gen-regulation

11.15-12.00 Mutationer (F): Morten Dung
e Mutationstyper
e Variantklassifikation

12.00-12.45: Frokost

12.45-13.30 Generelle molekylergenetiske metoder til diagnostik af arvelige sygdomme
(Sanger sekventering, MLPA m.fl. (F): Morten Dung
e Eksempler pa analyser for udvalgte arvelige sygdomme

13.45-14.30 Genetisk diagnostik af mitokondriesygdom (F): Elsebet Ostergaard

14.45-15.30 Metyleringsanalyse (F): Karen Grenskov
e Prader-Willis/Angelmans syndrom
¢ Beckwith-Wiedemanns/Silver-Russels syndrom
e X-kromosominaktivering

07-03-2022 Side 2



Specialleegeuddannelsen i klinisk genetik

Torsdag den 10. marts 2022: Medelokale 54, 15. etage i Hojhuset.
08.15-08.30 Opsamling af girsdagens program: Jens Michael Hertz

08.30-09.15 Next generation sequencing I (F): Mads Thomassen
e Sample preparation
e Sequencing
e Dataanalyse

09.30-10.15 Next generation sequencing II (F): Mads Thomassen
e Genpaneler
e Genom- og exomsekventering
e Analysedesign

10.30-11.15 NGS bioinformatik (F): Martin J. Larsen

11.30-12.15 Tolkning af genomdata pa NGC’s HPC-platform (F): Rikke Christensen
12.15-12.45 Frokost

12.45-13.15 Nomenklatur (F + D): Morten Dung

13.30-14.15 Exom- og genomsekventering: Pratest-radgivning og samtykke (F): Christina
Fagerberg

14.30-15.15 Exom- og genomsekventering: Variantfortolkning i klinisk kontekst — laegens rolle
(F): Christina Fagerberg

18.00-? Evt. fellesspisning i byen?
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Fredag den 11. marts 2022: Meodelokale 54, 15. etage i Hojhuset.

08.15-08.30

08.30-09.15

09.30-10.15

10.30-11:00

11.15-12.00

12.00-12.45

12.45-13.30

13.45-14.30

14.30-15.00

Opsamling fra garsdagens program: Jens Michael Hertz
RNA- og ekspressionsanalyse (F): Klaus Brusgaard

Koblings- og segregationsanalyse (F): Charlotte Brasch Andersen
e Polymorfier
e SNP- og STR-analyse

”Repeat”’-sygdomme — oversigt (F): Jens Michael Hertz
Molekylargenetisk diagnostik af ”repeat”-sygdomme (F): Jakob Ek
e Fragilt-X syndrom

e Huntingtons sygdom

e Dystrophia myotonica

Frokost

Undersoggelse af circulerende tumor DNA 1 blod (/iquid biopsies) (F): Claus
Lindbjerg Andersen

Markeranalyse — eksempler fra klinikken (F): Charlotte Brasch Andersen

Evaluering: Jens Michael Hertz
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