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2. ΜΑΘΗΣΙΑΚΑ ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ

	Μαθησιακά Αποτελέσματα

Το μάθημα αποτελεί εισαγωγικό μάθημα στις βασικές έννοιες και αρχές της Γενετικής/Ιατρικής Γενετικής. 

Η ύλη του μαθήματος στοχεύει στην εξοικείωση του προπτυχιακού φοιτητή/τριας Ιατρικής με τις βασικές έννοιες της Ιατρικής Γενετικής και των τρόπων  κληρονόμησης γενετικών ασθενειών , τις σύγχρονες εξελίξεις, τις μεθόδους και τεχνικές που εφαρμόζονται σήμερα στη διάγνωση στον άνθρωπο, τις δυνατότητες και αδυναμίες τους. Σήμερα που μπορούμε να έχουμε πρόσβαση σε πολύ μεγάλη ποσότητα γενετικής πληροφορίας  η οποία χρησιμοποιείται όλο και περισσότερο στη διάγνωση αλλά και τη θεραπευτική αντιμετώπιση νοσημάτων είναι απαραίτητη η εξοικείωση και εκπαίδευση του φοιτητή/τριας  στις έννοιες της σύγχρονης  Γενετικής . 
Με την ολοκλήρωση του μαθήματος ο φοιτητής/τρια θα είναι σε θέση να:

-κατανοήσει ένα ιατρικό επιστημονικό άρθρο στο οποίο υπάρχουν όροι και έννοιες Γενετικής

-αναζητήσει πληροφορίες σε έγκυρες βάσεις δεδομένων (PubMed, OMIM, Orpanet κλπ)

- δημιουργήσει  γενεαλογικό δένδρο βάσει του οικογενειακού ιστορικού
- «υποπτευτεί» ότι πρόκειται για γενετικό νόσημα καθώς και πιθανούς  τρόπους κληρονόμησής του.
- κατανοήσει απάντηση του Εργαστηρίου Γενετικής 

-γνωρίζει τις δυνατότητες αλλά και τις αδυναμίες των διαφορετικών τεχνικών διάγνωσης ούτως ώστε να είναι σε θέση να αποφασίσει πότε το αρνητικό αποτέλεσμα της γενετικής εργαστηριακής διερεύνησης  δεν σημαίνει ότι δεν υπάρχει γενετικό νόσημα αλλά ότι πιθανόν η μέθοδος/τεχνική που χρησιμοποιήθηκε δεν το αποκάλυψε και επομένως απαιτείται συνέχιση της διερεύνησης του ασθενούς. 

	Γενικές ικανότητες

-Αναζήτηση, ανάλυση και σύνθεση δεδομένων και πληροφοριών, με τη χρήση και των απαραίτητων τεχνολογιών 

-Ατομική εργασία

-Ομαδική εργασία 

- Προαγωγή της ελεύθερης,δημιουργικής και επαγωγικής σκέψης

-Επίδειξη κοινωνικής, επαγγελματικής και ηθικής υπευθυνότητας και ευαισθησίας  σε θέματα διαφορετικότητας 




3. ΠΕΡΙΕΧΟΜΕΝΟ ΜΑΘΗΜΑΤΟΣ΅

	Οικογενειακό ιστορικό

-Λήψη οικογενειακού ιστορικό

-Δημιουργία γενεαλογικού δέντρου (σύμβολα)

-Αναγνώριση του πιθανότερου τρόπου κληρονόμισης

-Μεταβίβαση γονιδίων- διαφορετικοί τρόποι κληρονόμισης

-Εκφραστικότητα-διεισδυτικότητα

Κυτταρογενετική

-Μίτωση/ μείωση. Καρυότυπος.

-Φυσιολογικοί και παθολογικοί καρυότυποι και πως προκύπτουν.

- Αναγνώριση αριθμητικών, δομικών ανωμαλιών των χρωμοσωμάτων Τριπλοειδία, τρισωμία, μεταθέσεις, ελλείμματα, αναστροφές.

-Καθορισμός του φύλου και πιθανά λάθη.

Μονογονιδιακά νοσήματα. 

-DNA, μεταλλάξεις, γονίδια

-Βασικά χαρακτηριστικά γονιδιωμάτων

-Κλασσικές και σύγχρονες τεχνικής διερεύνησης γενετικών νοσημάτων

Μονογονιδιακά νοσήματα

-Γονιδιακή συχνότητα,  ενδογαμία, φαινόμενο ιδρυτή

-Γενότυπος-Φαινότυπος

-Μονογονιδιακά νοσήματα

--Τι σημαίνουν όροι που συναντώνται συνεχώς  (loss of function, gain of function, happloinsufficiency, dominant negative effects, dosage sensitivity κ.λ.π.)

Επιγενετική

-Τι είναι επιγενετική, γονιδιωματική αποτύπωση, νησίδες CpG, μονογονεϊκή δισωμία

-μεθυλίωση DNA, πως ανιχνεύεται

-Αδρανοποίηση του Χ- φυλοσύνδετη στο Χ κληρονόμιση

Πως αναγνωρίζονται άγνωστα γονίδια που ευθύνονται για γενετικά νοσήματα.

-Αρχές γενετικής ανάλυσης σύνδεσης- γενεαλογικά δένδρα

-Χρήση γενετικών δεικτών

-Διαφορετικές προσεγγίσεις του ζητήματος 

Πολυπαραγοντικά νοσήματα

-αλληλεπιδράσεις γονιδίων με άλλα γονίδια και παράγοντες του περιβάλλοντος

-πολυπαραγοντική φύση των περισσότερων ανθρώπινων χαρακτηριστικών και αρχές πολυπαραγοντικής κληρονόμισης

-Μελέτης γενετικής σύνδεσης – προδιαθεσικοί παράγοντες

-γενετικοί και περιβαλλοντικοί τροποποιητές των μονογονιδιακών διαταραχών 

Χρησιμότητα των διαγνωστικών τεστ 

-Διάκριση μεταξύ διαγνωστικών, προγνωστικών τεστ και ελέγχων διαλογής

-διάγνωση / μέθοδοι /προγράμματα
Γενετική του καρκίνου
-Ογκογονίδια, αγκοκατασταλτικά γονίδια, γονιδιωματική αστάθεια

-Κυτταρογενετική του καρκίνου

-Σποραδικοί καρκίνοι και οικογενή σύνδρομα. 
Γενετικά νοσήματα
- Γενετική συμβουλευτική και Διάγνωση

- Προγεννητικός έλεγχος

-θεραπείες βασισμένες στη γενετική 

-εξατομικευμένη αντιμετώπιση

-ηθικά ζητήματα

Διαδυκτιακά εργαλεία




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

	ΟΡΓΑΝΩΣΗ ΔΙΔΑΣΚΑΛΙΑΣ
	Δραστηριότητα
	Φόρτος εργασίας εξαμήνου

	
	Διαλέξεις


	26

	
	Μικρές ατομικές εργασίες εξάσκησης 
	20

	
	Ομαδική εργασίες
	6

	
	Αυτοτελής μελέτη
	43

	
	Σύνολο μαθήματος
(25 ώρες φόρτου εργασίας ανά πιστωτική μονάδα)
	95

	
	Ι.Συνεχής αξιολόγηση μέσω υποχρεωτικών εργασιών που δίνονται κάθε εβδομάδα(80%)

ΙΙ.Τελική γραπτή και προφορική αξιολόγηση (20%)
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