NGS/Bioinformatika kurzus tematika

Kurzus cime: Alap bioinformatikai ismeretek (0j ge@0ds szekvenalashoz
Mi az, amit tudni kell az eredmények és leleteklérezéséhez?

ldépont: 2016. december 9. péntek
Kurzus vezet: Dr. Molnéar Maria Judit

Tisztelt Kolléga!

A molekuléris genetikai diagnosztikat forradalmeisé az Ujgeneracios szekvendlas
genom bazissorrendje feltérképeshetEnnek kovetkeztében lelbge valt egyes
betegségcsoportok hatterében allé nagy génpareelahjes klinikai exom vizsgalata. Az Uj
technoldgia Uj kihivasokat eredményezett nem cdaba@atoriumban dolgozo biologusok és
vegyészek szamara, hanem a gyakorlé klinikusoksak i

Nem csak az a nehéz, hogy mely varidnsoknak tuliisin az NGS leletézjelentséget,
hanem az is, hogy a sok- sok informacié és vatkéasil melyik az, amelyik a beteg klinikai
tiineteivel 6sszefiiggésbe hozhat6- ES ha végrezéilkédelet, a genetikai tanacsadd hogyan
fogja a még mindig sok bizonytalansagot és szamimsmaciot ugy ko6zolni a beteggel, az
érintettel, hogy a molekularis genetikaban nenaglaikus se rettenjen el, de ne is értelmezze
félre a rendelkezésére allo informéaciokat.

A fenti témakhoz kivan segitséget nyujtani tovalpzésink klinikai genetikusok, gyakorld
klinikusok, biolégusok szamara, akik az Uj techgdal a kdzeljogben fognak talalkozni.

Kurzusunk tematikaja a kévetkez

1. 6ra: Az NGS Klinikai felhasznélasa - Molnaafi& Judit

2-3. ora: NGS platformok attekintése - Penteléngir&

4-5. 6ra: NGS nyers adatok értékelése - Gézsi Andra

6-7. 6ra: NGS downstream analysis — Pongwiric

8-9. 6ra: NGS adatok értékelése a klinikai adaifikében - Balicza Péter

10. ora: Az idealis NGS lelet: mit tartalmazzorelket €és hogyan értelmezzik azt -
Balicza Péter és Molnar Méria Judit

Tesztvizsga

8:30 -12:30 Déléitti blokk
12:30 -13:00 Szunet

13:00 - 16:30 Déluténi blokk
16:30 Tesztvizsga

A kurzus helyszine: Semmelweis Egyetem Genomikalitliea €s Ritka Betegségek Intézete
1083 Budapest, To#nu. 25.-29. |. emeleti Tanterem
Erdekbdok szamara gyakorlati bemutatot is tartunk.

A tanfolyam OFTEX értéke32 kreditpont
Tandij: 20.000.- Ft
Mellékelt jelentkezési lap kitoltésével és vissZdkgével tud jelentkezni.



Szeretettel latjuk tanfolyamunkon.

Dr. Molnar Maria Judit
a Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intéz&téne
igazgatoja



