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2. ΜΑΘΗΣΙΑΚΑ ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ
	Περιγραφή μαθήματος

Αντικείμενο του μαθήματος είναι να εισάγει τις φοιτήτριες/τες στις βασικές έννοιες της Γενετικής και της Ιατρική Γενετικής καθώς και την εφαρμογή σύγχρονων μεθοδολογιών και τεχνολογιών στην γενετική. Κατά τη διάρκεια των παραδόσεων, θα γίνει εισαγωγή σε βασικές έννοιες της Γενετικής και της Ιατρικής Γενετικής, όπως γονίδια και χρωμοσώματα, γενετικά νοσήματα, γενεαλογικό δέντρο, τρόποι κληρονόμησης νοσήματος, μοριακή Γενετική και παθογένεια (μωσαϊκισμός, ατελής διεισδυτικότητα, εκφραστικότητα, γονοτυπική/φαινοτυπική ετερογένεια), συνδυαστική δράση των γενετικών και επιγενετικών αλλαγών στο γονιδίωμα, επίδραση περιβαλλοντικών παραγόντων στην εκδήλωση και εξέλιξη των ασθενειών, τη σχέση γονότυπου-φαινοτύπου στην εκδήλωση της γενετικής νόσου, γενετική συμβουλευτική και γονιδιακή θεραπεία.
Το μάθημα επιδιώκει οι φοιτήτριες/τες να κατανοήσουν τα αποτελέσματα της εργαστηριακής διάγνωσης με σύγχρονες τεχνολογίες, την κλινική́ γενετική́ διάγνωση, την πρόγνωση, την πρόληψη των γενετικών νοσημάτων, την γενετική του καρκίνου, τις νέες τεχνολογίες διάγνωσης, τις βάσεις δεδομένων, τη χρήση βιοπληροφορικών εργαλείων και τη χρήση τους στη διάγνωση γενετικών νοσημάτων, την παροχή́ γενετικής συμβουλής καθώς και τη συμβολή́ στη θεραπευτική́ γενετικών νοσημάτων. Κατά τη διάρκεια των μαθημάτων θα παρουσιάζονται οικογενειακά ιστορικά και δέντρα γενετικών νοσημάτων και γονιδίων με σκοπό την κατανόηση των ευρημάτων από τις νέες μοριακές τεχνικές και τη διαγνωστική αξία τους.
Tα θεωρητικά μαθήματα (3 ώρες/εβδομάδα) θα συνδεθούν με εργαστηριακά μαθήματα (3 ώρες/εβδομάδα). Στα εργαστηριακά μαθήματα οι φοιτητές θα εξοικειωθούν με τις σύγχρονες τεχνικές της αλληλούχισης νέας γενιάς (NGS-Next Generation Sequencing; NGS), της αλληλούχισης κατά Sanger, MLPA, SNP arrays, οι οποίες χρησιμοποιούνται για την διάγνωση του συνόλου των γενετικών νοσημάτων. Επίσης θα γίνει χρήση ελεύθερων και εμπορικά διαθέσιμων βιοπληροφορικών εργαλείων για την ανάλυση γενετικών δεδομένων αλλά και η χρήση διάφορων βάσεων δεδομένων και η χρήση τους στην κλινική διάγνωση των γενετικών νοσημάτων.
Η ύλη του μαθήματος στοχεύει στην εισαγωγή των σπουδαστών σε σύγχρονες μοριακές τεχνικές, στη χρήση τους στην διάγνωση, την πρόγνωση και την πρόληψη γενετικών νοσημάτων, στην εφαρμογή στην εξατομικευμένη ιατρική καθώς η εφαρμογή των νέων τεχνολογιών στην έρευνα. Επίσης η ύλη στοχεύει στην κατανόηση των δεδομένων που εξάγονται από τις τεχνικές καθώς και στον χαρακτηρισμό των παραλλαγών με κατάλληλα εργαλεία βιοπληροφορικής. Πιο συγκεκριμένα η ύλη του μαθήματος αποσκοπεί στην εκπαίδευση των φοιτητών/τριών στα θέματα της Ιατρικής Γενετικής:
• Λήψη γενετικού ιστορικό και δημιουργία γενεαλογικού δέντρου
• Γενετική Συμβουλευτική
• Μενδελιανή Κληρονομικότητα και Αναπαραγωγή, διαταραχές διαφοροποίηση φύλου
• Πρόληψη, προγεννητική (επεμβατική και μη επεμβατική) γενετική διάγνωση και προεμφυτευτική γενετική διάγνωση νοσημάτων
• Εφαρμογή της κλασσικής κυτταρογενετικής και των νέων σύγχρονων μοριακών τεχνολογιών στη γενετικής διάγνωση
• Γενετική των αποβολών
• Υπερηχογραφική εκτίμηση των συγγενών ανωμαλιών και Βιοχημικοί δείκτες εμβρυϊκών ανωμαλιών στο μητρικό αίμα
• Πολυγονιδιακή/πολυπαραγοντική κληρονομικότητα
• Γενετική του κληρονομικού καρκίνου
• Βάσεις δεδομένων στη Γενετική


	Στόχος
Στόχος του μαθήματος μετά την ολοκλήρωσή του είναι οι φοιτητές να μπορούν να:
• Να είναι σε θέση να σχεδιάζουν οικογενειακά δένδρα και να μπορούν να αναγνωρίζουν τους βασικούς τύπους κληρονομικότητας μέσα από αυτά
• Να αναγνωρίζουν την γενετική και περιβαλλοντική αλληλεπίδραση για την εκδήλωση πολυπαραγοντικών νοσημάτων.
• Να αναγνωρίζουν και να εκτιμούν την ανάγκη γενετικής διερεύνησης οικογενειών
• Να κατανοούν κλασικές και νέες σύγχρονες τεχνικές ανίχνευσης παθογονικών παραλλαγών
• Να κατανοήσουν την κλασσική κυτταρογενετική και τις νέες σύγχρονες μοριακές τεχνολογιών υψηλής απόδοσης που χρησιμοποιούνται στη γενετική διάγνωση (NGS, aCGH, SNP arrays, MLPA, Sanger, HRM, real-time PCR, STRs ανάλυση)
• Να αναγνωρίζουν και να κατανοούν τις διάφορες κατηγορίες γενετικών εξετάσεων όπως: προγεννητικός έλεγχος, προεμφυτευτικής διάγνωση (Μονογονιδιακών ή Χρωμοσωματικών Νοσημάτων)
• Να είναι σε θέση να πραγματοποιούν γενετική συμβουλευτική πράξη για ένα συχνό κληρονομούμενο νόσημα (π.χ. Μεσογειακή Αναιμία)
• Να μπορούν να αντιμετωπίσουν οικογένειες με παιδιά με συγγενείς ανωμαλίες νοητικής υστέρησης και νευροαναπτυξιακής διαταραχής
• Να μπορούν να δώσουν τις απαραίτητες συμβουλές σε ζευγάρια αναπαραγωγικής ηλικίας ή κατά τη διάρκεια της κύησης ή όταν υποβάλλονται σε μεθόδους υποβοηθούμενης αναπαραγωγής 
• Να μπορούν να αναζητούν σε βάσεις δεδομένων της Ιατρικής Γενετικής (OMIM, DECIPHER, NCBI, ENCODE, exac, PharmGKB)
• Να μπορούν να διερευνήσουν περιπτώσεις ασθενών με νοσήματα που υποκρύπτουν γενετική βάση
• Να προτείνουν τρόπους διαγνωστικής προσέγγισης του γενετικού νοσήματος που θα αντιμετωπίσουν στην κλινική τους πράξη
Γενικές Ικανότητες
• Να αποκτήσουν κλινική και εργαστηριακή σκέψη
• Να γνωρίζουν βασικές έννοιες της Ιατρικής Γενετικής
• Να κατανοούν κλασικές και νέες σύγχρονες τεχνικές ανίχνευσης παθογονικών παραλλαγών στο γονιδίωμα
• Λήψη αποφάσεων
• Να υπολογίζουν τον κίνδυνο εμφάνισης γενετικής νόσου στα μονογονιδιακά νοσήματα και πολυπαραγοντικά νοσήματα
• Να διερευνούν οικογενειακά ιστορικά νοσημάτων με τη χρήση των σημερινών τεχνολογικών δυνατοτήτων και την εφαρμογή τους στη διάγνωση, την πρόληψη και τη θεραπεία γενετικών νοσημάτων
• Να έχουν την ικανότητα να αλληλοεπιδράσουν με συναδέλφους άλλων επιστημονικών πεδίων, για την επίλυση διεπιστημονικών προβλημάτων
• Να μπορούν να αξιολογήσουν την παθογονικότητα μια παραλλαγής
• Να μπορούν να χρησιμοποιήσουν τις βάσεις δεδομένων για διερεύνηση εργαστηριακής απάντησης


3. ΠΕΡΙΕΧΟΜΕΝΟ ΜΑΘΗΜΑΤΟΣ
	1. Αρχές Ιατρικής Γενετικής
2. Κυτταρογενετική
3. Γενετική της ανθρώπινης αναπαραγωγής Υπογοναδοτροφικός υπογοναδισμός
4. Προγεννητική διάγνωση-Προεμφυτευτική διάγνωση

· Έμμεσος προγεννητικός έλεγχος

· Παράγοντες μητρικής επιρροής

· Προεμφυτευτικός έλεγχος PGT-A & PGT-M.
5. Σύγχρονες μοριακές τεχνολογίες και εφαρμογή στην πρόληψη και στη πρόγνωση
6. Γονιδιωματική Ιατρική - Βάσεις δεδομένων και ονοματολογία
7. Συγγενείς Ανωμαλίες
8. Γενετική του Καρκίνου
9. Γενετική Συμβουλευτική
10. Φαρμακογονιδιωματική
11. Ηθικά και δεοντολογικά νομικά θέματα



	Φόρτος Εργασίας Εξαμήνου

	Διαλέξεις 13 εβδομάδων (2 ώρες/εβδομάδα διάλεξη) 

	· Βασικές Αρχές Γενετικής

· Γονίδια και Γονιδίωμα

· Σύγχρονες Τεχνολογίες Γενετικής διάγνωσης

· Χρωμοσώματα-Κυτταρογενετική - Χρωμοσωματικές ανωμαλίες

· Μεντελική Κληρονομικότητα και παράγοντες που επηρεάζουν τον τρόπο κληρονόμησης

· Μη Μεντελική Κληρονομικότητα - Δυναμικές μεταλλάξεις-Επιγενετική

· Ιατρική Γενετική – Γενετικά Νοσήματα

· Πολυπαραγοντικά νοσήματα

· Σημασία γενετικής ανάλυσης για την διάγνωση – Κλινική σημασία ευρημάτων και βάσεις δεδομένων

· Γενετική του Καρκίνου

· Πρόληψη και προγεννητική διάγνωση

· Εφαρμογές της γενετικής στην Ιατρική Ακριβείας

· Ηθικά, δεοντολογικά και νομικά θέματα




4. ΔΙΔΑΚΤΙΚΕΣ ΚΑΙ ΜΑΘΗΣΙΑΚΕΣ ΜΕΘΟΔΟΙ-ΑΞΙΟΛΟΓΗΣΗ
	ΤΡΟΠΟΣ ΠΑΡΑΔΟΣΗΣ
	Στην τάξη. Το μάθημα διδάσκεται σε μικρές ομάδες φοιτητών και η μάθηση επιτυγχάνεται με αυτόνομη αλλά και ομαδική εργασία και με την συνεχή αλληλεπίδραση φοιτητών/διδάσκοντα.

	ΧΡΗΣΗ ΤΕΧΝΟΛΟΓΙΩΝ ΠΛΗΡΟΦΟΡΙΑΣ ΚΑΙ ΕΠΙΚΟΙΝΩΝΙΩΝ
	Υποστήριξη μαθησιακής διαδικασίας μέσω ηλεκτρονικής πλατφόρμας e-course
· Χρήση Τ.Π.Ε. Power Point, Animation, Video στις διαλέξεις
· Χρήση λογισμικών ανάλυσης
· Χρήση βάσεων δεδομένων
· Χρήση της πλατφόρμας e-Class για διανομή υλικού διαλέξεων
· Ασκήσεις αυτοαξιολόγησης
· Επικοινωνία με τους φοιτητές

	ΟΡΓΑΝΩΣΗ ΔΙΔΑΣΚΑΛΙΑΣ
	Δραστηριότητα
	Φόρτος εργασίας εξαμήνου

	
	Διαλέξεις
	26

	
	
	

	
	Ι. Συνεχής αξιολόγηση μέσω υποχρεωτικών εργασιών που δίνονται κάθε εβδομάδα (20%)

ΙΙ. Τελική γραπτή και προφορική αξιολόγηση (80%)


5. ΣΥΝΙΣΤΩΜΕΝΗ ΒΙΒΛΙΟΓΡΑΦΙΑ
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· Αναρτημένες δημοσιεύσεις, από τη διεθνή βιβλιογραφία
· Συναφή επιστημονικά περιοδικά:
· Genetics in Medicine
· European Journal of Human Genetics

· Conservation Genetics

· Clinical Genetics

· PLos Genetics

· Nature Genetics

· Conservation Biology Evolution
· Genome Biology


