	Назив предмета: Медицинска цитогенетика у дијагностици и превенцији наследних обољења (ДН-ГЕН-И2)
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	Статус предмета: изборни модула

	Број ЕСПБ: 5

	Услов:нема

	Циљ предмета:

Упознавање са савременим техникама анализе  кариотипа човека, као и узроцима настанка хромозомских болести. Овладавање принципима рада генетичког саветовалишта, пренаталне и постнаталне дијагностике.

	Исход предмета:

Способност за рад у цитогенетичкој лабораторији на хуманом материјалу. Способност  учествовања у раду  генетичког саветовалишта и давања адекватног генетичког савета. Способност налажења, коришћења и презентације научних информација и сазнања из медицинске цитогенетике.

	Садржај предмета:
Стандардизција и анализа кариотипа, цитогенетичке методе у дијагностици. Технике анализе хромозома у пренаталној и постнаталној дијагностици. Савремене методе молекуларне цитогенетике (FISH, компаративна геномска хибридизација). Хромозомске аберације у кариотипу; узроци настанка и ризик за аберантно потомство. Хромозомски мозаицизам и химеризам). Конгениталне аномалије и узроци настанка. Индикације за хромозомску анализу. Хромозомске болести и синдроми везани за  аутозоме ( прикази случајева из праксе). Генетичка основа и поремећаји процеса детерминације и диференцијације пола човека. Хромозомске болести и синдроми везани за полне хромозоме (прикази случајева из праксе). Болести хромозомске нестабилности и болести које се преносе посебним  механизмима наслеђивања (импринтинг, унипарентална дизомија, експанзија тринуклеотида). Цитогенетика малигних обољења. Пренатална цитогенетичка дијагностика; индикације за пренаталну хромозомску анализу; методе. Генетичко саветовалиште; фазе у раду, постављање тачне дијагнозе, давања детаљне информације; регистровање и праћење ризичне породице и трудноће.
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	Број часова активне наставе
	предавања: 3
	Студијски истраживачки рад:2 

	Методе извођења наставе:

Предавања, обука у лабораторији, израда семинара.

	Оцена знања (максимални број поена 100):

Семинарски рад (40), усмени испит (60).


