Orvosi Genetika és Genomika PhD alprogram

Kotelez6 targyak

Programvezet6: Prof. Dr. Széll Marta, tanszékvezetd egyetemi tanar

Klinikai genetika-1. (2. vagy 4. szemeszter) (Felelés oktato: Prof. Dr. Széll Marta 28
ora 6 kredit)

Klinikai genetika-2. (2. vagy 4. szemeszter) (Felelés oktato: Prof. Dr. Széll Marta 28
ora 6 kredit)

Aktualitasok a humangenetikaban (2. vagy 4. szemeszter) Felel6s oktato: Prof. Dr.
Széll Marta 28 6ra 6 kredit)

Tantargyleiras

A hallgatok tajékoztatasa a tantargyi kovetelményekrél

Képzés neve: PhD nappali képzés

Tantargy cime: Klinikai genetika 1

Tantargy kodja: IODI-ORG-01

Tanév/félév: A képzés 1. vagy 2. évében, tavaszi szemeszter

Oktato(k) neve és elérhetésége (e-mail):

Prof. Dr. Széll Marta, email: szell. marta@med.u-szeged.hu

Dr. Nagy Nikoletta, email: nagy.nikoletta@med.u-szeged.hu

Dr. Bokor Barbara Anna, email: bokor.barbara.anna@med.u-szeged.hu

Dr. Pesei Zsoéfia Gabriella, email:felter pesei.zsofia.gabriella@med.u-szeged.hu
Dr. Lepran-Toérok Déra, email: torok.dora@med.u-szeged.hu

Dr. Csenki Marianna, email: csenki.marianna@med.u-szeged.hu

Dr. Pap Eva, email: papdobra@gmail.com

A tandra tipusa: eléadas

A tantargy Osszes oraszama: 28
A tantargy heti éraszama: 2

Tantargy kreditértéke: 6

Szamonkérés maodja: irasbeli 6tfokozatu beszamold

El6feltételek: nincs

Tantargy célja:

A targy célja, hogy a hallgatok atfogd, naprakész és klinikai fokuszu ismereteket
szerezzenek az orvosi genetika és genomika alapelveirdl, a human 6roklédés f6
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mechanizmusairdl, a monogénes és komplex betegségek genetikai hatterérdl,
valamint a korszer(i, legujabb genetikai és genomikai technoldgiak Kklinikai
diagnosztikai felhasznalasarol. A kurzus célja tovabba, hogy a hallgatok képessé
valjanak a genetikai eredmények klinikai interpretalasara, a genetikai tanacsadas
alapjainak megértésére, valamint a genetika és genomika szerepének felismerésére
a prevencioban, a szlréprogramokban, a terapias dontéshozatalban és a személyre
szabott orvoslasban.

A tantargy elvart kimeneti kdvetelményei:

A hallgaté a kurzus sikeres teljesitését kovetéen atfogd ismeretekkel rendelkezik a
a monogénes, kromoszoma-eredetli és multifaktorialis betegségek molekularis
hatterérdl, klinikai megjelenésérél és oroklédésmeneteirél. Képes attekinteni a
korszeri genomikai diagnosztikai modszerek — tobbek kozott az ujgeneracios
szekvenalas, a CNV-analizis és az epigenetikai tesztek — indikacioit és korlatait,
valamint képes alapvetd genetikai és genomikai vizsgalati eredmények
értelmezésére. A hallgatd ismeri a genetikai tanacsadas folyamatat, a
kommunikacids, etikai és jogi dsszefliggéseket, tisztaban van a human genetikai
kutatdsok hazai és nemzetkdzi szabalyozasi hatterével, és felismeri a genomikai
eredmények szerepét a Kklinikai dontéshozatalban, a kockazatbecslésben, a
prevencion beldl, valamint a személyre szabott terapias stratégiak kialakitasaban.

Témakorok:

1. Genetika és orvostudomany. A human genom. Genom programok, a

posztgenomi korszak, uj technolégiak

Kromoszdma rendellenességek klinikuma

Dominans és recessziv oroklédés klinikuma, betegségek

Epigenetika

Multifaktorialis 6roklédés, Komplex betegségek genetikaja, gén-kornyezet

kolcsOnhatasok jelentésége a komplex betegségek kialakulasaban

A human reprodukcio genetikaja. Prenatalis genetikai szlrés és

diagnosztika

7. Farmakogenetika, farmakogenomika

8. Teratogenezis. Teratogének a klinikai gyakorlatban. Dysmorphologia

9. Génterapia

10.Kockazatbecslés, Uj technoldgiak

11.A genetikai tanacsadas. Etikai és jogi vonatkozasok. Genetikai torvény,
génbankok. Helyi sajatsagok: Eurdpai Unio, US, Magyarorszag

12.Rosszindulatu betegségek genetikaja, genomikaja.

13. A genomika eredményeinek felhasznalasa a diagnosztikaban, a terapiaban
€s a human betegségek megel6zésében
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A tanulasi eredmények elérését tamogatdé modszerek:

A tanulasi eredmények elérését frontalis, prezentacio-alapu elméleti eléadasok,
illusztrativ esettanulmanyok, aktualis klinikai példak, szemléltetd6 genomikai adat- és
variansertelmezési példak, valamint a legujabb nemzetkdzi ajanlasokra és guideline-
okra (ACMG/AMP, ESHG) épuld, bizonyitékalapu szemlélet tamogatja. A kurzus
hangsulyt helyez a gyakorlat-orientalt szemlélet kialakitasara, a kritikus
irodalomolvasas fejlesztésére és az 6nalldé tudomanyos tajékozédasra, kulénds
tekintettel a modern genomikai technologiak klinikai interpretacidjara és

2




alkalmazasara. Az oktatas soran kiemelt modszertani elem az interaktiv oktatoi-
hallgatéi diskurzus, az iranyitott szakirodalom-kivalasztas és az aktualis kutatasi
példak beemelése, melyek el6segitik a klinikai genetikai gondolkodasmod mélyebb
megeértését és integraciojat.

Az elvart tanulasi eredmények elsajatitasanak ellendrzése:

Az elsajatitott tananyag ellenérzése irasbeli beszamol6 formajaban torténik, amely
a tantargy teljes tematikajat lefedd, integrativ jellegi kérdéseket tartalmaz, és
egyarant értékeli a hallgatok elméleti ismereteit, a genetikai és genomikai
Osszefuggések megértését, valamint azok klinikai szinti alkalmazhatésagat. A
vizsga soran a hallgatok képességét mérjuk arra, hogy az el6adasok soran
megismert fogalmakat, mddszertanokat, varians értelmezési szempontokat és
klinikai példakat szintetizalni tudjak, tovabba vissza tudjak adni a modern genomika
diagnosztikai, prognosztikai és terapias vonatkozasait. Az értékelés Otfokozatu
eérdemjegy skalan torténik.

Kotelez6 irodalom:

1. Olah Eva: Klinikai Genetika. Medicina kiadd. Kiadas éve: 2015.

2. Turnpenny D Peter: Emery,s Elements of Medical Genetics. Elsevier Health
Sciences kiado. Kiadas éve: 2021.

https://shop.elsevier.com/books/emerys-elements-of-medical-genetics-and-

genomics/turnpenny/978-0-7020-7966-5

Ajanlott irodalom:

1. Read P Andrew, Donnai Dian: New Clinical Genetics. Scion kiadd. Kiadas éve:
2020.
https://www.amazon.com/Clinical-Genetics-fourth-Andrew-Read/dp/1911510703

2. Cohn Ronald, Scherer Stephen, Hamosh Ada: Thompson & Thompson
Genetics and Genomics in Medicine. Elsevier Health Sciences kiadé. Kiadas
eve: 2023.

https://www.libristo.hu/hu/konyv/thompson-thompson-genetics-and-genomics-in-

medicine

Tantargyleiras

A hallgatok tajékoztatasa a tantargyi kovetelményekrol

Képzés neve: PhD nappali képzeés alprogramhoz kotott kotelez6 targy

Tantargy cime: Klinikai genetika 2

Tantargy kodja: IODI-ORG-02

Tanév/félév: A képzés 1. vagy 2. évében, tavaszi szemeszter

Oktato(k) neve és elérhetésége (e-mail):
Prof. Dr. Széll Marta, email: szell. marta@med.u-szeged.hu
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Dr. Nagy Nikoletta, email: nagy.nikoletta@med.u-szeged.hu

Dr. Pesei Zso6fia Gabriella, email: pesei.zsofia.gabriella@med.u-szeged.hu
Dr. Bacsa Sarolta, email: bacsa.sarolta@med.u-szeged.hu

Dr. Sulak Adrienn, email: sulak.adrienn@gmail.com

Dr. Tombacz Doéra, email: tombaczdori@gmail.com

Dr. Ujfaludi Zsuzsanna, email: ujfaludi.zsuzsanna@med.u-szeged.hu

Dr. Pongor Lérinc, email: Lorinc.Pongor@hcemm.eu

A tandra tipusa: eléadas

A tantargy 0sszes 6raszama: 28
A tantargy heti 6raszama: 2

Tantargy kreditértéke: 6

Szamonkérés maodja: irasbeli 6tfokozatu beszamold

Elofeltételek: nincs

Tantargy célja:

A tantargy célja, hogy a hallgatok atfogd, gyakorlati szempontu ismeretet
szerezzenek a korszerl molekularis genetikai és genomikai vizsgalatok médszertani
alapjairdl, klinikai alkalmazhatésagarol és korlatairdl. A kurzus a hagyomanyos
citogenetikatél kezdve az Ujgeneracidos szekvenalasi platformokon és a
bioinformatikai feldolgozason at a funkcionalis genomikai megkozelitésekig biztosit
rendszerszintl attekintést. Kiemelt hangsulyt kapnak a valos klinikai példak,
kuldonésen az onkogenetikai, neurogenetikai és genodermatosis terlletek. A
hallgatok célzottan megismerik a diagnosztikus workflow kritikus |épéseit:
mintakezelés — adatnyerés — bioinformatika — értelmezés — klinikai riport. A targy
tamogatja a kutatasi és transzlaciés gondolkodasmddot, valamint el6segiti a
multidiszciplinaris egyuttmikodésekben vald kompetens részvételt. A kurzus
elvégzésével a hallgatok képesek lesznek a genetikai eredmények bizonyitékalapu,
klinikailag értelmezett alkalmazasara.

A tantargy elvart kimeneti kdvetelményei:

A tantargy teljesitését kdvetéen a hallgaté atfogd ismeretekkel rendelkezik a
korszer(i citogenetikai, molekularis genetikai, uUjgeneraciés szekvenalasi és
epigenetikai vizsgalati modszerek mikodeésérdl, indikacidirdl, eldényeir6l és
korlatairdl. Képes a diagnosztikai és kutatasi workflow kritikus 1épéseinek
értelmezésére, beleértve a preanalitikai tényezOket, a library el6készitést, a
szekvenalasi platformokat, a bioinformatikai értékelést, min&ségellenbrzést,
variansannotaciét és a Kklinikai interpretaciot. A hallgaté felismeri a technikai,
bioinformatikai, statisztikai és Kklinikai interpretacidés limitaciokat, és kritikus
szempontokat tud alkalmazni az eredmények értékelése soran. Alapvetd szinten
értelmezni tud variansannotacios kimeneteket, és at tudja latni az evidenciaszintek
hierarchigjat (pl. ACMG/AMP iranyelvek, populaciés gyakorisagok, funkcionalis
adatok relevanciaja). A kurzus elvégzése képessé teszi a transzdiszciplinaris




kommunikaciéra, valamint klinikailag relevans, jol definialt kérdések
megfogalmazasara genetikai vizsgalati stratégia kialakitasa soran.

Témakorok:

1. Hagyomanyos citogenetikai vizsgalati médszerek és alkalmazasi koreik
(kariotipizalas, FISH)

MLPA és array-CGH vizsgalatok

Hagyomanyos PCR mddszerek és szekvenalas (RT-PCR, qPCR, digitalis
PCR, kapillaris szekvenalas)

Uj generéacids szekvenalas (NGS) elmélete és laboratériumi metodikai, minta
el6keészitées

Hosszu leolvasasu teljes genom szekvenalas ujdonsagai

Funkcionalis vizsgalati médszerek: NIPT-ek

Kromoszdma-rendellenességek (szambeli és strukturalis eltérések) — esetekkel
Onkohaematoldgiai modszerek

Bioinformatika modszerek

10. Array CGH, optikai genom térképezés

11. Epigenetikai vizsgalatok
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A tanulasi eredmények elérését tamogatd modszerek:

A tanulasi eredmények elérését a frontalis el6adas, esetalapu szemléltetés,
modszertani demonstraciok, aktualis szakirodalmi példak integralasa, valamint
iranyitott megbeszélések tamogatjak. A hallgaték 1 alkalommal révid (10 perces
elbadas + 5 perces megbeszélés) hallgatéi prezentacioét tartanak egy aktualis
modszertani témahoz kapcsolddd kozlemény alapjan, amely nem mindsul
érdemjegyet befolyasolé vizsgarésznek, de feltétele a vizsgara bocsatasnak. A
kurzus soran hangsulyos a kritikus értelmezésre 6szténzé interaktiv kérdésfeltevés,
illetve a dontéstamogatd gondolkodas erésitése valds klinikai és kutatasi példakon
keresztul.

Az elvart tanulasi eredmények elsajatitasanak ellenérzése:

Az elvart tanulasi eredmények elsajatitasanak ellenérzése irasbeli vizsga
formajaban torténik, amely a moddszertani ismeretek, az alkalmazasi terlletek,
valamint az értelmezési és kritikai elemzd készségek felmérésére iranyul. A
vizsgafeladatok a genomikai diagnosztikai workflow kulcslépéseinek megértését, a
modszertanok  indikacidinak  és  korlatainak  atlatasat, valamint a
variansértelmezéssel kapcsolatos alapfogalmak helyes alkalmazasat mérik. Az
értékelés alapja az irasbeli beszamolo.

Kotelez6 irodalom:

hand-out

Ajanlott irodalom:

Célzott PubMed kereséssel letolthetd6 mddszertani tudomanyos kozlemények.




Tantargyleiras

A hallgatok tajékoztatasa a tantargyi kovetelményekrél

Képzés neve: PhD nappali képzés alprogramhoz kotott kotelez6 targy

Tantargy cime: Aktualitasok a human genetikaban

Tantargy kodja: IODI-ORG-03

Tanév/félév: A képzés 1. vagy 2. évében, tavaszi szemeszter

Oktato(k) neve és elérhetésége (e-mail):

Prof. Dr. Széll Marta, email: szell. marta@med.u-szeged.hu
Dr. Nagy Nikoletta, email: nagy.nikoletta@med.u-szeged.hu
Dr. Laszl6 Zsuzsanna, email: laszlo.zsuzsanna@med.u-szeged.hu
Dr. Kalmar Tibor, email: kalmar.tibor@med.u-szeged.hu

Dr. Mardéti Zoltan, email: maroti.zoltan@med.u-szeged.hu

Dr. Buzas Krisztina, email: buzas.krisztina@med.u-szeged.hu
Dr. Toth Sara, email: toth.sara@med.u-szeged.hu

Prof. Dr. Duda Ern6, email: duda.erno@med.u-szeged.hu

Dr. Danis Judit, email: danis.judit@med.u-szeged.hu

Dr. Pongor Lérinc, email: lorinc.pongor@hcemm.eu

A tandra tipusa: eléadas

A tantargy 0sszes oraszama: 28
A tantargy heti 6raszama: 2

Tantargy kreditértéke: 6

Szamonkérés maodja: irasbeli 6tfokozatu beszamold

Elofeltételek: nincs

Tantargy célja:

A tantargy célja, hogy a hallgatok atfogd és kritikus szemléletet szerezzenek a
human genomika legujabb tudomanyos eredményeir6l és iranyairdl. A Kkurzus
bemutatja a posztgenomi korszak f6 kutatasi programjait és azok Kklinikai
transzlaciés potencialjat. Kiemelt hangsulyt kapnak a nem-kédold RNS-ekkel
kapcsolatos legujabb mechanisztikus ismeretek és azok human korképekben
betoltott funkcionalis szerepe. A hallgatdk betekintést nyernek a human betegségek
evolucios genetikai hatterébe és értelmezési sajatossagaiba. A kurzus célja tovabba
az etikai aspektusok strukturalt, bizonyitékalapu elemzésének fejlesztése,
kuléndésen a modern genomdiagnosztikai gyakorlat kontextusaban. A targy eléseqiti
a kutatas-interpretacios kompetencia emelését, onallo, kritikus szakirodalom-
felhnasznalasi készségeinek erfsitését és tudomanyos dontéstamogatasi
autonomiajanak fejlédését.

A tantargy elvart kimeneti kdvetelményei:




A hallgaté ismeri a posztgenomi korszak f6 genom programjainak célkitiizéseit és
transzlacios jelentéségét. Felismeri és meg tudja indokolni a klinikai genetikai
dontéshozatalhoz kapcsolddo etikai kihivasokat. Képes 06sszevetni kilonb6zé
human betegségek evoluciés genetikai hatterét, interpretalasi sajatossagaikkal
egyutt. Képes strukturalt, evidence-based érvelést felépiteni modern genomikai
diagnosztikai helyzetekben. Bemutatja és alkalmazza a modern genom adatelemzés
jelentéségének eés korlatainak kritikus értékelési szempontjait. Részletesen
bemutatja a nem-kodold RNS-ek szerepét human kérfolyamatokban, mechanizmus-
szinten. Onalloan értelmez tudomanyos kézleményeket human genomikai témaban,
kritikus szakirodalom-értelmezési készséggel. Autondm modon, sajat doktori
kutatasi témajaba integralja a kurzus tartalmat.

Témakorok:

—

. A Human Genom Projekt jelentésége az orvostudomanyokban (4 éra)

2. A posztgenomi korszak genom programjai és jelentéségik az
orvostudomanyokban (4 6ra)

3. Nem-kodold RNS-ek és szerepuk human kérképekben — miRNS-ek (4 éra)

4. Nem-kddoldo RNS-ek és szerepik human korképekben — hosszu nem-kodold
RNS-ek (4 6ra)

5. Human korképek evoluciés genetikai vonatkozasai (4 6ra)

6. A klinikai genetika etikai kihivasai a 21. szazadban (4 éra)

7. Hallgatdi eléadasok a kurzus témaiban (4 6ra)

A tanulasi eredmények elérését tamogatdé modszerek:

A kurzus elsésorban frontalis eléadasokat alkalmaz, amelyek a legujabb human
genomikai eredmeények strukturalt és rendszerszinti bemutatasat célozzak. A
hallgatok a szeminariumi jellegi alkalmakon iranyitott cikkmegbeszélésekben
vesznek részt, amelyek a kritikus szakirodalom-olvasasi és érvelési készségeket
fejlesztik. A kurzus soran hallgatéi prezentacidokra is sor kerul, amelyek a
kutataseredmény-kommunikacié és tudomanyos érvelés fejlesztését szolgaljak. A
modszertan hangsulyos eleme az evidence-based gondolkodas gyakorlati
alkalmazasa, valamint az aktualis genomikai kutatasi iranyok Osszehasonlitd
értékelése. A kurzus oktatasi stratégigja célzottan tdmogatja az autondém kutatéi
kompetencia fejlesztését és a doktori kutatasi témaba valé integralhatésagot.

Az elvart tanulasi eredmények elsajatitasanak ellenérzése:

A tantargy teljesitésének feltétele a kurzusalkalmak legalabb 70%-an valé igazolt
részvétel. A félév soran a hallgatok 1 alkalommal révid (10 perces el6adas + 5
perces megbeszélés) hallgatdi prezentaciot tartanak egy aktualis genomikai
témahoz kapcsolédd kozlemény alapjan, amely nem mindsul érdemjegyet
befolyasol6 vizsgarésznek, de feltétele a vizsgara bocsatasnak. A félév végi
szamonkérés irasbeli kollokvium formajaban torténik, amely a tantargyi tartalom
kulcsteruleteit (posztgenomi programok, ncRNS-ek, evolucidés genetika, etikai
aspektusok) foglalja magaban. A vizsga értékelése oOtfokozatu osztalyozassal
torténik, amely a megszerzett pontszamok alapjan kerll meghatarozasra. A




sikertelen vizsga az intézményi szabalyok szerint ismételhetd. A vizsganapokon valo
tavollétet hivatalos modon igazolni szikséges.

Kotelez6 irodalom:

hand-out

Ajanlott irodalom:

Célzott PubMed kereséssel letoltheté tudomanyos kézlemények.




