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2. Tez Danışmanlığı Dersi
KURAMSAL DERS DIŞI FAALİYETLER

1. Seminer

2. Literatür

3. Klinik Uygulamaları
4. Laboratuvar Uygulamaları
KURAMSAL DERSLER

1. Uzmanlık Öğrencisi Eğitimi

Anabilim Dalı öğretim üyelerince ekli program çerçevesinde gruplar halinde öğretim yılı süresince Tıbbi Genetik uzmanlık öğrencilerine Tıbbi Genetik Anabilim Dalında verilecek olan aşağıdaki kuramsal ders konularını içermektedir
2. Tez Danışmanlığı Dersi
           Uzmanlık tezinin hazırlanmasında konunun belirlenmesinde araştırma planının oluşturulmasında, kaynakların kullanımında, mataryal ve metodun belirlenmesinde, bulguların değerlendirilmesinde, istatiksel yorumunda ve sonuçların tartışılmasında danışmanlık kapsamında ders konularını içermektdir.     

DERSİN İÇERİĞİ
Nükleik Asit Yapısı Ve İşlevi

DNA Analizi

Kromozomlar

Gametogenez

Kromozom Anomalileri

Mandel Tipi Katılım

Atipik Mendel Katılımı

Mendel Tipi Olmayan Katılım

Toplumlarda Tıbbi Genetik

Genetik Değerlendirme, Genetik Dağışmanlık Ve Üremeyle İlgili Seçenekler

Kanserde Aile Öyküsü

Erişkinlerde Sık Görülen Hastalıklarda Aile Öyküsü

Güçlü Aile Öyküsü-Klasik Mendel Tipi Hastalık

Güçlü Aile Öyküsü-Diğer Katılım Mekanizmaları

Hastalığa Ve Taşıyıcılarına Yönelik Tarama

Ailede Bir Veya Daha Fazla Doğumsal Şekil Bozukluklarının Öyküsü

Elektronik Veri Tabanları-Kullanıcı Rehberi

Kendini Değerlendirme - Yanıtlar

Şans, Olasılık Ve Bayes Teoriminin Uygulamaları

Akrabalık Ve Aynı Soy İle Çiftleşme(Inbreeding) Katsayısının Hesaplanması

Tek Gen Hastalıklarının Popülasyon Genetiği

Hukuki Yönler

Sitogenetik

Hematolojik Hastalıklarda Genetik Analizlerin Yeri ve Önemi

Hematolojik Kanserlerde Sitogenetik Yöntemlerin Kullanımı

Hematolojik Kanserlerde FISH Uygulamaları

Hematolojik Kanserlerde Sitogenetik ve FISH Raporlarının Yazımı ve Yorumlanması

Hematolojik Hastalıklarda Moleküler Genetik Yöntemlerin Kullanımı

Hematolojik Hastalıklarda Array CGH Uygulamaları A

Trombozun Moleküler Genetiği

Mozaisizm

Oositlerde Anöploidi Oluşum Mekanizmaları

Üreme Sitogenetiği

Kromozomal Kırık Sendromları

Fanconi Aplastik Anemisi Genetiği

Trombozun Moleküler Genetiği

Fanconi Aplastik Anemisi Genetiği

Genetik Terimler Sözlüğü

Mikrodelesyon ve Mikroduplikasyon Sendromları

Malign Miyeloid Hematolojik Hastalıklarda Sitogenetik Tanı

Kistik Fibroza Genetik Yaklaşım

Nefrotik Sendromda Genetik

İşitme Kayıplarında Genetik

Primer İmmün Yetmezliklerde Genetik

Çocuk Enfeksiyon Hastalıklarına Yatkınlık ve Genetik

Otoinflamatuar Hastalıklar ve Genetik

Gastrointestinal Sistem İnflamatuar Hastalıklarının Genetiği

Çevre Kirliliği ve Genetik

Akraba Evliliklerine Genetik Yaklaşım

Akraba Evliliklerine Genetik Yaklaşım

Nadir Hastalıklarda Yeni Tanı Yöntemleri

Erişkin Yaş Tek Gen Hastalıklarında Moleküler Tanı ve Klinik Önem

Bağ Dokuğu Hastalıkları

Hemokromatosis: Klinik ve Laboratuvar

Kromozomal Sendromlar

Kalıtsal Kas Distrofileri

Ani Ölüme Neden Olan Genetik Hastalıklar

Hemokromatosis: Klinik ve Laboratuvar

Wilson Hastalığ

Sporadik Kanserler

Kalıtsal Meme ve Yumurtalık Kanserinde

Prenatal Tanı ve Etik

Serbest Fetal DNA

FISH

QF-PCR 

MLPA

Fetal Ultrasonografideki Son Gelişmeler

Marker Kromozom

İnvaziv Prenatal Testler

Prenatal Sitogenetik Analizd

Fetal Konjenital Anomaliler

Array Karşılatırmalı Genomik Hibridizasyon

Kalıtsal Metabolik Hastalıklar

Preimplantasyon Genetik Tanı

Fragile X Sendromu

Kraniosinositoz Sendromları

Ektodermal displazi Sendromları

İskelet displazi  Sendromları

Hücre ve Komponentleri

Önemli Kimyasal Fonksiyonel Gruplar ve Moleküler Ajanlar

Klinik Sitogenetiğe Giriş 

Sitogenetiğin prensipleri

Onkogenetiğe Giriş 

Onkositogenetiğin prensipleri

Bloom sendrumu

Ring 22

Xeroderma Pigmentosa

Genler ve Mutasyonlar

DNA Replikasyonu

DNA Hasarının Tamiri

Bitişik tekrarlayan DNA dizileri

Gen aileleri

DNA Sekansları

Prader Willi sendromu 

Prader Willi sendromu genetik danışması

Genomik imprinting mekanizması

Ardışık tekrarlayan gen dizileri

Satellitler

Ökaryotik Genlerin Yapısı

DNA Sekansları

PCR 

Real time PCR

Standart PCR

Moleküler genetik

Kanser Sitogenetiği

Genomik DNA cDNA'nın Saklanması

Ökaryotik DNA 

Kanser Sitogenetiği

Kriminal genetik

Moleküler genetik terminolojisi

Mikroarray

Fish yöntemi

Restriksiyon Analizi Olan Southern Blot Transferi

Genetik Hastalıkların Biyokimyasal ve Moleküler Temeli

Genetik Hastalıkların Biyokimyasal ve Moleküler Temeli

Klonlama için cDNA'nın Hazırlanması

Embriyolojik klonlama

Northern Blot Transferi

Western blot yöntemi

Kromatografi

Embriyolojik klonlama

Northern Blot Transferi

Western blot yöntemi

Kromatografi

PCR Analizi

Restriksiyon Haritası

RFLP Analizi ile Mutasyonun Demonstrasyonu

Sekans Olmadan Mutasyonun Demonstrasyonu

Üstüste Gelen DNA Fragmantlarında Yeni Gen Lokasyonları

kardiak bozukluklar

Konjenital anomalilar

Farklı Proteinlerin Mutasyonuna Bağlı Hastalıklar

Farklı Proteinlerin Mutasyonuna Bağlı Hastalıklar

Gradient Polimeraz Zincir Reaksiyonu(PCR)

Allel spesifik Polimeraz Zincir Reaksiyonu(PCR)

Turner sendromu

Jacobs sendromu

Gen terapisi hastalık örnekleri 

Gen tedavisi ölçütleri 

Doğuştan Metabolik hastalıklar

Gen terapisi

Hücrelerarası DNA Transferi

Virüsler

Virüsün Replikasyon Siklusu

RNA Virüsleri: Genom,Replikasyon,

PCR

Psoriazis genetiği

Sizofreni genetiği

Parkinson genetiği

Duchenne muskuler distrofi

Becker muskuler distrofi

Muskuler distrofiler

Duchenne muskuler distrofi

Becker muskuler distrofi

Muskuler distrofiler

Nörodejeneratif Hastalıklar

Nörodejeneratif Hastalıklar

DNA Virüsleri

DNA Virüsleri

İmmunogenetik

Transplantasyon genetiği

Hedge assosiyasyonu 

Charge assosiyasyonu

Vacterl assosiyasyonu

Kimerizm analizi

STR analizi

Retrovirüsler

Retrovirüs İntegrasyonu ve Transkripsiyonu

Maya: Ökaryotik Hücrelerde Haploid ve Diploid Faz

Medüller tiroid ca

MEN A sendromu

MEN B sendromu

Herediter colon ca

Herditer colon ca genetik danışması

Familial adenomatosus polipozis

Familial adenomatosus polipozis genetik danışması

Moleküler Evrim

Biyomoleküller

Hücre Biyolojisi

Farmakogenetik Hastalıklar

Farmakogenetik Hastalıklar

Maya kromozomları

Wilson hastalığı genetiği

Hemakromatoz

Şelatlar

Beta Talasemi

Beta Talasemi genetik danışma

Alfa Talasemi

Alfa Talasemi genetik danışma

Kompleks Genom Analizi için Yapay Kromozomlar

Mitoz 1

Mitoz 2

İnsan Moleküler Genetiği İçin Araçlar

Peroksizmal hastalıklar

Zelweger sendromu

Fabry 

Wiskot aldrisch sendromu

X kromozomal inaktivasyon

Y kromozomakl kalıtım

DNA ve RNA dizilerinin Analizi

Mayoz 

Profaz I'de Crossing-Over

Apoptozis

Proteomiks 

Onkogenler 

Tumor supressor genler

Epigenetik 

Katılım ve Genom

Moleküler genetik

Orak hücreli anemi

Sly sendromu

Nükleik Asit Analiz Metodları

Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

Shrprintzen goldberg sendromu

Rett sendromu

Cinsiyet farklılaşması

Siyam ikizleri

psedogenler

Mini satellitler

Gametlerin Oluşumu

Mitokondride Enerji Oluşum ve Dağıtımının Genetik Kontrolü

Mitokondri ve Kloroplast Genomu

Memelilerde Mitokondriyal Genom

Hungtington 

Konjenital hipotiroidism

Fiziksel klonlama

Pozisyonel klonlama

Genetik haritalama

Genetik haritalamada kohort 

İn Situ Hibridizasyon

Protein Analiz Metodları

Mitokondriyal Hastalıklar

Mitokondriyal Hastalıklar

Siliopatiler

Kemik gelişiminin moleküler temeli

Osteogenesis imperfekta

Marfan sendromu

Loey-dietz sendromu

Herediter kas hastalıkları

Mendeliyen Özellikler

Mendeliyen Özelliklerin Segregasyonu

Gen klonlama

Gen ekspresyonu

Bloom sendromu

Xeroderma pigmentosum

Neurofibramtosus tip I

Neurofibramtosus tip II

Bloom sendromu

Xeroderma pigmentosum

Parental Genotiplerin Segregasyonu

Fenotip ve Genotip

Fenotip ve Genotip

İki Farklı Özelliğin Bağımsız Dağıtımı

İnsan Genom Projesi

İnsan Genom Projesi

Kalıtım Paternleri

Linkage ve Rekombinasyon

Oliver sendromu

Bankı sendromu

Brachıoskeletogenıtal sendrom

Ehler Danlos sendromu

Overgrowth sendromları

Blackman-Wideman sendromu 

Proteus sendromu

Weaver sendromu

Simpson Golabi sendromu

Simpson Golabi sendromu

Genetik Hastalıkların Tedavisinde Güncel Bilgiler

Genetik Hastalıkların Tedavisinde Güncel Bilgiler

Popülasyon Genetiği

Popülasyon Genetiği

Linkage ve LOD Skoru

Genetik Özelliklerin Kantitatif Farklılıkları

Sotos sendromu

Nerofibramatosus sendromu

Sturge Weber sendromu

Makrosefali-kapiller sendromu

Fenokopi

Penetrans

Ekspressivite

Genokopi

Kalmann sendromu

Femur tibia ulna sendromu

İktiyozlar

Genodermatozlar

Herediter sağırlık 

Fetal maternal DNA incelemesi

M-fish incelemesi

Herediter cücelikler 

Hematogenetik

Nörogenetik

High relosution banding

Giemsa karyotip incelemesi

Reverese banding incelemesi

Mozaisim

Herediter katarakt 

Fish incelemesi

Orofacialdigital sendrome

Nöral tüp defektleri

Konjenital hidrosefaluslar

Oslam sendromu

Genlerin Coğrafik Dağılımı

Nükleozom

Kromozom DNA'sı

Kanser Genetiği

Williams Beuren sendromu

Mental retardasyon sendromları

Hunter sendromu

Hurler sendromu

Rett sendromu

Cushing sendromu

Crush sendromu

Morquio sendromu

Asperger sendromu

Zollinger ellison sendromu

Santos sendromu

Megarbane sendromu

Wardenburg sendromu

Hipergonadotrofik hipogonadizmler 

Hipogonadotrofik hipogonadizmler

Ambigus genitale

Cowden sendromu

Kanptomelik displasiler

Mesoomelik displasiler

Rizomelik displasiler

Noonan sendromu

Ackerman sendromu

Transfer RNA ve Ribozomal RNA

Transkripsiyon

Bakteride Gen Ekspresyonu

 Prenatal Tanı İçin Genetik Danışma

Kromozomal kalıtım

Genetik çeşitlilik

Kök hücreler

Kök hücre tedavisi

Gen terapisinde lipozomlar

Gen terapisinde nanoteknoloji

Kriminal genetik

Kardiogenetik

STR analizleri 

Mikrosatellitler

Makrosatellitler

Minisatellitler

Dominant kalıtım

Resesif kalıtım

Klinik sitogenetik

Biyokimyasal genetik

Regulator gen bölgeleri ve ilişkili hastalıklar

Promotor gen bölgeleri ve ilişkili hastalıklar

m-RNA Poly-A uzantısı ve ilişkili hastalıklar 

TATA kutusu ve ilişkili hastalıklar

si-RNA

m-RNA

mi-RNA

t-RNA

r-RNA

Artrogyyroposis sendromları 

Triple A sendromu

Aarskog sendromu

Abetalipoproteinemiler

Ailesel Hemofagositik Lenfohistiyositoz 

Ailesel Hiperkolestrolemi

Ailesel Hiperlipidemi

Ailesel Hipoparatiroidi

Ailesel Periyodik Ateş, TRAPS Otozomal Dominant

Alagille Sendromu

 Albright Sendromu

Alkaptonuri

Alport Sendromu

Alstrom Sendromu

Alzheimer Hastalığı 

Amyotrofik Lateral Skleroz, ALS

 Androjen Insensitivite Sendromu, AIS

Aromataz Eksikliği Sendromu, AROD

Arteriohepatik Displazi

Werner Sendromu

Bardet - Biedl Sendromu

Alkaptonuri

Alport Sendromu

Alstrom Sendromu

Alzheimer Hastalığı 

Amyotrofik Lateral Skleroz, ALS

 Androjen Insensitivite Sendromu, AIS

Aromataz Eksikliği Sendromu, AROD

Arteriohepatik Displazi

Meckel-Gruber Sendromu

MELAS Genetik Analizi

Miyoklonik Distoni

Monozomi 4p

Monozomi 7p

Monozomi 8p

Menkes hastalığı

 Metakromatik Lökodistrofi, Infantil Tip, MLD

Miller Dieker, MDLS Sendromu

Mitochondrial Neurogastrointestinal Encephalopathy

Mowad Wilson Sendromu

Muckle-Wells Sendromu, 

Mukolipidozis II

Mukopolisakkaridozlar

Myoclonic Epilepsy Of Lafora

Osteopetrosiz 

Obesite genetiği

Osler-Rendu-Weber Sendromu

Otism genetiği

Russel Silver sendromu  

Tangier Hastalığı

Treacher Collins Sendromu

Tromboza yatkınlık

Tuberoz skleroz

Delesyonlar ve genetik danışma

Resiprokal translokasyonlar ve genetik danışma

Long QT sendromu

Sandhoff Hastalığı

Segawa Sendromu

Senior Loken Sendromu

 Septooptik Displazi

Shwachman-Diamond Sendromu

Sistemik Lupus Eritematozus

Spastik Ataksiler

Spinoserebellar ataksiler

Sjogren-Larsson Sendromu

Genomik instabilite sendromları

Ataksia telenjiektazi

Y kromozomu mikrodelesyonları

Progeria sendromları

Leber’in Herediter Optik Nöropatisi

Leigh Sendromu

Lenfödem Distikiyazis Sendromu

Lesch-Nyhan Sendromu, LNS

 Nail Patella Sendromu

Narkolepsi Genetik Analizi

Niemann-Pick Hastalığı

Nijmegen Breakage Sendromu

Nonsendromik Duyma Kaybı ve Sağırlık 

 LEBER Konjenital Amaurosis

Konjenital anemiler

Konjenital trombositopeniler

 Limb-Girdle Muskular Distrofi

Lowe Sendromu

Kartagener Sendromu

Kalıtsal Nötrofili

Kennedy Hastalığı

Klippel-Feil Sendromu 1

Kombine İmmün Yetersizlik Sendromu

Konjenital Adrenal Hipoplazi (İzole)

Konjenital Laktaz Eksikliği

Konjenital Lipoid Adrenal Hiperplazi

Konjenital Miyastenik Sendrom

Krabbe Hastalığı

Kronik Lenfositik Lösemi (CLL)

Juvenil Amyotrofik Lateral Skleroz 2

Joubert Sendromu Tarama Paneli

Incontinentia Pigmenti

İnfantil Nöroaksonal Distrofi

İnfantil Miyofibrimatozis

Herediter Pankreatit

Herediter Paraganglioma

Hermansky-Pudlak Sendromu

Hidrotik Ektodermal Displazi

Hiper IgD Sendromu

Hiper IgE Sendromu

Hiperfenilalaninemi C Eksikliği

Hirschsprung Hastalığı, HSCR

Hipertrofik Kardiyomiyopati 

Holt-Oram Sendromu

Long QT sendromu

Sandhoff Hastalığı

Gel elektroforezi

Enhancerler

RNA processing

Splicing reaksiyonları

Caps, Splices, Edits, and Poly-A Tails on Eukaryotic RNAs

Self spilicing RNA’lar

Complementation, Cis, Trans, Dominant, and Recessive

atrans Dominant Negative Mutasyon mekanizması

Restriction Enzimleri

Plasmid Vektorler

RNA klonlama

Kimyasal DNA dizileme

Enzimatik DNA dizileme

Transpozabl genetik elementler

Retrotransposonlar

Immunoglobulin Genlerinin Enhancerleri ve Expressionu

Ribozomlar

Proteomiks 

Segregasyon analizi

Doğal seleksiyon

RNA tumor virusleri

DNA/RNA tumor virusleri

Retroviral onkogenler

Onkogenik virusler

topoizomerazlar

Somatik hücre hibridizasyonu

Splizomlar

Teratojenler 

Otoradyografi

Barr cisimciği

Von Hippel-Lindau Sendromu

Rekombinant aşılar

Kanser aşıları

Doku biyomühendisliği

Tautumerizasyon

Kemotaksis 

DNA tumor virusleri

DNA tumor virusleri

Rasopatiler

RNA tumor virusleri

RNA tumor virusleri

Von Recklinghausen Hastalığı

Kemotaksis 

DNA tumor virusleri

DNA tumor virusleri

Gelişimsel Genetik ve hücre farklılaşması

Genetik hastalıkların moleküler temeli

Genomik,proteomik ve biyoinformatik sistemler biyolojisi
KURAMSAL DERS DIŞI FAALİYETLER

1. Seminer


Tıbbi Genetiğin ilgi alanına giren konularda ve güncel gelişmeleri içeren aşağıda belirtilen seminer konularının tıpta uzmanlık öğrencileri tarafından ekli program çerçevesinde öğretim yılı süresince Temel Tıp Bilimleri dersliklerinde verilecek olan konuları içermektedir.

Seminer Konuları

Kalıtımın Hücresel Ve Moleküler Temelleri

Kromozomlar Ve Kromozom Düzensizlikleri

DNA Teknolojisi Ve Uygulama Alanları

Gelişimsel Genetik

Mendel Genetiği, Kalıtım Kalıpları Ve Genler Arası Etkileşimler

Populasyon Genetiği

Poligenik Ve Multifaktöriyel Kalıtım

Pedigri Analizi

Prokaryot Genetiği

Hemoglobin Ve Hemoglobinopatiler

Biyokimyasal Genetik

Farmakogenetik

İmmünogenetik

Alerjik Hastalıkların Genetiği

Kanser Genetiği

Yaygın Hastalıklarda Genetik Faktörler

Konjenital Malformasyonlar, Dismorfoloji, Sendromoloji

Cinsiyet Gelişim Anomalileri

Kromozom Hastalıkları

Tek Gen Hastalıkları

Mitokondriyal Hastalıklar

Nöropsikiyatrik Hastalıkların Genetiği

Presemptomatik Tanı Ve Taşıyıcı Saptanması

Risk Hesabı

2. Literatür


Tıbbi Genetiğin ilgi alanına giren konuları ve güncel gelişmeleri içeren bir literatür tıpta uzmanlık öğrencileri tarafından ekli program çerçevesinde öğretim yılı süresince Temel Tıp Bilimleri dersliklerinde sunulacaktır.

3. Klinik Uygulamalar

Tıbbi Genetik Anabilim Dalı’na doğrudan başvuran veya konsültasyon istenen hastaların tanı ve takiplerinin yapılması ve genetik danışma verilmesini kapsayan, program çerçevesinde öğretim yılı süresince yapılacak çalışmalardır.

4. Laboratuar Uygulamalar

Tıbbi Genetik Anabilim Dalı rutin laboratuarında yürütülmekte olan hizmetlerin kapsamına giren; hücre/doku kültürü uygulamaları, sitogenetik-moleküler çalışmalar ve analizleri gibi her türlü işlemlere dayanan ve ekli program çerçevesinde değerlendirilen öğretim yılı süresince yapılacak çalışmalardır.

