1. A képzési program adatai

A TANTARGY ADATLAPJA
Orvosi genetika

Egyetemi tanév 2026-2027

1.1. Fels6oktatasi intézmény

Babes-Bolyai Tudomanyegyetem, Kolozsvar

1.2. Kar

Orvos- és Egészségtudomanyi Kar

1.3. Intézet

Orvos- és Egészségtudomanyi Intézet

1.4. Szaktertiilet

Biologia

1.5. Képzési szint

Magiszteri, 4 félév, nappali

1.6. Tanulmanyi program/ Képesités

Orvosi bioldgia (magyar nyelven)/Biolégus (M.Sc,)

1.7. Képzési forma Nappali
2. A tantargy adatai
2.1. A tantargy neve ‘ Orvosi genetika A tantargy kddja BMM6405

2.2. Az el6adasért felelGs tanar neve

Dr. Székely Gyongyi

2.3. A szemindriumért felel4s tanar neve

Dr. Székely Gyongyi

2.4. Tanulmanyi év I ‘ 2.5. Félév

2 2.6 Ertékelés médja Vizsga

2.7. Tantargy rendszere | Kotelezd

2.8. Tantargy tipusa Alaptargy

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

3.1. Heti 6raszam 4 | melybdl: 3.2. el6adas 2 | 3.3.szemindarium/labor/projekt 2

3.4. Tantervben szerepld 6sszéraszam | 126 | melybdl: 3.5. el6adas 28 3.6 szeminarium/labor 28
Az egyéni tanulmanyi idé (ET) és az 6nképzési tevékenységekre (OT) szant id6 elosztasa: ora
A tankonyv, a jegyzet, a szakirodalom vagy sajat jegyzetek tanulmanyozasa (ET) 40
Konyvtarban, elektronikus adatbazisokban vagy terepen val6 tovabbi tajékozddas 10

Szeminariumok/ laborok, hazi feladatok, portfdliok, referatumok, esszék kidolgozasa

(nagyobb vagy egyenld a tantargy naptdrdban az ellendrzési feladatokra el8irt 6sszéraszammal) 10
Egyéni készségfejlesztés (tutoralas) 4

Vizsgak 6

Mas tevékenységek: 0

3.7. Egyéni tanulmanyi id6 (ET) és 6nképzési tevékenységekre (OT) szant id6 6sszéraszama 70

3.8. A félév 6sszoraszama 126

3.9. Kreditszam 5

4. El6feltételek (ha vannak)

4.1. tantervi -

4.2. kompetenciabeli -

5. Feltételek (ha vannak)

5.1. Az el6adéas lebonyolitadsanak feltételei

Videoprojektor jelenléte.

5.2. A szemindrium/ labor lebonyolitdsanak feltételei

A vizsgara valo jelentkezés feltétele a szeminariumok
90%-4an valo részvétel.

6.1. A tanulmanyi program elvégzése soran elsajatitott kompetenciak (a tantervbdl kell atvenni)

Szakmai kompetencidak

Kompetencia

kédja Kompetencia




A tudomanyos adatok kritikus elemzésének képessége, valamint a modern mddszerek és technoldgiak

CP3 SRy
értékelése.

CP4 A vizsgalati eredmények helyes értelmezése és ezek dsszekapcsolasa a lehetséges klinikai
allapotokkal, a szakmai kompetencia hatarain beliil.

CP6 Az adatok kezelése és az eredmények jelentése, a pontossag, a bizalmas kezelés és a nyomon
koévethet6ség biztositdsaval.

Transzverzalis kompetenciak
Komp,et_enc1a Kompetencia
kodja

CT2 A szakmai etika elveinek, a bizalmas adatkezelés szabalyainak, valamint az adatvédelemre és a
biobiztonsagra vonatkozd el6irdsok betartdsa.

CT3 Az eredmények, eljarasok és miiszaki problémak hatékony kommunikalasanak képessége.

6.2. A tanulmanyi programra jellemzo6 képzési eredmények (a tantervbdl kell atvenni)

A tantargy altal megcélzott tanulasi eredmények

Kompetencia Ismeret és megértés Specifikus tudomanyos készségek
kddja (Knowledge and understanding) (Specific academic skills)
- oy ag A végz6s hallgato képes legyen a molekularis
A genetikai anyag szerkezetére és miikodésére, az 5208 hal's bes eeY! P
, ’ ‘o . , orvosi biol6gia fogalmait és informaciéit
emberi betegségek molekuldris mechanizmusaira, . e 4 NS
: P s (s elemezze, integrdlja és alkalmazza a fiziol6giai
CP1 valamint a molekuldris diagnosztika és terapia . . ‘oz
. L ax . és koros folyamatok értelmezésében,
alapelveire vonatkozd el6rehaladott ismeretek . . o s .
e tudomanyos érvelést és kritikus gondolkodast
elsajatitasa. .
hasznélva.
_ . iz o a1 A végzbs hallgaté képes legyen a genetikai és
A gén- és kromoszémamutaciokra, az 6roklodés § , g . p . ,gy g
: ) kromoszémalis szindrémak fenotipusos
mechanizmusaira, a . P - .
. , . felismerésére, a kariotipusok és
kromoszéma-rendellenességekre, valamint az . ., , P
CP5 o . . oo szekvenciavaridansok értelmezésére a
orokletes betegségek és a daganatok genetikai o . : .
. . . et nemzetkozi nevezéktan szerint, valamint a
alapjaira vonatkoz6 magas szintii ismeretek T tes g o .
Atz genetikai eltérések klinikai tiinetekkel valo
elsajatitasa. - (s
Osszekapcsoldsdra
A modern molekuldris genetikai és citogenetikai A végzbs hallgaté képes legyen a genotipus
technikdk (PCR, qPCR, szekvenadlas, citogenetikai meghatdrozadsahoz sziikséges laboratériumi
CP6 vizsgdlatok) alapelveinek és alkalmazdsainak technikdk alkalmazdasdra, a szekvenaldsi

ismerete, amelyek a genotipus meghatarozasaban és
a genetikai betegségek diagnosztikajaban
haszndlatosak.

eredmények értelmezésére, csaladfak
készitésére és elemzésére, valamint az
oroklédési valosziniliségek kiszdmitasdra.

7. Targy-specifikus tanulasi eredmények

Ismeret és megértés (Knowledge and understanding)

1. A végz6s hallgatd ismeri és érti a daganatképzddés, a tumorprogresszio és az attétképzés sejtes és molekuldris
mechanizmusait, valamint az onkolégiai molekuldris diagnosztika alapelveit.

Specifikus tudomanyos készségek (Specific academic skills)

1. A végzds hallgaté képes értelmezni az onkolégidban alkalmazott sejtes és molekuldris bioldgiai technikdkkal nyert
adatokat, valamint relevans kisérleti terveket kidolgozni.

8. A tantargy tartalma

Megjegyzések
8.1 Eldadas Didaktikai médszerek
1. Bevezetés. Az orvosi genetika alapjai és | frontdlis el6adds 2 Ora
szerepe: orvosgenetikai alapfogalmak.
2. Oroklgdés: citomorfologia, frontalis el6adas 2 6ra
citogenetikai vizsgalatok, human
kariotipus, kromoszéma savozas.
3. Oroklédés: kéros human kariotipus, frontalis el6adas 2 Ora
autoszémalis rendellenességek, nemi
kromoszdéma rendellenességek.




4. Oroklédés torvényei: autoszémalis frontalis el6adas 2 ora
domindns és autoszomalis recessziv

oroklodés.

5. Oroklédés térvényei: intermedier, frontalis el6adas 2 Ora
multifaktoridlis és nemi

kromoszédmdakhoz koétott oroklédés.

6. Altalanos citogenetika: normal human | frontalis el6adas 2 Ora
kariotipus, kromoszémalis

heteromorfizmus, mitdzis, meidzis,

spermatogenezis.

7. Az 6rokl6dés patoldgidja: anyagesere-, | frontdlis el6adas 2 Ora
zsirsav- és aminosav betegségek.

8. Az 6rokl6dés patologidja: a vér-, frontélis el6adas 2 6ra
epitélium- és kotdszoveti betegségek

9. Mutdcidk és hatdsuk: szomatikus- és frontdlis el6adds 2 6ra
csirasejtek mutdciéi, mutagén hatdsok.

10. Embrioldgiai és teratologiai frontdlis el6adds 2 6ra
alapfogalmak: gametopatiak,

blasztopatidk, embriépatidk, teratoldgia.

11. Embriondlis hemolitikus betegségek: | frontalis el6adas 2 6ra
az Rh és ABO vércsoport

inkompatibilitdsa, apasagi teszt.

12. Onkogenézis és rak: onkogenetikai frontdlis el6adds 2 6ra
alapfogalmak, rak kialakuldsa és kezelése.

13. Genetikai vizsgalatok, epidemiolégiai | frontdlis el6adas 2 6ra
alapfogalmak: epidemiologiai analizisek.

14. Genetikai tanacsadas: 6rokl6dé frontdlis el6adds 2 Ora

genetiakai betegségek, genetikai
tandcsadds, prenatdlis diagnosztika.

Konyvészet

1. ,Papp Z, Klinikai Genetika, 1995

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

3. Lewin B, Genes IX, 2007

4. Borissza E,, Villanyi A., Zentai G., Ot6som lesz genetikabol, Miiszaki Kiadg, 2010

8.2 Szeminarium Didaktikai mdédszerek Megjegyzések
1. Az orvosi genetika alapjai és szerepe: frontdlis megbeszélés 2 Ora
genetikai alapfogalmak.

2. Citomorfolégia, citogenetikai frontélis megbeszélés 2 Ora
vizsgalatok, human kariotipus,

kromoszdéma savozasi technikdk.

3. Autoszomalis- és nemi kromoszdéma frontélis megbeszélés 2 6ra
diszfunkciok vizsgalata. Kariotipus

vizsgdlati lapok.

4. Autosz6émalis- domindns és recessziv frontélis megbeszélés 2 Ora
oroklédés.

5. Intermedier, nemi kromosz6omalis és frontélis megbeszélés 2 6ra
multifaktoridlis 6roklédés.

6. Citogenetikai vizsgalati modszerek: frontalis megbeszélés 2 6ra
human kariotipus vizsgalatok.

7. Referatumok bemutatdsa: szénhidrat-, frontalis bemutatas 2 Ora
lipid- és aminosav anaygcsere

rendellenességekrol.

8 Referatumok bemutatasa: 6roklott vér-, | frontalis bemutatas 2 6ra
epitélium és kotdszoveti

rendellenességekrol.

9. Mutagén tényezok és hatasuk: frontalis megbeszélés 2 6ra

germinativ és szomatikus mutdciok.




10. Gametopatiakat, blasztopatiakat és frontalis megbeszélés 2 ora
embridpatiakat szemléltetd képek

kiértékelése.

11. Az Rh és ABO vércsoport frontalis megbeszélés 2 6ra
inkompatibilitds vizsgdlata, apasagi teszt.

12. Rak kialakuldsa, onkogenezis, frontélis megbeszélés 2 Ora
onkogének.

13. Szemindrium poétlasa. frontélis megbeszélés 2 Ora
14. Ismeretek ellendrzése. szdbeli vizsga 2 6ra
Konyvészet

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

2. Weaver R.F. and Hedrick P.W,, Genetika, 2000

3. Lewin B., Genes IX, 2007

4. Biology: Science for Life: Coleen Belk and Wirginia Borden, 2003

5, Borissza E., Villanyi A., Zentai G., Otosom lesz genetikabol, Miiszaki Kiado, 2010
6. http://klinikaigenetika.hu/

9. Ertékelés

9.1 Ertékelési kritériumok ]
Tevékenység tipusa 9.2 Ertékelési mdodszerek 9.3 Aranya a végso jegyben

A leadott kurzusok frasbeli vizsga. 80%
anyaganak ismerete.

9.4 El6adas A tanult informaciok
hasznalata 1j
kontextusban.

Az elsajatitott fogalmak Szobeli vizsga. 20%
megfeleld kontextusban
9.5 Szeminarium/ val6 haszndlata.

Labor Normal és koros
kariotipusok felismerése €s
értékelése.

9.6 A teljesitmény minimumkoévetelményei

e A kurzus anyaganak 50%-os ismerete.
e A szemindriumokon elsajatitott informaciok 60%-os ismerete.

10. SDG-ikonok (Fenntarthato fejlédési célok/ Sustainable Development Goals)
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A fenntarthato fejlédés altalanos ikonja
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Szeminarium felelGse:
Dr. Székely Gyongyi

El6adas felelGse:
Dr. Székely Gyongyi

Kitoltés id6pontja:
2026.04.04

Az intézeti jovahagyas datuma:
2026.04.20

Intézetigazgato:
Dr. Vlad-Alexandru Toma



