Klinikai genetika

BESZAMITAS
22/2012. (IX. 14.) EMMI rendelet Tebblet 28/2022. (VIIl. 25.) BM rendelet
hénapszam | Sorszam | Hénapszam Indoklas dé gyakorlatok

Képzési id6: 48 honap Ssz. |[Képzési idG: 48 hdnap
24 ho torzsképzési program: 1.
6 ho siirgdsségi gyakorlat 2. |3,5 ho siirgdsségi gyakorlat

3 ho SBO gyakorlat (I1. vagy Ill. progresszivitasi szint(i egyetemi vagy oktato kérhazi
osztélyon) 1hé Nem szamithato be 3. 2 ho suirg6sségi gyakorlat korabbinal révidebb

6 hét intenziv osztalyos gyakorlat 2 hét Nem szamithato be 4. 1 hé multidiszciplianalis intenziv terapias osztalyon téltott gyakorlat korabbinal révidebb

1 hé OMSZ mentégyakorlat 2 hét Nem szamithato be 5. 2 hét mentégyakorlat korabbinal révidebb

2 hét transzfuziolégiai tanfolyam 2 hét Nem szamithato be 6.
1 ho térzsképzési tanfolyam 1ho Nem szamithato be 7.
5 hé csecsemd- és gyermekgydgyaszati gyakorlat 8.

3 ho csecsemd- és gyermekgydgydszati gyakorlat 9. [4 ho csecsemd- és gyermekgydgydszati gyakorlat
2 ho gyermek-neurolégiai osztalyon 2 hé Nem szamithat6 be [ 10.
4 ho sziilészeti-n8gydgydszati gyakorlat, benne: intrauterin di ika 1hd Nem szamithat6 be | 11. |3 ho sziilészeti-n6gydgyaszati gyakorlat korabbinal révidebb
2 hé rehabilitacids gyakorlat 1hdé Nem szamithat6 be | 12. [1 hd rehabilitaciés gyakorlat korabbinal révidebb
2 hé belgydgydszati gyakorlat 13. [3 ho belgydgyaszati gyakorlat (ebbdl 2 hé kardiolégia) korabbindl hosszabb
2 hé neuroldgiai gyakorlat (beleértve a pszichidtriat is) 14. 2,5 hé neurolégiai gyakorlat korabbindl hosszabb
2 ho altalanos laboratdriumi diagnosztikai gyakorlat 2 ho Nem szamithatd be 15.
24 h6 szakgyakorlati képzés 16.
8 hé citogenetikai laboratériumi gyakorlat (beleértve a molekuldris citogenetikai gyakorlatot 4 hé citogenetikai laboratériumi gyakorlat (beleértve a molekuldris citogenetikai gyakorlatot
is) 4 hd Nem szamithatd be 17. |is) korabbinal révidebb
8 h6 molekularis genetikai laborgyakorlat (beleértve bioinformatikai alapkészségek
4 h6 molekuldris genetikai laborgyakorlat 18. |elsajatitasat) korabbindl hosszabb
8 ho genetikai tandcsadasi gyakorlat (beleértve az alapveté kommunikaciés készségek, a 12 hé genetikai tanacsadas (alapveté kommunikacios készségek elsajatitasa, csaladi
pszicholégiai ismeretek elsajatitasat; jarobeteg rendelést, szindroma-diagnosztikat, genetikai anamnézis felvétele, fenotipizalas, HPO terminoldgia, pszicholdgiai ismeretek, szindréma-
tesztek indikaciojat) 19. |diagnosztika, genetikai tesztek indikacidjanak az elsajatitasa) korabbinal hosszabb
4 h6 onkoldgiai, hematoldgiai gyakorlat (; valé részvételt is foglal,
4 h6 onkoldgiai, hematoldgiai gyakorlat 20. |tovabba 1 hé onl I6giai laborban téltendd)
21. [1 ho bérgyodgydszat
22. |1 hé pszichiatriai gyakorlat




Klinikai genetika

22/2012. (IX. 14.) EMMI rendelet 28/2022. (VIII. 25.) BM rendelet
i Megmaradt elemek o Kompetencia vizsgshoz o
Beavatkozasok Esetszam ) 1. részvizsga Esetszam kételez6 elemek 2. részvizsga Esetszam
megfeleltetése i oy
Sorszam szam)
1. Citodi i 1.
1. Vizsgalati mintak tenyésztése 2.
1.1. periférids vér 10 3.
1.2. csontvel 10 4.
28 0 alas (inditas, a
fixalas,
sévozas, festés) 5.
2.1. periférids vér 10 6.
2.2. csontvel§ 10 7.
3. Kromoszéma analizél6 szoftver hasznélata
kariotipizaléshoz 8.
3.1. normalis kariotipusi minta értékelése 30 g3
3.2. kéros konstitucionalis kariotipust minta -
értékelése 10.
3.3. koros kariotipusu csontvel§ minta értékelése 20 11
4. Kariotipus leirasa (nomenklatra, ISCN szerint, a 20
vizsgélati eredmény szoveges interpretalasa) 12.
5. Mozaikos esetek kivizsgalasa, mozaicizmus 5
s P 13,
6. Genetikai tesztek indikacidi, diagnosztikai -
y . p 14
7. Genetikai tesztek indikacidi, diagnosztikai -
algoritmus infertilitasban 15.
8. Genetikai tesztek indikacidi, diagnosztikai -
i Ogiai é) 16.
9. Citogenetikai eltérések diagnosztikai terapias és
prognosztikai jelentéségének ismerete -
onkohematoldgiai betegségekben
é 17.
10. FISH vizsgalat kivitelezése, eredmény
értékelése, 50
interpretaldsa 18.
11. FISH probak szignal-mintazatainak felismerése, 2
értelmezése 19.
12. Multicolor-FISH modszer ismerete, indikéciéi és |
értékelése 20.
13. Mintak archivalasanak médja (diagnosztikus és | minden
kutatasi céllal), biobanki el6irasok ismerete esetben 21.
14. Adatkezelés szabdlyainak ismerete flllan
esetben 2.
2 is genetikai di i 23.
1. DNS izolalas vérbél 50 24.
2. DNS izoldlds szoveti mintabol ill. chorion mintabol 10 25.
génenkén
o A t20
3. MLPA: 4 kiilonboz6 tipusi betegségben NS
= . mintéval 26.
A SgeTETes A
szekvenaldsa EEET
(e e peE ) s s 0
A A A R e mintéval 27.
génenkén
5. Next i ing: 5 gén teljes a4 t10
izsgdl valé részvétel) mintdval 28.
6. CGH analizis gén-szint(i ill. ikai eltérésekre 20 29.
egyenkén
7.5 gén pontmutacisjanak kimutatésa PCR-RFLP t10-10
reakciéval mintaval 30.
egyenkén
t10
beteg
8. Southern blot analizis, genomialis proba hibridizacio DNS
radioaktiv jeldléssel, autoradiografidval, 3 kiilonb6zé mintajava
betegségben | 31.
9. Genomialis génpréba fenntartasa baktérium torzsben,
izoldlésa plazmidbol, inszertum kinyerése (eljaras 5 préba
megtekintése) 32.
metodika
nként
20-20
10. Real-time kvantitativ PCR reakcié SYBR Green DNS
ieloléssel ill. fluoreszcens hibridizacios proba modszerrel mintaval 33.
metodika
11. Fluoreszcens PCR (triplet-primed, repeat-primed és nként
egyéb reakciok). Futtatas kapillaris gélelektroforézisen, 40-40
kiértékelés mintaval 34.
12. Fragment analizis radioaktiv ill. fluoreszcens jelléssel 5 35.




3. Sziilé i-, négyogya i genetika 36.
1. Részvétel legalabb olyan reprodukciéval kapcsolatos 200
écsadsson, amely a tandcskérének elsé | ¢ 37.
2. Tanacskérd elldtasa énalldan, feligyelet mellett 100 38.
3. Elsé tril i sziir6vizsgalat 50 39.
4. Mésodik trimeszteri ultrahangos sz(irévizsgalat 50 40.
5. Terhes a 20 41.
6. Intrauterin diagnosztika indikacioi 20 42. in diagnosztika indikaciéi 20
7. Chorie i é i 20 43.
. e s . 20
8. ( megtekintés ill. asszisztalas) 44.
9. Magzatviz sejtek tenyésztése, kromoszoma preparalds, »
kariotipizalas 45.
10. Biokémiai magzati di: 10 46. Biokémiai magzati di: ika indikacioi 20
11. 6
modszereinek 10
ismerete (kariotipizalas, FISH, Q-PCR): 47.
4. i genetikai , genetikai
a a 48.
1. Csalddi anamnezis felveétele 20 4. saladi é2is felvétele, csalidfa elemzése 150
2. Csaladfa elemzés 20 s0.
3. Diszmorfolégiai alapfogalmak és a diszmorfia megitélése
20 L 40
gyermekeken s1. o gyek leirdsa
= S
felismerése 2 s2. Szindrémakeresés, a o
5. Mintavétel a kilonbbz6 v 30 53, i avi 150
6. Genetikai tesztek indikacija, az eredmény értékelése a »
diagnéris és prognézis b6 54,
7. Genetikai tesztek interpretacioja a 57016k, a csalad feld, a »
teendék élé s5.
8. Saindro és: internetes sandroma atlaszok| o o
haszndl s6. Saindromakeresés: internetes szindréma atlaszok
9: Genetilfai} £ azi 6 10 G‘enetikai‘ a as az ismétldé Bzésé is, 100
57.
10. Genetikai tanacsadas: gondozas, fejlesztés, rehabilitaci o
megtervezése s8.
11. Genetikai tanacsadas: érzékszervi karosodasok o
i ill. id8szakos ol 59.
12. Jogi és etikai szempontok ismerete, megbeszélése (minden
orvos-beteg talélkozés alkalma 60.
13. Bioinformatika: adatkezelés szabalyainak betartasa
(minden orvos-beteg talilkozss 61.
62. |Részletes is felvetel, fenotipizalas 30 Részletes is felvetel fenotipizalas 150
63. ogya i, gyer ogya: i, 6 fizikalis vizsgalat 30
64. |Ugyeleti as esetén 30
Preteszt genetikai tanacsadas (Kivéve s és gravida prenatalis "
65. é
66. Polygénes 6ro! G ismétlédési dzatd becslése 20
terdpia vélasatds, utGkovetés, eset 100
67.
alapt software-k haszndlata a ban és a terdpia
68. 50
69. Anyagcsere sadrések 30
70. Genetikai a a 150
71. I in di; ika indikdci6i 20




A GREMIUMOK NEM FOGLALTAK ALLAST

Klinikai genetika
22/2012. (IX. 14.) EMMI rendelet

Képzési id6: 48 hénap
24 ho torzsképzési program:
6 ho siirg6sségi gyakorlat

3 hé SBO gyakorlat (Il. vagy lll. progresszivitasi szintli egyetemi vagy oktaté korhazi
osztalyon)

6 hét intenziv osztalyos gyakorlat

1 hé OMSZ mentégyakorlat

2 hét transzfuzioldgiai tanfolyam
1 ho torzsképzési tanfolyam
5 ho csecsem6- és gyermekgyodgyaszati gyakorlat

3 hé csecsemd- és gyermekgyogyaszati gyakorlat
2 ho gyermek-neuroldgiai osztalyon

4 ho szilészeti-n6gydgyaszati gyakorlat, benne: intrauterin diagnosztika
2 hé rehabilitacids gyakorlat
2 hé belgydgyaszati gyakorlat
2 hoé neuroldgiai gyakorlat (beleértve a pszichiatriat is)
2 hé altalanos laboratériumi diagnosztikai gyakorlat
24 ho szakgyakorlati képzés
8 ho citogenetikai laboratdriumi gyakorlat (beleértve a molekularis citogenetikai gyakorlatot
is)
4 hé molekularis genetikai laborgyakorlat
8 hé genetikai tanacsadasi gyakorlat (beleértve az alapveté kommunikacids készségek, a
pszicholdgiai ismeretek elsajatitasat; jarébeteg rendelést, szindréma-diagnosztikat, genetikai
tesztek indikaciojat)
4 ho onkoldgiai, hematoldgiai gyakorlat




A GREMIUMOK NEM FOGLALTAK ALLAST

Klinikai genetika
22/2012. (IX. 14.) EMMI rendelet

Beavatkozasok Esetszam

1. Citodiagnosztika
1. Vizsgélati mintak tenyésztése

1.1. periférids vér 10
1.2. csontveld 10
2. Kromoszéma preparalas (inditas, hipotonizalas,

fixalas,

savozas, festés)

2.1. periférias vér 10
2.2. csontveld 10

3. Kromoszéma analizal6 szoftver hasznalata
kariotipizalashoz

3.1. normalis kariotipusu minta értékelése 30

3.2. kéros konstituciondlis kariotipusd minta értékelése 20

3.3. kéros kariotipusu csontvel minta értékelése 20

4. Kariotipus leirdsa (ndmenklatura, ISCN szerint, a 20

vizsgélati eredmény szbveges interpretalasa)

5. Mozaikos esetek kivizsgalasa, mozaicizmus 5

jelentéségének megitélése

6. Genetikai tesztek indikacioi, diagnosztikai algoritmus 20

velesziletett rendellenességekben

7. Genetikai tesztek indikacioi, diagnosztikai algoritmus 10

infertilitdsban

8. Genetikai tesztek indikacidi, diagnosztikai algoritmus 10

onkohematoldgiai betegségekben

9. Citogenetikai eltérések diagnosztikai terapids és

prognosztikai jelentGségének ismerete 10

onkohematoldgiai betegségekben

(esetelemzések)

10. FISH vizsgalat kivitelezése, eredmény értékelése, 50

interpretélasa

11. FISH probak szignal-mintazatainak felismerése, 20

értelmezése

12. Multicolor-FISH mddszer ismerete, indikacidi és 10

értékelése

13. Mintdk archivaldsanak mddja (diagnosztikus és minden

kutatasi céllal), biobanki el6irasok ismerete esetben
minden

14. Adatkezelés szabdlyainak ismerete

esetben




2. Molekularis genetikai diagnosztika

1. DNS izoldlds vérbdl 50
2. DNS izolalas szoveti mintabdl ill. chorion mintabdl 10
génenkén
S g . t20
3. MLPA: 4 kiilonb6z6 tipusu betegségben DNS
mintdval
4. Sanger-féle szekvenalas: 5 gén teljes szekvendldsa génenkén
forward és reverz primerekkel, futtatas kapillaris t10
gélelektroforézisen, szekvencia kiértékelé mintéval
génenkén
5. Next generation sequencing: 5 gén teljes szekvenalasa t10
(vizsgalatban valé részvétel) mintéval
6. CGH analizis gén-szint(i ill. citogenetikai eltérésekre 20
egyenként
7.5 gén pontmutdcidjanak kimutatasa PCR-RFLP 10-10
reakcidval mintaval
egyenként
10
8. Southern blot analizis, genomialis préba hibridizacid beteg DNS

radioaktiv jeloléssel, autoradiografiaval, 3 kilonboz6
betegségben

mintdjaval

9. Genomidlis génproba fenntartasa baktérium torzsben,

izoldlasa plazmidbdl, inszertum kinyerése (eljaras 5 préba
megtekintése)
metodikd
nként
20-20
10. Real-time kvantitativ PCR reakci6 SYBR Green DNS
jeloléssel ill. fluoreszcens hibridizacids proba médszerrel mintaval
metodika
11. Fluoreszcens PCR (triplet-primed , repeat-primed és nként
egyéb reakciok). Futtatds kapillaris gélelektroforézisen, 40-40
kiértékelés mintaval
5

génldkusz

’

egyenként
30-30

12. Fragment analizis radioaktiv ill. fluoreszcens jel6léssel mintaval
3. Sziilészeti-, n6gydgyaszati genetika
1. Részvétel legaldbb olyan reprodukcidval kapcsolatos
tandcsadason, amely a tanacskérének elsé jelentkezése 200
2. Tanacskérd ellatdsa onélldan, feltgyelet mellett 100
3. Els@ trimeszteri ultrahangos szlir6vizsgalat 50
4. Masodik trimeszteri ultrahangos sziirévizsgalat 50
5. Terhes tanacsadas 20
6. Intrauterin diagnosztika indikacidi 20
7. Chorionboholy mintavételt (asszisztélas) 20

. L . P s 20
8. Amniocentesis kivitelezése ( megtekintés ill. asszisztalas)
9. Magzatviz sejtek tenyésztése, kromoszéma preparalds,
kariotipizélas 20
10. Biokémiai magzati diagnosztika 10
11. Kromoszdma rendellenességek kimutatasanak, mddszereinek 10
ismerete (kariotipizélas, FISH, Q-PCR):
4. Gyermekgyogyaszati genetikai szakrendelés, genetikai
tandcsadés
1. Csalddi anamnézis felvétele 20
2. Csalddfa elemzés 20
3. Diszmorfoldgiai alapfogalmak és a diszmorfia megitélése 20
rendellenes gyermekeken
4. A leggyakoribb tébbszérés rendellenességek/szindromék 20
felismerése
5. Mintavétel a kiilonb6z6 vizsgalatokhoz 30
6. Genetikai tesztek indikdcidja, az eredmény értékelése a 20
diagndzis és progndzis szempontjabol
7. Genetikai tesztek interpretdcioja a sziil6k, a csalad felé, a 20
teend6k megbeszélése
8. Szindrémakeresés: internetes adatbazisok, szindroma atlaszok 10
hasznalata
9. Genetikai tandcsadds az ismétl6dés megelGzésére (prenatalis 10
diagnosztika indikdacidja)
10. Genetikai tanacsadds: gondozas, fejlesztés, rehabilitacio
megtervezése 10
11. Genetikai tandcsadas: érzékszervi karosodasok 10

felismerése, ill. id&szakos ellenérzése

12. Jogi és etikai szempontok ismerete, megbeszélése (minden
orvos-beteg taldlkozds alkalmaval)

13. Bioinformatika: adatkezelés szabdlyainak betartasa
(minden orvos-beteg talalkozas alkalmaval)




Klinikai Genetika
1. részvizsga leirasa
Gyakorlati vizsgafeladat
Avi lad: Idasara rendelkezésre a1l idGtartam: 60 perc.
Avi ladat értékelésének jai: az altalanos siirg6sségi t ismerete kiilonds tekintettel az 6rokletes b égekre. A vizsgah
A vizsgafeladat kapcsan minimélisan 3 db kompetenciat kell megmérni (22/2012. EMMI rendelet) az 20.3.1.3 pont listahol.

Athe alanininal 1 16 felad:

doan gyakorlati ré végrehajtasa.

2. részvizsqa leirésa

A részvizsga megnevezése: a 20.3.2.1 pont szerinti képzést lezard részvizsga

Preteszt genetikai tanacsadasi részvizsga

Gyakorlati vizsgafeladat

A vizsgafeladat stlyaranya: 50%.

A vizsgafeladat megoldasara rendelkezésre allo idétartam: 90 perc.

A vizsgafeladat értékelésének szempontjai: Genetikai tanacsadas gyakorlati alapjai (auto-, és csaladi anamnézis felvétel, betegvizsgalat, diagnosztikus és terapias terv készitése). A vizsgahoz kapcsolddéan
gyakorlati részfeladat végrehaijtasa.

A vizsgafeladat kapcsan minimalisan 5 db kompetenciat kell megmérni a 20.3.2.3. pontban meghatarozottak kozdil.

Szébeli vizsgafeladat

A vizsgafeladat stlyaranya: 50%.

A vizsgafeladat megoldasara rendelkezésre allo idétartam: 60 perc.

A vizsgafeladat értékelésének szempontjai: Az elméleti tudasszint megitélése.

A 2. részvizsoa tételek:

Csaladfa felvétel, a genetikai anamnesis szempontjai

. Oroklédés modok

Genetikai alapfogalmak (penetrancia, expressivitas, lokus heterogenitas, allelikus heterogenitas, pleiotropia)

Genetikai tanacsadas alapelvei

Karrier sziirés

Non invaziv és invaziv prenatalis diagnosztika

Premplantécids genetikai diagnosztika

. A genetikai tandcsadas etikai és jogi hattere

A Humangenetikai Torvény

10. Polygénes 6roklédésii t
11. Dysmorpholdgiai jegyek leirasa

12. Szindrémakeresés, a leggyakoribb szindromak felismerése
13. Uisziilottkori sziirések

14. WEB alapu dontéshozatalt timogatd honlapok, software-k
15. Biobankok

©ONOYL A WON P

©

k meghatarozasa




