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A tantargy oktatasanak célkitiizése, helye az orvosképzés kurrikulumaban:

Genetika ¢és gyermekgyogyaszat szorosan Osszefonddik, hiszen a genetikai betegségek dontd része
gyermekkorban keriil felismerése, ¢és a gyogyithatatlan gyermekkori betegségek jelentds része
genetikai eredetli. Ezen évszazad a koroki gének azonositasaval kezdddott, és a hatralévo
évtizedekben a terapia jelentds fejlodésen fog atmenni. A tantargy ezen folyamatba enged betekintést
a diagnosztikai lehet6ségek, a varians-értékelés, a rizikdszamitas, a terapias lehetdségek és az etikai
kihivasok tanitasa révén.

A targy oktatasanak helye (el6adoterem, szeminariumi helyiség, stb. cime):
Gyermekklinika, Bokay Janos utcai részleg: 1083 Budapest, Bokay u.53, I1. emelet Koos Aurél terem

A targy sikeres elvégzése milyen kompetenciak megszerzését eredményezi:

A hallgaté megismeri a fizikalis vizsgalat genetikailag relevans szempontjait, a genetikai vizsgalatok
indikaciojat, értékelését, a patogén és benignus variansok elkiilonitését, kiilonbozo betegségekben az
ismétlodés kockazatanak szamitasat, a kutatasi és terapias lehetdségeket.

A tantargy felvételéhez, illetve elsajatitasahoz sziikséges elétanulmanyi feltétel(ek) :
Genetika és genomika

Tobb féléves targy esetén a parhuzamos felvétel lehetoségére, illetve engedélyezésének
feltételeire vonatkozo allaspont:




Felvehet6 azon évben, amikor a Genetikai Sejt €s Immunbioldgiai Intézet tartja az aktualis
szemeszterét (Genetika és genomika)

A kurzus meginditasanak hallgatéi létszamfeltételei (minimum, maximum), a hallgatok
kivalasztasanak médja: minimum 3, maximum 500 hallgato

A targy részletes tematikaja: Minden 6ra eldadés. Vendégoktatét nem hivunk: minden oktato a
Gyermekklinika alkalmazottja.

1. Tory Kdlman: A genetika jelentGsége a gyermekgydgyaszatban. A gyermekkori genetikai
betegségek patomechanizmusa a kéroki eltérés fliggvényében.

2. Tory Kalman: Fizikdlis vizsgdlat a genetikus szemével.

3. Kovécs Arpad: Ut a diagndzishoz — Minor anomalidk, a morfoldgiai jegyek alapjan
felismerhet6 kromoszédma-rendellenességek

4. Zsidegh Petra: Ut a diagndzishoz — Az anyagcsere-betegségek lehetdségét felvetd tiinetek.
Biokémiai eltérések alapjan felismerhet6 betegségek. Legfontosabb terdpids konzekvenciak.

5. Haltrich Irén és Javorszky Eszter: A diagnosztikai mddszer kivdlasztasa 6roklott gyermekkori
betegség gyanuja esetén: kariotipizalas, FISH, aCGH, QMPSF, NGS, Sanger szekvenalas,
haplotipizalas

6. Tory Kdlman: A genetikai vizsgalat eredményének értékelése: a koroki és a benignus eltérés
elktlonitése.

7. Antal Violetta: Szambeli kromoszdma-rendellenességek a gyermekgyodgyaszatban

8. Pinti Eva: Strukturalis kromoszdma-rendellenességek, rizikdszamitas kiegyensulyozott
transzlokacio esetén

9. Tory Kalman: Gyermekkori autoszomalis recessziv betegségek: ismérvek, rizikdszamitas

10. Lengyel Anna: Az AD és a mitokondridlis betegségek

11. Haltrich Irén: A szomatikus mutacidk altal meghatarozott kérképek: mozaikossag és
onkogenetika

12. Tory Kdlman: X-hez kotott, inkompletten penetrans és multifaktorialis betegségek

13. Keszthelyi Talia Magdolna: Megkozelités az ismeretlen patogenitasu kérképekben -
Allatmodellek és funkionalis vizsgalatok egy potencialisan Uj gén azonositasa esetén

14. Tory Kdlman: Etikai kérdések, genetikai terapias lehet&ségek. Mit hoz a j6vE?

Az adott tantargy hatarteriileti kérdéseit érinté egyéb targyak (kotelezo és valaszthaté targyak
egyarant!). A tematikak lehetséges atfedései:

A hallgatok eddigi visszajelzései alapjan nincs érdemi atfedés a mas tantargyakban oktatott
tananyaggal, és szamos 1] ismeretet kapnak. Gyermekgyogyaszati klinikai genetika-oktatas mashol
nem torténik.

A foglalkozisokon valé részvétel kovetelményei és a tavolmaradas pétlasanak lehetésége, az
igazolas mddja a foglakozasokrol valo tavollét esetén:
Genetikai ambulancian valé megjelenés, maximum két el6adas potolhato igy.

A megszerzett ismeretek ellenérzésének modja a szorgalmi idészakban:

(beszamolok, zarthelyi dolgozatok szama témakdre és idGpontja, értékelésbe beszamitasuk modja,
potlasuk és javitasuk lehetosége)

Nincs ilyen

A hallgaté egyéni munkaval megoldand6 feladatainak szaima és tipusa, ezek leadasi hatarideje:
Nincs ilyen

A félév alairasanak feltételei: legfeljebb harom hianyzas

A szamonkérés tipusa (szigorlat, kollokvium, gyakorlati jegy, haromfokozatu gyakorlati jegy vagy
nincs vizsga): tesztvizsga, otfokozata gyakorlati jegy

Vizsgakovetelmények: az eléadasok anyaga, diai alapjan Osszeallitott tobbszords valasztason alapuld




tesztvizsga

Az érdemjegy kialakitasanak modja és tipusa:
A tesztvizsga eredménye, tdvolmaradés esetén szobeli vizsga

A tananyag elsajatitisahoz, a tanulmanyi teljesitmény értékelések teljesitéséhez sziikséges
ismeretek megszerzéséhez felhasznilhaté alapvetd jegyzetek, tankonyvek, segédletek és
szakirodalom listija, pontosan Kkijelolve, mely résziik ismerete melyik koévetelmény
elsajatitasahoz sziikséges (pl. tételenkénti bontasban), a felhasznalhato fontosabb technikai és
egyéb segédeszkozok, tanulmanyi segédanyagok:

Emery’s Elements of Medical Genetics

A targyat meghirdeto habilitalt oktato (tantargyfelelds) alairasa:

7, LTt

A gesztorintézet igazgatéjanak alairasa:

Beadas datuma: 2023.04.30.




