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PROFESIONALAS PILNVEIDES PROGRAMMA

“Genétisko variaciju klasifikacija un to interpretéSana nakamas paaudzes sekvencéSanas
laikmeta” / ,,Genomikas pielietojums medicina”, projekta “Augsta l[imena digitalo

prasmju apguve Latvija augstas veiktspéjas skaitlo$anas tehnologiju joma” ietvaros

Arstniecibas un arstniecibas atbalsta personas, t.sk., genétiki un laboratorijas arsti,

MERKAUDITORIJA: doktoranti, bioinformatiki, medicinas genétiki u.c.

NORISES LAIKS: 2024. gada 11. septembris- 20. novembris, plkst 12:30 — 17:00
TALAKIZGLITIBAS STUNDAS: 32

NORISES FORMATS: Klatien&, Dzirciema iela 16 un Anninmuizas 26, Riga
PROGRAMMAS VALODA: LatvieSu

DALTBAS MAKSA: Bez maksas

PROGRAMMAS VADITAJI: Baiba Vilne

EE?:E?QJ“.”;MA IESAISTITIE Linda Gailite, Dmitrijs Rots, Livija Bardina

PIETEIKSANAS: aizpildot elektroniskas pieteikdanas formu RSU majaslapa: www.rsu.lv

* Pieteikuma noraditie personas dati tiks izmantoti §is profesionalas pilnveides programmas
administréSanas, taja skaita, rékina un apliecibas sagatavoSanas, mérkiem

PROGRAMMA |

11. un 25.septembris, 9., 23. un 30. oktobris, 6., 13. un 20. novembris, plkst 12:30 = 17:00
1. levads molekulara biologija. Genétisko variantu veidi, to nomenklatira péc HGVS. Génu
ekspresija (transkriptoms) — dazadu transkriptu nozime un ekspresija.

2. Slimibu molekularie patomehanismi. Géna-slimibas saistiba — vadlinijas, OMIM,
modelorganismu datubazes, ekspresija organos, ClinGen, PanelApp datubazes. Jédziens par
LoF/truncating variantiem, to veidi un efekti; nonsense mediated decay. Nekodé&joSo variantu
efekti. levads kancerogenétika, ar audzéjiem saistito genétisko variantu datubazes - COSMIC,
cbioportal un PeCan, oncoKB.

3. ACMG vadlinijas un ClinGen & ACGS piedavatas izmainas. Fenotipa nozime variaciju
interpretéSana. Funkcionalie dati variaciju interpreté8ana. Biezumi pie variantu interpretéSanas.
Populaciju bieZuma datubazes. Missense variantu interpreté$ana; conservation veidi un to
noteikSana (aminoskabju); 3D datu pielietoSana; Sinonimo variantu interpretéSana. In silico
riki. de novo varianti.

4. Nakamas paaudzes sekvencésana, laboratora dala. WGS vs WES vs Panelis ar short read
sequencing vs long read sequencing. Bioinformatikas pamati, izmantojot RTU HPC

5. LoF variantu interpretacija, pielietojamie in silico riki. Splaisa saitu interpretacija. Genétisko
variantu segregacija gimené.

6. ACMG kritériju apkopojums. At3kiribas somatiskajiem un parmantotajiem variantiem. IGV
variantu praktiska vizualizacija.
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Kopiju skaita varianti (angl. copy number variations, CNV) — to noteikSanas veidi un
interpretéSana. Uniparentalas disomijas noteikSana — jédziens par ROH/LOH/LCSH un to
interpretacija no CMA un WES

Somatisko variantu detektéSana un interpretédana, to kliniska nozime. Parmantoto un
somatisko variantu zinosana.
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