A TANTARGY ADATLAPJA

1. A képzési program adatai

1.1 Fels6oktatasi intézmény | Babes—Bolyai Tudomanyegyetem Kolozsvar
1.2 Kar Biologia és Geoldgia

1.3 Intézet Bioldgia és Okoldgia magyar vonal

1.4 Szaktertilet Bioldgia

1.5 Képzési szint 2 év, Magiszteri

1.6 Szak / Képesités Orvosi Biologia / orvosbiolégus

2. A tantargy adatai

2.1 A tantargy neve | Orvosi genetika

2.2 Az elbadasért felelds tanar neve Dr. Székely Gyongyi

2.3 A szeminariumért felel6s tanar neve | Dr. Székely Gyongyi

2.4 Tanulmanyi év| 1 [2.5 Félév| 2 [2.6. Ertékelés madja| V | 2.7 Tantargy tipusa] K

3. Teljes becsiilt id6 (az oktatasi tevékenység féléves raszama)

3.1 Heti 6raszam 4 melybdl: 3.2 eléadas| 2 3.3 szeminarium/labor | 2
3.4 Tantervben szerepl6 Ossz-Oraszam| 4 | melybdl: 3.5 eldadas| 2 3.6 szeminarium/labor | 56
A tanulmanyi id6 elosztasa: Ora
A tankonyv, a jegyzet, a szakirodalom vagy sajat jegyzetek tanulmanyozésa 35
Konyvtarban, elektronikus adatbazisokban vagy terepen vald tovabbi tajékozodas 10
Szeminariumok / laborok, hazi feladatok, portoféliok, referatumok, esszék kidolgozasa 14
Egyéni készsegfejlesztés (tutoralas) 10
Vizsgak 8
Mas tevékenységek: .................

3.7 Egyéni munka 0ssz-6raszama 72

3.8 A félév Ossz-06raszama 56

3.9 Kreditszdm 5

4. Elofeltételek (ha vannak)

4.1 Tantervi °

4.2 Kompetenciabeli o

5. Feltételek (ha vannak)

5.1 Az eloadas
lebonyolitasanak feltéetelei

Videoprojektor jelenléte.

5.2 A szeminarium / labor A vizsgéara valo jelentkezés feltétele a laborgyakorlatok 80%-an vald
lebonyolitasanak feltéetelei részvétel.




6. Elsajatitando jellemz6 kompetenciak

el6adni.

Szakmai kompetenciak
[ ]

e Legyenek képesek felismerni és kiilombséget tenni egy normal és egy mutans emberi
kariotipus kozt, ismerjenek tobb, kromoszoéma rendellenességbdl adodo genetikai
betegseget, és ismerjék ezel kovetkezményeit.

Legyenek képesek szakirodalmat keresni, a tantargy témajaba ill6 cikkeket kidolgozni és

Transzverzalis
kompetenciak

e Az ujonnan tanult fogalmak hasznalata mas szakterileteken is.

o Az elméleti 6rakon tanult fogalmak hasznalata a szeminariumok alkalmaval is.

7. A tantargy célkitiizései (az elsajatitando jellemz6 kompetenciak alapjan)

7.1 A tantargy altalanos e A tantargy els6dleges célja az, hogy a diakok altalanos ismereteket

celkitlizése szerezzenek az orvosi genetikardl, ismerjenek és alkalmazzanak
kiilonboz6 citogenetikai modszereket.

7.2 A tantargy sajatos e Az Orvosi genetika tantargy f6 célja, hogy a diakok ismerjék és

célkitiizései megértsék a genetikai 6roklddés alapjait a citomorfologia keretén

= 7=z

mintakat.

belll, tudjanak felismerni egy normal és egy mutans human
kariotipust, autoszémalis és nemi kromoszémalis mutacidkat, a
mutaciok hatasat, valamint az 6roklédés torvényeit és az 6rokldodés

o Képesek legyenek felismerni €s kiértékelni kiilonb6z6 genetikai

8. A tantargy tartalma

8.1 El6adas Didaktikai médszerek | Megjegyzések
1. Bevezetés. Az orvosi genetika alapjai és szerepe: frontalis eléadas 2 Ora
orvosgenetikai alapfogalmak.

2. Oroklédés: citomorfologia, citogenetikai frontalis el6adas 2 Ora
vizsgalatok, human kariotipus, kromoszdéma savozas.

3. Ordklédés: koros humén kariotipus, autoszomalis frontalis el6adas 2 Ora
rendellenességek, nemi kromoszéma

rendellenességek.

4. Orokl8dés torvényei: autoszomalis dominans és frontalis eldadas 2 Ora
autoszomalis recessziv 6roklodés.

5. Oroklédés torvényei: intermedier, multifaktorialis frontalis eldadas 2 Ora
€s nemi kromoszémakhoz kotott 6roklodés.

6. Altalanos citogenetika: normal human Kariotipus, frontalis el6adas 2 6ra

kromoszémalis heteromorfizmus, mitdzis, meiodzis,
spermatogenezis.




7. Az 6r6klédés patologiaja: anyagesere-, zSirsav- €s frontalis eléadas 2 Ora
aminosav betegségek.
8. Az 6roklddés patologiaja: a vér-, epitélium- és frontalis el6adas 2 bra
kotoszoveti betegségek
9. Mutéciok és hatdsuk: szomatikus- és csirasejtek frontalis eléadas 2 bra
mutacioi, mutagén hatasok.
10. Embrioldgiai és teratologiai alapfogalmak: frontalis eléadas 2 Ora
gametopatiak, blasztopatiak, embridpatiak, teratoldgia.
11. Embrionélis hemolitikus betegseégek: az Rh és frontalis el6adas 2 bra
ABO vércsoport inkompatibilitasa, apasagi teszt.
12. Onkogenézis és rak: onkogenetikai alapfogalmak, | frontalis el6adas 2 bra
rak kialakulasa és kezelése.
13. Genetikai vizsgalatok, epidemiologiai frontalis eléadas 2 Ora
alapfogalmak: epidemiologiai analizisek.
14. Genetikai tanacsadas: 6roklodo genetiakai frontalis eldadas 2 6ra
betegségek, genetikai tanacsadas, prenatélis
diagnosztika.
Konyvészet

1. Klinikai Genetika, Papp Z., 1995

2. A Klinikai Genetika Alapjai, Szemere G., 2000

3. Genes IX, Lewin B., 2007
8.2 Szeminarium / Labor Didaktikai médszerek | Megjegyzések
1. Az orvosi genetika alapjai és szerepe: genetikai frontéalis megbeszélés | 2 6ra
alapfogalmak.
2. Citomorfoldgia, citogenetikai vizsgalatok, human frontalis megbeszélés | 2 éra
kariotipus, kromoszoma savozasi technikak.
3. Autoszdmalis- és nemi kromoszoma diszfunkciok frontalis megbeszélés | 2 éra
vizsgalata. Kariotipus vizsgalati lapok.
4. Autoszomalis- dominans és recessziv oroklodés. frontalis megbeszélés | 2 dra
5. Intermedier, nemi kromoszomalis és multifaktorialis | frontalis megbeszélés | 2 6ra
oroklodeés.
6. Citogenetikai vizsgalati modszerek: human frontalis megbeszélés | 2 éra
kariotipus vizsgalatok.
7. Referatumok bemutatasa: szénhidréat-, lipid- és frontalis bemutatas 2 6ra
aminosav anaygcsere rendellenességekrol.
8 Referatumok bemutatasa: 6roklott vér-, epitélium és | frontalis bemutatas 2 Ora
kotészoveti rendellenességekrol.
9. Mutagén tényezok és hatasuk: germinativ és frontéalis megbeszélés | 2 6ra
szomatikus mutaciok.
10. Gametopatiakat, blasztopatiakat és embriopatiakat | frontalis megbeszélés | 2 éra
szemléltetd képek kiértékelése.
11. Az Rh és ABO vércsoport inkompatibilitas frontalis megbeszélés | 2 dra
vizsgalata, apasagi teszt.
12. Rék kialakulasa, onkogenezis, onkogének. frontalis megbeszélés | 2 éra
13. Epidemioldgiai vizsgalati modszerek. frontalis megbeszélés | 2 éra
14. Bioetika a genetikai tanacsadasban. frontalis megbeszélés | 2 dra

Konyvészet




1. Klinikai Genetika, Papp Z., 1995

2. A Klinikai Genetika Alapjai, Szemere G., 2000
3. Genetika, Weaver R.F. and Hedrick P.W., 2000
4. Genes IX, Lewin B., 2007

5. Biology: Science for Life: Coleen Belk and Wirginia Borden, 2003
6. http://klinikaigenetika.hu/

9. Az episztemikus kozosségek képviseldi, a szakmai egyesiiletek és a szakteriilet reprezentativ
munkaltatoi elvarasainak 6sszhangba hozésa a tantargy tartalmaval.

e Az el6adasok anyaga hasonlit a killfoldi egyetemeken tartott eléadasok elméleti anyagahoz, az

informdaciok folyamatosan frissiilnek az jonnan megjelend szakirodalmi anyagoknak megfelelden.

10. Ertékelés

Tevékenység tipusa

10.1 Ertékelési kritériumok

10.2 Ertékelési modszerek

10.3 Aranya a végso

] jegyben
10.4 El6adas A leadott kurzusok Irasbeli vizsga. 80%
anyaganak ismerete.
A tanult informéciok
hasznélata Uj
kontextusban.
10.5 Szeminarium / Labor| Az elsajatitott fogalmak Szdbbeli vizsga. 20%

megfeleld kontextusban
vald hasznalata.

Normal és kéros
kariotipusok felismerése
és értékelése.

10.6 A teljesitmény minimumkdvetelményei

e A Kkurzus anyaganak 50%-os ismerete.
e A szeminariumokon elsajétitott informéaciok 60%-os ismerete.

Kitoltés datuma

2022.02.08

Eloadas felelose

Dr. Székely Gyongyi

Az intézeti jévahagyas datuma

Intézetigazgato

Dr. Laszl6 Zoltan

Szeminarium felelOse

Dr. Székely Gyongyi




