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A tantargy oktatasanak célkitiizése, helye az orvosképzés kurrikulumaban:

A gyermekkori sulyos betegségek dontd része infekcid vagy oroklott betegség. Az infekciok dontd
részére terapias megoldas sziiletett a XX. szazadban. Az 6roklott betegségek diagnézisa €s terapidja
jelenti a XXI. szdzad egyik legnagyobb kihivasat. Az elmualt harom évtizedben tobb, mint hatezer
betegség koroki génjének azonositasa, ezen betegségek kérfolyamatanak megismerése, a genetikai
diagnozis feldllitasanak a lehetdsége forradalmasitotta a gyermekgyogyaszati genetikdt. A koroki
varians azonositisa mara mindennapos igény lett 6roklott betegség gyantja esetén. A genetikai
diagndzis algoritmusanak, az eredmény értékelésének és a rizikoszamitasnak az alapjai igy az altalanos
orvos ismeretének részét kell képezzék. Ezen ismeretek dtadasa a tantargy célja.

A targy oktatasanak helye (eléadéterem, szemindriumi helyiség, stb. cime):
I. sz. Gyermekklinika, tanterem, Bdkay J. u. 54., 1083

A targy sikeres elvégzése milyen kompetenciak megszerzését eredményezi:

A hallgaté megtanul a genetikard! klinikusként, betegorientaltan gondolkodni. Megérti a genetika
kiemelt jelentdségét a gyermekgyogyaszatban. Megismeri a leggyakoribb gyermekkori szindromakat.
A monogénes betegségekért felelds gének azonositasanak lépéseit. Megismeri a klinikai gyakorlatban
a diagndzishoz vezetd lépéseket, kozvetlen betegbemutatasok soran. A genetikai analizis egyik
legnagyobb kihivasat: a patogén és a benignus varidnsok elkiilonitésének lehetdségeit. Megérti a
kiilonboz6 patogén variansok mechanizmusanak kialakulasat, igy a genetikai tanacsadashoz szitkséges
rizikdszamitas alapjait. Megismerkedik a klinikai genetika etikai kihivasaival. Betekintést kap a klinikai
eseteken alapuld genetikai kutatids modszereibe és az altala nyerhetd informéaciokba, melyek a XXI.
sz4dzadban az orvostudomany fejlédésének egyik legfontosabb mozgatérugoi.

A tantirgy felvételéhez, illetve elsajatitasahoz sziikséges elétanulmanyi feltétel(ek):
Genetika és genomika (Genetikai Sejt- és Immunbiologiai Intézet), 6todévesek ajanlott elsésorban

A kurzus meginditisanak hallgatoi létszamfeltételei (minimum, maximum), a hallgatok
kivilasztisanak médja: minimum: 10, maximum: 300

A kurzusra torténé jelentkezés médja: Neptun rendszerben




A targy részletes tematikaja:
A targy oktatasa 14 45 perces eldadas keretében torténik.

1. | Agenetika kiemelt szerepe a gyermekgydgyaszatban Tory Kdlman (I. Gyermekklinika)

2. | Agyermekkori genetikai betegségek patomechanizmusaa | Tory Kdlman (1. Gyermekklinika)
koroki eltérés fliggvényében

3. | Utadiagnézishoz — Minor anomalidk, a morfoldgiai jegyek | Prof. Fekete Gyorgy
alapjan felismerheté kromoszéma-rendellenességek (1. Gyermekklinika)

4. | Ut adiagnézishoz — Az anyagcsere-betegségek lehetségét | Zsidegh Petra
felvetd tiinetek, biokémiai eltérések alapjan felismerhetd (I. Gyermekklinika)
betegségek

5. | A diagnosztikai médszer kivélasztdsa 6rokldtt gyermekkori | Haltrich Irén (Il. Gyermekklinika)
betegség gyanuja esetén: kariotipizalas, FISH, aCGH, és Javorszky Eszter
QMPSF, NGS, Sanger szekvenalds, haplotipizalas (1. Gyermekklinika)

6. | Agenetikai vizsgalat eredményének értékelése: a kéroki és | Tory Kélman (I. Gyermekklinika)
a benignus eltérés elkiilonitése.

7. |Betegbemutatds, megkdzelités, diagnozis, rizikdszamités, Fekete Anett (1. Gyermekklinika)
tandcsadas szambeli kromoszéma-rendellenességekben

8. |Betegbemutatds, megkozelités, diagndzis, rizikdszamitas, Prof. Fekete Gyorgy
tandcsadds strukturalis kromoszéma-rendellenességekben, | (Il. Gyermekklinika)
és transzlokacio esetén

9. |Betegbemutatds, megkozelités, diagnozis, rizikdszamitas, Tory Kédlman (1. Gyermekklinika)
tanacsadds autoszomalis recessziv betegségekben.

10. | Betegbemutatds, megkozelités, diagnozis, rizikdszamitas, Lengyel Anna (Il. Gyermekklinika)
tandcsadds autoszomalis dominans és mitokondridlis
betegségekben

11. | Betegbemutatas, megkozelités, diagnozis, rizikdszdmitds, Tory Kalman (I. Gyermekklinika)
tandacsadas X-hez kotott, inkompletten penetrans és
multifaktorialis betegségekben

12. | A szomatikus mutdciok altal meghatarozott korképek: Haltrich Irén (Il. Gyermekklinika)
mozaikossdg és onkogenetika

13. | Megkozelités az ismeretlen patogenitast korképekben - Keszthelyi Talia Magdolna
allatmodellek és funkionalis vizsgalatok egy potencidlisan 4j | (. Gyermekklinika)
gén azonositdsa esetén

14. | Etikai kérdések, genetikai terapia — mit hoz a jové? Tory Kélman (1. Gyermekklinika)
Osszefoglald, konzultacio

Az adott tantargy hatarteriileti kérdéseit érinté egyéb targyak.

Klinikai genetika egyhetes blokkositott gyakorlat (Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete)
A tematikak lehetséges atfedései:

A genetikai diagnosztika kérdései fedhetnek at. A gyermekgyogyaszati genetikat dontOen
gyermekgyogyasz és klinikai genetikusok tartjak, oOtvézve a két szakma szemléletét. A
gyermekgydgyaszatban magasabb aranyban megjelend kiilonbozd betegségformak (autoszomalis
recessziv betegségek, illetve szambeli és strukturdlis kromoszoma-rendelleneségek) miatt latjuk
sziikségesnek ezen mddszerek ismételt targyalésat.

A tantargy sikeres elvégzéséhez sziikséges specialis tanulmanyi munka: nincs

A foglalkozasokon valé részvétel kiovetelményei és a tdvolmaradds pétlasanak lehetdsége:
maximum harom eldadasrdl valé tavolmaradas engedélyezett, potlasra az adott szemeszteren beliil nincs
lehetéség

A megszerzett ismeretek ellenérzésének modja a szorgalmi idészakban:
A hetedik eldadas elsd 15 percében irasbeli tesztvizsga, a félév végén szobeli vizsga

A félév alairasanak kdvetelményei:
maximum 3 eldadasrol vald hianyzéas (és megfelelt/kivaléan megfelelt értékelés)

A vizsga tipusa:
Hetedik eléadason irasbeli teszt + a szemeszter végén gyakorlati szobeli vizsga




Vizsgakdvetelmények:

Gyakorlati vizsga betegagy mellett, az eldadasok anyagén alapulo kérdésekre megfelelve:
- diagnozis felallitasa (betegvizsgalat, diagnosztikai algoritmus feldllitdsa)
- lelet értékelése: patogén €s benignus variansok elkiilonitése
- patomechanizmus, rizikoszamitas, etikai kérdések

Az osztalyzat kialakitasanak moédja és tipusa:
A szamonkérés értékelése haromfokozatl skélan torténik a tesztvizsga és a szobeli vizsga eredménye
alapjan. Az értékelés soran a szdbeli nagyobb sullyal esik latba.

A vizsgara torténd jelentkezés modja:
Vizsgara a Neptun rendszerben lehet regisztralni.

A vizsga megismétlésének lehetdségei:
Potvizsgéra van lehetdség.

A tananyag elsajatitisihoz felhasznilhaté nyomtatott, elektronikus és online jegyzetek,
tankonyvek, segédletek és szakirodalom (online anyag esetén html cim):
A tananyag az el6adasok anyagan alapszik.

A targyat meghirdetd habilitalt oktatd (tantargyfelelds) aldirasa:
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A gesztorintézet igazgatdjanak aldirasa: ]

Beadas datuma: 2021.05.30.

Oktatasi Bizottsag véleménye:

Dékani hivatal megjegyzése:

Dékan alairasa:




