	

	Ders Kodu
	Ders Adı
	ECTS
	T+U+L
	Z/S
	Dil

	Güz Dönemi

	522403301
	KALITSAL HASTALIKLARIN MOLEKÜLER TEMELİ
	7,5
	2+2+0
	ZORUNLU
	TÜRKÇE

	522405302
	POPULASYON GENETİĞİ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522403303
	MOLEKÜLER GENETİKTE HİBRİDİZASYON TEKNİKLERİ VE UYGULAMA ALANLARI
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522405304
	GEN REGÜLASYONUNUN MOLEKÜLER TEMELİ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522403305
	PRENATAL TANI TEKNİKLERİ
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522405306
	MİTOKONDRİYAL GENOM VE MUTASYONLARI
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522403307
	METABOLİK HASTALIKLAR VE MOLEKÜLER TANISI
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522405308
	TIBBİ GENETİKTE MUTASYON KAVRAMI
	2,5
	1+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522405309
	PCR VE ÇEŞİTLERİ
	2,5
	1+1+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522405310
	MOLEKÜLER TARAMA TEKNİKLERİ
	2,5
	1+1+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522403311
	İLERİ SİTOGENETİK YÖNTEMLER
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522405312
	HÜCRELERARASI SİNYALLEŞME MEKANİZMALARININ TIBBİ GENETİKTE ÖNEMİ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522403313
	LÖSEMİ SİTOGENETİĞİ
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522403314
	SOLİD TÜMÖRLERDE SİTOGENETİK VE MOLEKÜLER MARKERLARIN ÖNEMİ
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522403315
	NÖROMÜSKÜLER HASTALIKLAR VE MOLEKÜLER GENETİK MARKERLERİ
	7,5
	3+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522401600
	UZMANLIK ALAN DERSİ
	5
	3+0+0
	ZORUNLU
	TÜRKÇE

	
	
	
	
	

	Bahar Dönemi

	522404302
	KANSER GENETİĞİ
	7,5
	2+2+0
	ZORUNLU
	TÜRKÇE

	522404305
	KROMOZOM HASTALIKLARI VE TANI YÖNTEMLERİ
	7,5
	2+2+0
	ZORUNLU
	TÜRKÇE

	522404301
	DOKU KÜLTÜRÜ İLKELERİ
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406303
	DEVELOPMENTAL GENETİK VE MOLEKÜLER TEMELİ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406304
	DNA TAMİR MEKANİZMALARI
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522404306
	GENETİK DANIŞMA İLKELERİ
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406307
	BAĞLANTI ANALİZLERİ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406308
	GEN TERAPİ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522404309
	PREİMPLANTASYON GENETİK TANI İLKELERİ
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406310
	İLERİ MOLEKÜLER  SİTOGENETİK YÖNTEMLER
	5,0
	1+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406311
	KLİNİK SİTOGENETİKTE ULUSLARARASI YAZIM KURALLARI VE YORUMLANMASI
	5,0
	1+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406312
	ARRAY TEKNOLOJİSİ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522406313
	SİNİR BİLİMİNE MOLEKÜLER BAKIŞ
	5,0
	2+0+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522404314
	NÖRODEJENERATİF HAS. GENOTİP-FENOTİP İLİŞKİSİ
	7,5
	2+2+0
	SEÇMELİ
	TÜRKÇE

	522401600
	UZMANLIK ALAN DERSİ
	5
	3+0+0
	ZORUNLU
	TÜRKÇE
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SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	KALITSAL HASTALIKLARIN MOLEKÜLER TEMELİ
	522403301



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	2
	
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	ZORUNLU




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, kalıtsal hastalıkların ortaya çıkışında rol oynayan moleküler mekanizmaları öğretmek, genetik varyantların hücresel ve sistemik etkilerini kavratmak ve moleküler verilerin klinik tanı, prognoz ve genetik danışmanlık süreçlerinde etkin kullanımını sağlayacak analitik beceriler kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında gen yapısı ve gen ekspresyonunun moleküler temelleri, genetik varyasyon tipleri (SNV, indel, CNV, tekrar genişlemeleri ve yapısal varyantlar) ve bunların patojenik mekanizmaları ele alınacaktır. Monogenik ve kompleks hastalıkların genetik altyapısı, epigenetik düzenlemeler, imprinting, mozaiklik ve mitokondriyal kalıtım gibi özel durumlar incelenecektir. Ayrıca moleküler tanı yöntemleri, varyant yorumlama yaklaşımları ve genotip-fenotip ilişkileri değerlendirilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Kalıtsal hastalıkların moleküler temellerini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Farklı genetik varyasyon tiplerini ve patojenik etkilerini ayırt edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Monogenik ve kompleks hastalıkların genetik özelliklerini karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Epigenetik mekanizmaların hastalık gelişimindeki rolünü değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Gen ekspresyonunun düzenlenmesi ve bozulmasının sonuçlarını analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Moleküler tanı yöntemlerini uygun klinik durumlarda seçebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	Genotip-fenotip ilişkisini yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Varyantları ACMG/AMP 2015 Variant Interpretation Guidelines doğrultusunda sınıflandırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Moleküler genetik verileri klinik karar süreçlerine entegre edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Kalıtsal hastalıklarda genetik danışmanlık sürecini planlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Evelyn B. Kelly:Encyclopedia of Human Genetics andDisease. ABC-CLIO,LLC. 2013

	Yardımcı Kaynaklar
	 Roger N. RosenbergTheMolecularandGeneticBasis of NeurologicandPsychiatricDisease. Lippincott-Williams&Wilkins, 2008


	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Genetik ve Moleküler Temellere Giriş

	2
	Gen Ekspresyonu ve Regülasyonu

	3
	Genetik Varyasyon Tipleri I

	4
	Genetik Varyasyon Tipleri II

	5
	Monogenik Hastalıklar

	6
	Labaratuvar yaklaşımları

	7
	Labaratuvar yaklaşımları

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Kompleks ve Multifaktöriyel Hastalıklar

	10
	Epigenetik Mekanizmalar

	11
	Mitokondriyal kalıtım ve somatik mozaiklik

	12
	RNA ve Post-transkripsiyonel Düzenleme

	13
	Moleküler Tanı Yöntemleri I

	14
	Moleküler Tanı Yöntemleri II

	15
	Varyant Yorumlama ve Klinik Korelasyon

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ödev
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Uygulama 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	3

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	3

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	3

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	3

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	3

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
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SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	POPULASYON GENETİĞİ
	522405302



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	
	
	
	
	

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	
	
	




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, popülasyon düzeyinde genetik varyasyonun oluşumu ve dağılımını açıklamak, evrimsel mekanizmaların (doğal seçilim, mutasyon ve göç) gen frekansları üzerindeki etkilerini kavratmak ve bu bilgilerin hastalık genetiği, epidemiyoloji ve genomik çalışmalarla entegrasyonunu sağlayacak analitik beceriler kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında alel ve genotip frekansları, Hardy–Weinberg dengesi, popülasyon yapısı ve genetik çeşitlilik kavramları ele alınacaktır. Doğal seçilim, genetik sürüklenme, kurucu etkisi ve göç gibi evrimsel faktörlerin popülasyonlar üzerindeki etkileri incelenecektir. Ayrıca bağlantı dengesizliği, haplotip yapıları, popülasyon stratifikasyonu ve genom çapında ilişkilendirme çalışmaları (GWAS) değerlendirilecek; popülasyon genetiğinin hastalık riski, farmakogenomik ve kişiselleştirilmiş tıptaki uygulamaları tartışılacaktır.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Popülasyon genetiğinin temel kavramlarını ve terminolojisini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Alel ve genotip frekanslarını hesaplayabilir ve yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Hardy–Weinberg Equilibrium prensibini açıklayabilir ve uygulayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Doğal seçilim, mutasyon ve göçün popülasyon üzerindeki etkilerini analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Popülasyon yapısı ve genetik çeşitlilik kavramlarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Bağlantı dengesizliği ve haplotip bloklarını yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	GWAS çalışmalarının temel prensiplerini ve sınırlılıklarını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	 Popülasyon genetiği verilerini hastalık genetiği ile ilişkilendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Popülasyon stratifikasyonu ve bias kaynaklarını analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Popülasyon genetiği bulgularını klinik ve epidemiyolojik bağlamda yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Principles of Population Genetics, Sinauer Associates is an imprint of Oxford University Press

	Yardımcı Kaynaklar
	A Primer of Population Genetics and Genomics, Oxford University Press

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Popülasyon genetiğinin kapsamı ve temel terimler

	2
	Alel ve Genotip Frekansları: Hesaplama yöntemleri ve örnekler

	3
	Hardy–Weinberg Dengesi-I

	4
	Hardy–Weinberg Dengesi-II

	5
	Mutasyon ve Genetik Varyasyon-II

	6
	Mutasyon ve Genetik Varyasyon-II

	7
	Doğal Seçilim

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Kurucu Etkisi

	10
	Göç ve Gen Akışı

	11
	Popülasyon Yapısı 

	12
	Bağlantı Dengesizliği 

	13
	Genom Çapında İlişkilendirme Çalışmaları 

	14
	Popülasyon Genetiği ve Hastalık İlişkisi

	15
	Biyoinformatik ve Veri Analizi: Popülasyon genetiği araçları ve veri yorumlama


	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	
	1,2
	

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	1,2,3,6
	1,2
	

	Ödev
	1,2,3,6
	1,2
	

	Kısa Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	

	Kısa Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	

	Sözlü Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	

	Sözlü Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	

	Uygulama 
	1,2,3,6
	1,2
	

	Ara sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	3

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	3

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	3

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	3

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	3

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	





T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	MOLEKÜLER GENETİKTE HİBRİDİZASYON TEKNİKLERİ VE UYGULAMA ALANLARI
	522403303



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	2
	
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, nükleik asit hibridizasyonuna dayalı moleküler tekniklerin (Southern blot, Northern blot, in situ hibridizasyon, mikroarray vb.) temel prensiplerini öğretmek, bu yöntemlerin genetik hastalıklar ve kanser başta olmak üzere klinik ve araştırma alanlarındaki kullanımını kavratmak ve elde edilen sonuçların doğru yorumlanması becerisini kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında DNA-DNA ve DNA-RNA hibridizasyon prensipleri, prob tasarımı ve işaretleme yöntemleri ele alınacaktır. Southern ve Northern blot teknikleri, floresan in situ hibridizasyon (FISH) ve varyantları, mikroarray teknolojileri ve karşılaştırmalı genomik hibridizasyon yöntemleri incelenecektir. Ayrıca bu tekniklerin gen ekspresyon analizi, kopya sayısı değişikliklerinin tespiti, yapısal varyant analizi ve klinik tanıdaki uygulamaları değerlendirilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Nükleik asit hibridizasyonunun temel prensiplerini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Southern ve Northern blot tekniklerinin kullanım alanlarını karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	In situ hibridizasyon tekniklerini (FISH vb.) ve varyantlarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Mikroarray teknolojilerinin prensiplerini ve kullanım alanlarını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Prob tasarımı ve işaretleme yöntemlerini analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Hibridizasyon tekniklerinin duyarlılık ve özgüllük açısından farklarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	Gen ekspresyonu ve kopya sayısı değişikliklerinin analizinde uygun yöntemi seçebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Elde edilen moleküler verileri klinik bağlamda yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Hibridizasyon tekniklerinin sınırlılıklarını ve alternatif yöntemlerle ilişkisini tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Klinik ve araştırma ortamında uygun hibridizasyon stratejisini planlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	
 

Nucleic Acids Hybridization: Modern Applications



	Yardımcı Kaynaklar
	Molecular cloning : a laboratory manual ; Michael R. Green, Joseph Sambrook.
Molecular Diagnostics: Fundamentals, Methods and Clinical Applications, Lela Buckingham

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Hibridizasyonun Temel Prensipleri

	2
	Prob Tasarımı ve İşaretleme Yöntemleri

	3
	Blotlama teknikleri


	4
	Floresan In Situ Hibridizasyon (FISH) I

	5
	Floresan In Situ Hibridizasyon (FISH) II

	6
	Laboratuar uygulamaları

	7
	Laboratuar uygulamaları

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Karşılaştırmalı Genomik Hibridizasyon (CGH)

	10
	Mikroarray Teknolojileri I

	11
	Mikroarray Teknolojileri II

	12
	Laboratuar uygulamaları

	13
	Laboratuar uygulamaları

	14
	Veri Analizi ve Yorumlama I

	15
	Veri Analizi ve Yorumlama II

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ödev
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Uygulama 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	3

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	3

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	3

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	






T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	GEN REGÜLASYONUNUN MOLEKÜLER TEMELİ
	522405304



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	2
	
	2
	5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Genin kendini ifade etmesinde rol oynayan kriterlerin incelenmesi, hücre farklılaşmasında genlerin etkilerinin anlaşılması.

	Dersin Kısa İçeriği
	Genin yapısı, fonksiyonel gendeki elemanlar, protein sentezi, protein sentezini                                               tez      etkileyen faktörler, gen regulasyonunda  rol oynayan tüm mekanizmaların incelenmesi.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Gen ekspresyonunun temel basamaklarını (transkripsiyon, translasyon) ve düzenlenme noktalarını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Promoter, enhancer, silencer ve transkripsiyon faktörlerinin gen regülasyonundaki rollerini analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Epigenetik mekanizmaları (DNA metilasyonu, histon modifikasyonları) ve gen ekspresyonu üzerindeki etkilerini değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Kromatin yapısının (ökromatin/heterokromatin) gen regülasyonuna katkısını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Transkripsiyonel ve post-transkripsiyonel düzenleme mekanizmalarını karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Alternatif splicing, RNA editing ve RNA stabilitesinin gen ekspresyonuna etkisini yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	 miRNA ve diğer non-coding RNA’ların gen regülasyonundaki rolünü değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Sinyal iletim yolaklarının gen ekspresyonunu nasıl etkilediğini analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Gen regülasyonundaki bozuklukların hastalıklarla (kanser, nörolojik hastalıklar vb.) ilişkisini tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Gen regülasyonuna yönelik deneysel yaklaşımları (ChIP-seq, RNA-seq vb.) ve elde edilen verilerin yorumlanmasını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Micklos DA, Freyer GA, Crotty DA. (2003). DNA Science.Cold Spring HarborLab Pres.

	Yardımcı Kaynaklar
	Alberts B, Bray D, Lewis J, Raff M, Roberts K, Waton JD. (1994). MolecularBiology of the Cell. GarlandPubl. 

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Gen ekspresyonu, merkezi dogma ve regülasyon seviyeleri

	2
	Transkripsiyonun Moleküler Temeli: RNA polimerazlar, promotör yapısı ve başlatma mekanizmaları

	3
	Transkripsiyon Faktörleri ve DNA Etkileşimleri

	4
	Enhancer, Silencer ve Regülatör Elementler

	5
	Kromatin Yapısı ve Organizasyonu

	6
	Transkript işlemi ve modifikasyonu

	7
	Translasyon

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Epigenetik Mekanizmalar I

	10
	Epigenetik Mekanizmalar II

	11
	Non-coding RNA’lar

	12
	Post-transkripsiyonel Regülasyon 

	13
	DNA metilasyonu etkileri 

	14
	ChIP-seq, RNA-seq ve genomik analiz teknikleri

	15
	Gen regülasyon bozuklukları ve hastalıklar

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ödev
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Uygulama 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	3

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	3

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	3

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	3

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
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SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	PRENATAL TANI TEKNİKLERİ
	522403305



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, prenatal dönemde genetik hastalıkların tanısında kullanılan invaziv ve non-invaziv yöntemlerin temel prensiplerini öğretmek, uygun test seçimi ve uygulanmasını kavratmak ve elde edilen sonuçların klinik ve etik boyutlarıyla birlikte yorumlanması becerisini kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında prenatal tanıya giriş, fetal gelişim ve tarama yöntemleri ele alınacaktır. Non-invaziv prenatal testler (ultrason, biyokimyasal taramalar, NIPT) ve invaziv yöntemler (amniyosentez, koryon villus örneklemesi, kordosentez) incelenecektir. Ayrıca prenatal tanıda kullanılan sitogenetik ve moleküler teknikler (karyotip, FISH, QF-PCR, mikroarray, NGS) ile sonuçların yorumlanması değerlendirilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Prenatal tanının temel kavramlarını ve amaçlarını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Non-invaziv ve invaziv prenatal tanı yöntemlerini karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Prenatal dönemde kullanılan genetik tarama ve tanı testlerini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Amniyosentez, CVS ve kordosentez gibi girişimlerin endikasyonlarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	 Prenatal tanıda kullanılan sitogenetik ve moleküler yöntemleri karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Prenatal test sonuçlarını klinik bağlamda yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	Yanlış pozitif/negatif sonuçların nedenlerini analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Prenatal tanıda genetik danışmanlık sürecini planlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Etik, yasal ve sosyal boyutları değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Prenatal tanı verilerini klinik karar süreçlerine entegre edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Milunsky A. (2009). GeneticDisordersandtheFetus, John Hopkins UniversityPress

	Yardımcı Kaynaklar
	Gardner RJM, Sutherland GR. (2004). Chromosomeabnormalitiesandgeneticcounselling. Oxford University Pres. 
Steven L. Gersen, Martha B. Keagle.ThePrinciples of ClinicalCytogenetics. Springer.2004

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Prenatal Tanı: Tanımı, İçeriği, Felsefesi

	2
	Prenatal Tanı Endikasyonları

	3
	Prenatal Tanı Endikasyonları

	4
	Prenatal Tanı Yöntemleri: Non-invasiv- US anomalileri

	5
	İkili, Üçlü tarama sistemleri

	6
	Prenatal Tanı Yöntemleri: İnvaziv

	7
	Amniyosentez: Hücre kültürü, Kromozom/Moleküler tanı

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Fetal Kan Örneklemesi: Kromozom/Moleküler tanı

	10
	Uygulama: Fetal örneklerden kromozom/gen analizleri

	11
	Kromozom Anomalilerinde prenatal tanı

	12
	Seks kromozom anomalilerinde prenatal tanı

	13
	Tek gen hastalıklarında prenatal tanı

	14
	Konjenital Adrenal Hiperplazi prenatal tanısı ve tedavisi

	15
	Genetik Danışma

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ödev
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Uygulama 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	3

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	3

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	3

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	3

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	3

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	




























T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	METABOLİK HASTALIKLAR VE MOLEKÜLER TANISI
	522403307



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, kalıtsal metabolik hastalıkların genetik ve biyokimyasal temellerini öğretmek, bu hastalıklarda rol oynayan moleküler mekanizmaları kavratmak ve uygun moleküler tanı yöntemlerinin seçimi, uygulanması ve sonuçların klinik bağlamda yorumlanması becerisini kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında doğumsal metabolizma hastalıklarının sınıflandırılması (amino asit metabolizması bozuklukları, organik asidemiler, yağ asidi oksidasyon defektleri, lizozomal depo hastalıkları vb.) ele alınacaktır. Bu hastalıklarda rol oynayan genler, patojenik mekanizmalar ve biyokimyasal yolaklar incelenecek; tandem kütle spektrometrisi, enzim analizleri, yeni nesil dizileme ve diğer moleküler tanı yöntemleri değerlendirilecektir. Ayrıca tarama programları, erken tanı, genetik danışmanlık ve tedavi yaklaşımlarına yer verilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Kalıtsal metabolik hastalıkların sınıflandırmasını ve temel özelliklerini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Metabolik yolaklardaki genetik bozuklukların patofizyolojik sonuçlarını analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Metabolik hastalıklarda rol oynayan temel genleri ve enzimleri tanımlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Klinik bulgular ile biyokimyasal ve genetik veriler arasındaki ilişkiyi yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Metabolik hastalıkların tanısında kullanılan biyokimyasal ve moleküler yöntemleri karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Tandem kütle spektrometrisi ve diğer tarama yöntemlerinin kullanım alanlarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	 Yeni nesil dizileme ve diğer moleküler tekniklerle elde edilen verileri yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Genetik test sonuçlarını ACMG/AMP 2015 Variant Interpretation Guidelines doğrultusunda değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Metabolik hastalıklarda genetik danışmanlık sürecini planlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	 Erken tanı ve tedavi yaklaşımlarının hastalık prognozu üzerindeki etkisini tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	GeorgFriedrich .InheritedMetabolicDiseases: A ClinicalApproach. Springer, 2010

	Yardımcı Kaynaklar
	Gardner RJM, Sutherland GR. (2004). Chromosomeabnormalitiesandgeneticcounselling. Oxford University Pres. 
Steven L. Gersen, Martha B. Keagle.ThePrinciples of ClinicalCytogenetics. Springer.2004

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1  
	Kalıtsal metabolik hastalıkların klasifikasyonu

	2
	Gen-enzim değerlendirmesi

	3
	Doğumsal metabolik hastalıklara örnek: Fenilketonuri

	4
	Fenilketonurinin moleküler tanısı

	5
	Lab uygulama: Fenilketonurinin moleküler tanısı

	6
	Kalıtsal Metabolik hastalıkların prenatal tanısı

	7
	Kalıtsal Metabolik hastalıklarda prenatal tanı

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Amino Asit ve Organik Asit Metabolizması Bozuklukları

	10
	Karbonhidrat ve Yağ Asidi Metabolizması Hastalıkları

	11
	Lizozomal ve Peroksizomal Hastalıklar

	12
	Yenidoğan Tarama Programları ve Erken Tanı

	13
	Moleküler Tanı Stratejileri: Varyant Yorumlama ve Veri Analizi

	14
	Tedavi Yaklaşımları ve Kişiselleştirilmiş Tıp

	15
	Olgu Tartışmaları ve Multidisipliner Yaklaşım

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ödev
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Kısa Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sözlü Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Uygulama 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Ara Sınav hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav
	1,2,3,6
	1,2
	A

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	1,2,3,6
	1,2
	A

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	3

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	1





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	






T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	PCR VE ÇEŞİTLERİ
	522405309



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	1
	
	1,5
	2,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) ve farklı PCR tekniklerinin temel prensiplerini öğretmek, bu yöntemlerin moleküler tanı ve araştırmalardaki kullanım alanlarını kavratmak ve öğrencilerin uygun PCR yöntemini seçme, uygulama ve sonuçları yorumlama becerisi kazanmalarını sağlamaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	 Bu ders kapsamında konvansiyonel PCR, real-time PCR (qPCR), reverse transcription PCR (RT-PCR), dijital PCR (dPCR), multiplex PCR, nested PCR ve allele-spesifik PCR gibi farklı PCR teknikleri ele alınacaktır. Ayrıca primer tasarımı, reaksiyon optimizasyonu, amplifikasyon verimliliği, kontaminasyon kontrolü ve sonuçların analizi gibi temel laboratuvar süreçleri incelenecek; PCR tekniklerinin klinik ve araştırma alanlarındaki uygulamaları değerlendirilecektir.




	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	PCR’ın temel prensiplerini ve reaksiyon bileşenlerini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Farklı PCR türlerini (konvansiyonel PCR, qPCR, RT-PCR, dPCR vb.) tanımlayabilir ve karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Deney amacına uygun primer tasarımı yapabilir ve reaksiyon koşullarını optimize edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Multiplex, nested ve allele-spesifik PCR gibi ileri PCR tekniklerinin kullanım alanlarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	 qPCR ve dPCR verilerini analiz ederek kantitatif sonuçları yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	PCR tabanlı yöntemlerle genetik varyantların tespitini ve doğrulanmasını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	PCR sonuçlarını jel elektroforezi, erime eğrisi analizi ve diğer yöntemlerle değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	PCR uygulamalarında kontaminasyon kaynaklarını ve hata nedenlerini analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Klinik ve araştırma ortamında uygun PCR yöntemini seçebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	PCR tekniklerinin sınırlılıklarını ve alternatif moleküler yöntemlerle ilişkisini tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Suzanne Kennedy andNickOswald: PCR TroubleshootingandOptimization: TheEssential Guide.  CaisterAcademicPress

	Yardımcı Kaynaklar
	JulieLogan, KirstinEdwardsandNickSaunders. Real-Time PCR: CurrentTechnologyand Applications CaisterAcademicPress
Michael L. Altshuler. PCR Troubleshooting: TheEssential Guide. CaisterAcademicPress

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Polimeraz Zincir Reaksiyonu: Tanımı, tarihçesi

	2
	DNA replikasyonu

	3
	Polimeraz Zincir Reaksiyonu temeli

	4
	PCR reaksiyon içerikleri ve görevleri- 

	5
	Lab  uygulama

	6
	Lab uygulama

	7
	PCR uygulama alanları

	8
	Ara Sınavlar

	9
	PCR çeşitleri ve uygulama alanları

	10
	PCR çeşitleri ve uygulama alanları

	11
	Lab uygulama

	12
	Lab uygulama

	13
	Farklı hasta örneklerinden PCR reaksiyonları

	14
	Gerçek zamanlı PCR

	15
	Gerçek zamanlı PCR uygulamaları

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	3

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	






T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	MOLEKÜLER TARAMA TEKNİKLERİ
	522405310



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	1
	1
	1,5
	2,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, genetik hastalıkların ve kanserlerin tanısında kullanılan moleküler tarama tekniklerinin temel prensiplerini öğretmek, bu yöntemlerin duyarlılık, özgüllük ve kullanım alanlarını kavratmak ve elde edilen sonuçların doğru yorumlanması becerisini kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında PCR tabanlı yöntemler (konvansiyonel PCR, qPCR, RT-PCR), dizi analizi teknikleri (Sanger dizileme, yeni nesil dizileme), kopya sayısı değişikliklerini saptayan yöntemler (MLPA, mikroarray) ve yüksek kapasiteli tarama yaklaşımları ele alınacaktır. Ayrıca tarama testlerinin klinik kullanım alanları, tarama ve tanı testleri arasındaki farklar, duyarlılık/özgüllük kavramları ve sonuçların klinik yorumlanması değerlendirilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Moleküler tarama tekniklerinin temel prensiplerini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	PCR tabanlı yöntemlerin farklı türlerini ve kullanım alanlarını karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Sanger dizileme ve yeni nesil dizileme yöntemlerini teknik ve klinik açıdan değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Kopya sayısı değişikliklerini saptayan yöntemleri (MLPA, mikroarray) açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Tarama ve tanı testleri arasındaki farkları analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Moleküler testlerin duyarlılık, özgüllük ve doğruluk kavramlarını yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	Uygun klinik durumda doğru moleküler tarama yöntemini seçebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Moleküler analiz sonuçlarını klinik bulgularla entegre edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Yanlış pozitif ve yanlış negatif sonuçların nedenlerini değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Moleküler tarama testlerinin etik ve klinik sınırlılıklarını tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Klug, WS.,Cummings, MR., (Çeviri Editörü: Öner, C.) (2002). Genetik Kavramlar, Palme Yayıncılık.


	Yardımcı Kaynaklar
	Scriver, CR.,Beuadet, AL., Sly, WS., Valle, D.(1995). TheMetobolicandMolecularBases of InheritedDisease, McGraw-Hill, Inc.

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Giriş ve Temel Kavramlar: Moleküler tarama nedir? Tarama vs tanı testleri, klinik kullanım alanları

	2
	DNA/RNA Yapısı ve Laboratuvar Temelleri: Nükleik asit yapısı, izolasyon yöntemleri ve kalite kontrol

	3
	PCR Temel Prensipleri: Konvansiyonel PCR, primer tasarımı, amplifikasyon dinamikleri

	4
	Gerçek Zamanlı PCR (qPCR)

	5
	Gen Ekspresyon Analizi: RNA çalışmaları, cDNA sentezi ve ekspresyon değerlendirmesi

	6
	Sanger Dizileme: Temel prensipler, kullanım alanları ve sınırlılıklar

	7
	Yeni Nesil Dizileme (NGS) I. NGS teknolojileri, platformlar ve kütüphane hazırlama

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Yeni Nesil Dizileme (NGS) II.WES/WGS, veri analizi, varyant çağırma

	10
	Kopya Sayısı Analizleri: MLPA, qPCR ve mikroarray ile CNV tespiti

	11
	Mikroarray Teknolojileri: Array CGH ve SNP array: prensip, yorumlama ve klinik kullanım

	12
	Dijital PCR ve Yüksek Duyarlılıklı Teknikler

	13
	Uzun Okuma Dizileme ve Yeni Teknolojiler

	14
	Varyant Yorumlama ve Klinik Entegrasyon

	15
	Klinik Uygulamalar ve Gelecek Perspektifler

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	3

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	






T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	İLERİ SİTOGENETİK YÖNTEMLER
	522403311



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, klasik sitogenetik tekniklerin ötesinde kullanılan ileri sitogenetik ve moleküler sitogenetik yöntemlerin (FISH, multicolor FISH, mikroarray, optik genom haritalama vb.) prensiplerini öğretmek, bu yöntemlerin klinik ve araştırma alanındaki kullanımını kavratmak ve elde edilen verilerin yorumlanması becerisini kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında floresan in situ hibridizasyon (FISH) ve türevleri (multicolor FISH, SKY), karşılaştırmalı genomik hibridizasyon (array CGH), SNP array, optik genom haritalama ve uzun okuma dizileme gibi ileri sitogenetik yöntemler ele alınacaktır. Bu tekniklerin çözünürlükleri, avantaj ve sınırlılıkları karşılaştırmalı olarak incelenecek; yapısal varyantların, kopya sayısı değişikliklerinin ve kompleks kromozomal yeniden düzenlenmelerin tespiti ve klinik yorumlanması üzerinde durulacaktır. 



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	İleri sitogenetik yöntemlerin temel prensiplerini açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	FISH ve türev tekniklerin (multicolor FISH, SKY) kullanım alanlarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Mikroarray teknolojilerini (array CGH, SNP array) karşılaştırabilir ve uygun kullanım alanlarını belirleyebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Optik genom haritalama (OGM) ve uzun okuma dizileme gibi yeni teknolojilerin avantajlarını tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Farklı sitogenetik yöntemlerin çözünürlük ve duyarlılık açısından farklarını analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Yapısal varyantlar ve kopya sayısı değişikliklerini uygun yöntemlerle tespit edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	 Kompleks kromozomal yeniden düzenlenmeleri yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	 Sitogenetik verileri klinik bulgularla entegre ederek tanısal yorum yapabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Laboratuvar süreçlerinde uygun test stratejisini seçebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Sitogenetik analizlerin sınırlılıklarını ve potansiyel hatalarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Gardner RJM, Sutherland GR. (2004). Chromosomeabnormalitiesandgeneticcounselling. Oxford University Pres. 


	Yardımcı Kaynaklar
	Steven L. Gersen, Martha B. Keagle.ThePrinciples of ClinicalCytogenetics. Springer.2004

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Sitogenetik: Tanımı, 

	2
	Sitogenetik kültür yöntemleri

	3
	Senkronize kültür yöntemleri

	4
	FISH tanımı

	5
	Mikrodiseksiyon ve revers FISH

	6
	Fiber FISH

	7
	Sperm FISH

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Kompleks karyotiplere yaklaşım

	10
	FISH uygulamaları

	11
	Prenatal/Postnatal tanıda algoritmalar

	12
	Array teknolojisi /Array CGH

	13
	Array-CGH uygulama

	14
	Sitogenetik verilerin raporlanması

	15
	

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	3

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	







T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	LÖSEMİ SİTOGENETİĞİ
	522403313



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, lösemilerde görülen kromozomal anomalilerin ve sitogenetik değişikliklerin moleküler temellerini öğretmek, bu değişikliklerin hastalık sınıflandırması, prognoz ve tedavi seçimindeki önemini kavratmak ve sitogenetik bulguların klinik yorumlanması becerisini kazandırmaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında akut ve kronik lösemilerde görülen başlıca sitogenetik anormallikler (translokasyonlar, inversiyonlar, delesyonlar ve anöploidiler) ele alınacaktır. Özellikle Philadelphia Chromosome, t(15;17), inv(16) gibi tanısal ve prognostik öneme sahip değişiklikler incelenecektir. Karyotip analizi, FISH ve moleküler yöntemler ile bu anomalilerin saptanması ve sınıflandırılması, risk gruplarının belirlenmesi ve tedaviye yön verme süreçleri değerlendirilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	 Lösemilerde görülen temel sitogenetik anomalileri tanımlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Akut ve kronik lösemilerin sitogenetik özelliklerini karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Translokasyon, inversiyon ve delesyon gibi kromozomal değişikliklerin patogenezdeki rolünü açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Philadelphia Chromosome gibi spesifik anomalilerin klinik önemini değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Lösemi tanısında kullanılan sitogenetik yöntemleri (karyotip, FISH) ve moleküler teknikleri karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Sitogenetik bulgulara göre risk sınıflaması yapabilir ve prognozu öngörebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	Moleküler markerların hedefe yönelik tedavi seçimindeki rolünü açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Sitogenetik ve moleküler analiz sonuçlarını klinik bağlamda yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Minimal rezidüel hastalık takibinde moleküler yöntemlerin önemini tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Lösemi sitogenetiğinin multidisipliner hasta yönetimindeki yerini değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Williams Hematology

	Yardımcı Kaynaklar
	Molecular Haematology

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Hematopoetik Sistem ve malign hastalıkları

	2
	Hematolojik malignatilerin genetik mekanizması

	3
	ALLde sitogenetik tanı ve klinik korelasyon

	4
	ALLde laboratuar yöntemleri ve pratik uygulama

	5
	AMLde sitogenetik tanı ve klinik korelasyon

	6
	AMLde laboratuar yöntemleri ve pratik uygulama

	7
	KMLde sitogenetik tanı ve klinik korelasyon

	8
	Ara Sınavlar

	9
	KLLde sitogenetik tanı ve klinik korelasyon

	10
	KLLde laboratuar yöntemleri ve pratik uygulama

	11
	MPDde sitogenetik tanı ve klinik korelasyon

	12
	MPDde laboratuar yöntemleri ve pratik uygulama

	13
	MDSde sitogenetik tanı ve klinik korelasyon

	14
	MDSde laboratuar yöntemleri ve pratik uygulama

	15
	Lenfomalarda sitogenetik tanı ve klinik korelasyon

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinlerarası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	3

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	



























T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	SOLİD TÜMÖRLERDE SİTOGENETİK VE MOLEKÜLER MARKERLARIN ÖNEMİ
	522403314



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, solid tümörlerde görülen sitogenetik ve moleküler değişikliklerin temel mekanizmalarını öğretmek, bu değişikliklerin tanı, prognoz ve tedavi seçimindeki klinik önemini kavratmak ve öğrencilerin genetik analiz sonuçlarını yorumlayarak klinik karar süreçlerine entegre edebilme becerisi kazanmalarını sağlamaktır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında solid tümörlerde görülen kromozomal anomaliler ve moleküler genetik değişiklikler incelenecek; karyotip, FISH, mikroarray ve yeni nesil dizileme gibi tanısal yöntemler ele alınacaktır. Tümörlere özgü genetik markerlar, bunların tanı, prognoz ve hedefe yönelik tedavideki rolleri ile moleküler bulguların klinik uygulamalara entegrasyonu değerlendirilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Solid tümörlerde görülen başlıca sitogenetik ve moleküler değişiklikleri tanımlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	Kromozomal yeniden düzenlenmeler (translokasyon, delesyon, amplifikasyon vb.) ile tümör gelişimi arasındaki ilişkiyi açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	Onkogenler, tümör süpresör genler ve füzyon genlerinin solid tümörlerdeki rolünü değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Solid tümörlerde kullanılan sitogenetik yöntemleri (karyotip, FISH vb.) ve moleküler teknikleri (NGS, PCR, mikroarray vb.) karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Spesifik tümör tiplerine özgü genetik markerları (ör. HER2, EGFR, ALK vb.) tanımlayabilir ve klinik önemini tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	Moleküler markerların tanı, prognoz ve tedavi seçimindeki rolünü analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	Genetik test sonuçlarını klinik bağlamda yorumlayarak tedavi stratejilerine katkı sağlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Minimal rezidüel hastalık ve tümör heterojenitesi gibi kavramları moleküler düzeyde açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Hedefe yönelik tedavi ve immünoterapi yaklaşımlarında biyobelirteçlerin kullanımını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	 Solid tümörlerde sitogenetik ve moleküler analizlerin multidisipliner klinik karar süreçlerindeki yerini tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Lalloo F.,Kerr B., Friedman JM, Evans DG Risk Assessmentand Management in Cancer Genetics. Oxford University Press.2005

	Yardımcı Kaynaklar
	McPherson RA.,.Pincus M R,.Henry'sClinicalDiagnosisand Management byLaboratoryMethods. 2011

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Kanser genetiğine genel bakış

	2
	Major organa göre spesifik tümörlerde moleküler yaklaşım

	3
		[bookmark: 4-u1.0-B978-1-4377-0974-2..00076-2--ulis]
	
	[bookmark: 4-u1.0-B978-1-4377-0974-2..00076-2--u003][bookmark: 4-u1.0-B978-1-4377-0974-2..00076-2--u004]

	Beyin tümörleri ve genetik markerler: GlioblastomaMultiforme
Oligodendroglioma
	
	[bookmark: 4-u1.0-B978-1-4377-0974-2..00076-2--u006]

	
	
	




	4
	Meme kanseri ve genetik markerler: sporadik ve herediter

	5
	Akciğer kanseri ve genetik markerler

	6
	Kolorektal kanserler ve genetik markerler: sporadik ve herediter

	7
	Gastrik kanserler ve genetik markerler

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Ovarian kanser ve genetik markerler: molecular sınıflandırma

	10
	Solid tümörlerin değerlendirilmesinde sitogenetik ve moleküler yöntemler

	11
	Kanserde mikroarray yönteminin kullanımı

	12
	Seçilen kanser tipine göre sitogenetik ve moleküler testlerin gerçekleştirilmesi

	13
	Seçilen kanser tipine göre sitogenetik ve moleküler testlerin gerçekleştirilmesi

	14
	Seçilen kanser tipine göre sitogenetik ve moleküler testlerin gerçekleştirilmesi

	15
	Seçilen kanser tipine göre sitogenetik ve moleküler testlerin gerçekleştirilmesi

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	





T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	NÖROMÜSKÜLER HASTALIKLAR VE MOLEKÜLER GENETİK MARKERLARI
	522403315



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	GÜZ
	3
	2
	4
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, nöromüsküler hastalıkların genetik ve moleküler temellerini ileri düzeyde kavratmak, bu hastalıklarda rol oynayan genetik varyantları ve moleküler biyobelirteçleri tanımlayabilme yetisi kazandırmak ve güncel tanısal yaklaşımların (NGS tabanlı yöntemler, kopya sayısı değişiklikleri analizi, fonksiyonel genomik) klinik uygulamalarla entegrasyonunu öğretmektir. Ayrıca, genotip-fenotip ilişkilerinin değerlendirilmesi, varyant yorumlama stratejileri ve klinik karar süreçlerinde moleküler verinin etkin kullanımı konusunda analitik düşünme becerisi kazandırılması hedeflenmektedir.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında nöromüsküler hastalıkların sınıflandırılması (musküler distrofi, konjenital miyopatiler, nöropatiler, motor nöron hastalıkları), bu hastalıklarla ilişkili temel genler ve patojenik mekanizmalar ele alınacaktır. Moleküler genetik markerlar; tek gen varyantları, tekrar genişlemeleri, yapısal varyantlar ve epigenetik düzenlemeler çerçevesinde incelenecektir. Tanısal algoritmalar (hedefli gen panelleri, tüm ekzom/genom dizileme, mikroarray ve uzun okuma dizileme teknolojileri) ve varyant sınıflandırma yaklaşımları (ACMG/ClinGen kriterleri) detaylandırılacaktır. Ayrıca, biyobelirteç geliştirme, translasyonel araştırmalar, gen tedavisi ve hedefe yönelik tedavi yaklaşımlarına güncel literatür eşliğinde yer verilecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Nöromüsküler hastalıkların klinik ve genetik sınıflandırmasını açıklayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	2
	 Nöromüsküler hastalıklarda rol oynayan temel genleri ve moleküler patogenez mekanizmalarını tanımlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	3
	 Tek nükleotid varyantları, tekrar genişlemeleri ve yapısal varyantlar gibi farklı genetik değişim tiplerini ayırt edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	Nöromüsküler hastalıklarda kullanılan moleküler genetik tanı yöntemlerini (NGS, mikroarray, MLPA, uzun okuma dizileme vb.) karşılaştırabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Klinik bulgular ile genetik veriler arasında genotip-fenotip ilişkisini yorumlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	ACMG/AMP 2015 Variant Interpretation Guidelines ve ClinGen kriterlerine göre varyant sınıflandırması yapabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	Moleküler genetik markerların tanı, prognoz ve tedavi yanıtı üzerindeki rolünü değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Güncel literatürü eleştirel olarak analiz ederek nöromüsküler hastalıklar alanındaki yeni biyobelirteçleri tartışabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	9
	Genetik danışmanlık sürecinde nöromüsküler hastalıklara özgü risk değerlendirmesi ve etik konuları analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	10
	Nöromüsküler hastalıkların tanı ve yönetiminde multidisipliner yaklaşımın önemini tartışabilir ve klinik karar süreçlerine katkı sağlayabilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Genetic Neuromuscular Disorders (Springer)

	Yardımcı Kaynaklar
	Oxford Textbook of Neuromuscular Disorders

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Nöromüsküler hastalıkların tanımı, sınıflandırılması ve epidemiyolojisi

	2
	Kas yapısı, nöromüsküler kavşak ve temel hücresel mekanizmalar

	3
	SNV, indel, CNV, tekrar genişlemeleri ve yapısal varyantlar

	4
	Duchenne ve Becker musküler distrofi: genetik ve moleküler mekanizmalar

	5
	Limb-girdle musküler distrofi ve diğer distrofi alt tipleri

	6
	Herediter polinöropatiler ve ilişkili genetik mekanizmalar

	7
	Motor nöron hastalıklarının genetik temelleri

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Mitokondriyal DNA ve nükleer genlerin rolü

	10
	İkinci nesil dizileme: WES/WGS, mikroarray, MLPA, uzun okuma dizileme

	11
	ACMG/AMP 2015 Variant Interpretation Guidelines ve ClinGen kriterleri ile analiz

	12
	Nöromusküler hastalıklarda moleküler Biyobelirteçler ve Translasyonel Araştırmalar

	13
	Nöromusküler hastalıklarda genetik danışmanlık

	14
	Nöromusküler hastalıklarda ülkemizde ve dünyada tarama programları 

	15
	Gen tedavisi, RNA temelli tedaviler ve kişiselleştirilmiş tıp yaklaşımları

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	3

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	3

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	Prof. Dr. Oğuz Çilingir

	
	
	

	İmza
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[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	KANSER GENETİĞİ
	522404302



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	ZORUNLU




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, kanserin genetik orjininin detaylı olarak öğrenilmesi, familyal ve sporadik kanserlerde yaklaşımların belirlenmesi, kanserde genetik danışmanın verilebilmesi, kanserde uygulanan genetik analizler ve sonuçların yorumlanması becerilerinin kazanılması

	Dersin Kısa İçeriği
	Kanserdeki temel kavramlara genel bakış, hücre ileti sistemi mekanizmaları ile hücre siklusundaki kontrol mekanizmalarının detaylı değerlendirilmesi, kanser genlerinin (onkogen, tümör süpresor gen ve DNA tamir genleri) normal hücre ile tümör hücrelerindeki durumlarının karşılaştırmalı değerlendirmesi, kanser genetiğinde tanı yöntemlerinin incelenmesi ve uygulaması kanserde ailelere verilecek danışma.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Kanserin genetik temellerini ve moleküler karsinogenez süreçlerini açıklayabilir.
	1,2,3,6,10
	1,2
	A

	2
	Sporadik ve familyal kanserler arasındaki farkları genetik ve klinik açıdan karşılaştırabilir.
	1,2,3,6,10
	1,2
	A

	3
	Hücre siklusu kontrol mekanizmalarını ve hücresel sinyal yolaklarının kanser gelişimindeki rolünü analiz edebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	4
	 Onkogenler, tümör süpresör genler ve DNA tamir genlerinin normal ve tümör hücrelerindeki fonksiyonel farklılıklarını değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	Kanser genetiğinde kullanılan moleküler tanı yöntemlerini (NGS, FISH, mikroarray, PCR tabanlı teknikler vb.) açıklayabilir ve uygun test stratejisini belirleyebilir.
	4,5
	1,2
	A

	6
	Genetik analiz sonuçlarını ACMG/AMP 2015 Variant Interpretation Guidelines ve ilgili onkogenetik rehberler doğrultusunda yorumlayabilir.
	4,5
	1,2
	A

	7
	 Genotip-fenotip ilişkisini değerlendirerek kanser riskini ve prognozu öngörebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A

	8
	Kanser hastaları ve aileleri için genetik danışmanlık sürecini planlayabilir ve etik boyutları tartışabilir.
	7,8,9
	1,2
	A

	9
	Kalıtsal kanser sendromlarını (örneğin HBOC, Lynch sendromu vb.) tanımlayabilir ve klinik yönetim yaklaşımlarını açıklayabilir.
	7,8,9
	1,2
	A

	10
	Kanser genetiğinde güncel hedefe yönelik tedavi yaklaşımlarını ve biyobelirteçlerin klinik kullanımını eleştirel olarak değerlendirebilir.
	1,2,3,6
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	FredBunzPrinciples of Cancer Genetics. 2008
BorisPascheCancer Genetics (CancerTreatmentandResearch).2011

	Yardımcı Kaynaklar
	Lewis J. Klein, Principles of Cancer Biology.2005
S Hodgson, W Foulkes, C Eng,EMaher: A Practical Guide to Human Cancer Genetics.2006

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Kanser: Tanımı, tipleri, tümör hücresi özellikleri

	2
	Kanser Genetik Hastalıktır: Sporadik, familyal, herediter kanserler

	3
	Kanser Genetik Hastalıktır: Sporadik, familyal, herediter kanserler

	4
	Uygulama: Pedigrilerde kanser ailelerini tanımlama

	5
	Kanser Genleri: Onkogenler, tümör baskılayıcı genler, DNA tamir genleri

	6
	Hücre ileti sistemi ve protoonkogenler

	7
	Onkogenler

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Tümör baskılayıcı genler ve hücre siklusu

	10
	DNA tamir genleri

	11
	Kanserde genetik instabilite

	12
	Kanserde polimorfizm

	13
	Kanserde genetik analizler ve yorumları

	14
	Sık gözlenen kanserlerde genetik temel: Meme kanseri

	15
	Sık gözlenen kanserlerde genetik temel: Akciğer  kanseri

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	4

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4




	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	








T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	DNA TAMİR MEKANİZMALARI
	522406304



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	
	2
	5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, DNA hasarına yol açan endojen ve ekzojen faktörleri, hücrede genom bütünlüğünü koruyan DNA tamir mekanizmalarını ve bu mekanizmaların moleküler düzeyde işleyişini öğretmektir. Ayrıca DNA tamir yollarındaki bozuklukların insan hastalıkları, kanser gelişimi, nörodejeneratif hastalıklar ve kalıtsal sendromlarla ilişkisini değerlendirmek ve öğrencilerin bu mekanizmaları güncel literatür ışığında yorumlayabilmelerini sağlamaktır. Ders kapsamında öğrencilerin DNA tamir mekanizmalarının klinik genetik, moleküler tanı ve hassas tıp uygulamalarındaki önemini kavramaları hedeflenmektedir.

	Dersin Kısa İçeriği
	Bu ders kapsamında DNA hasar tipleri (tek zincir kırıkları, çift zincir kırıkları, baz hasarları, çapraz bağlar) ve bunlara karşı gelişen başlıca DNA tamir mekanizmaları (baz eksizyon onarımı, nükleotid eksizyon onarımı, mismatch tamiri, homolog rekombinasyon ve non-homologous end joining) ele alınacaktır. Ayrıca DNA tamir yolaklarında görev alan temel genler, bu yolaklardaki bozuklukların hastalıklarla ilişkisi ve DNA tamir mekanizmalarının kanser tedavisindeki hedeflenebilirliği güncel yaklaşımlar çerçevesinde incelenecektir.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	DNA hasarına neden olan endojen ve ekzojen faktörleri tanımlar ve farklı DNA hasar tiplerini sınıflandırır. 
	1,2,3,6,9
	1,2
	A

	2
	Genom stabilitesinin korunmasında rol oynayan temel DNA tamir mekanizmalarını (BER, NER, MMR, HR, NHEJ vb.) açıklar. 
	1,2,3,6,9
	1,2
	A

	3
	DNA hasar yanıtı (DNA damage response) ve hücre döngüsü kontrol mekanizmalarının moleküler düzeyde işleyişini değerlendirir. 
	1,2,3,6,9
	1,2
	A

	4
	Çift zincir DNA kırıkları ve replikasyon hatalarının onarımında görev alan moleküler yolları karşılaştırır. 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	5
	DNA tamir mekanizmalarındaki bozuklukların kanser, nörodejeneratif hastalıklar ve kalıtsal sendromlarla ilişkisini analiz eder. 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	6
	 DNA tamir genlerinde görülen mutasyonların klinik genetik açısından önemini yorumlar. 
	1,2,3,6
	1,2
	A

	7
	DNA tamir mekanizmalarının moleküler tanı yöntemleri ve genetik testlerle ilişkisini açıklar. 
	1,2,3,6,10
	1,2
	A

	8
	DNA tamir mekanizmalarına dayalı hedefe yönelik tedavi yaklaşımlarını (ör. PARP inhibitörleri) değerlendirir. 
	7,8,9,10
	1,2
	A

	9
	Güncel bilimsel literatürü takip ederek DNA tamir mekanizmalarına ilişkin araştırmaları eleştirel olarak yorumlar. 
	7,8,9,10
	1,2
	A

	10
	 DNA tamir mekanizmaları ile ilgili bilgileri klinik genetik uygulamalarına ve araştırma tasarımına entegre eder.
	1,2,3,6,10
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Micklos DA, Freyer GA, Crotty DA. (2003). DNA Science.Cold Spring HarborLab Pres, 2003.

	Yardımcı Kaynaklar
	Alberts B, Bray D, Lewis J, Raff M, Roberts K, Waton JD. (1994). MolecularBiology of the Cell. GarlandPubl. 

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	DNA Hasarı ve Genom Stabilitesi

	2
	DNA Hasar Yanıtı

	3
	Baz Eksizyon Tamiri

	4
	Nükleotid Eksizyon Tamiri

	5
	Mismatch Tamiri

	6
	Çift Zincir DNA Kırıkları ve Onarım Mekanizmaları

	7
	Homolog Rekombinasyon (HR)

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Non-Homolog Uç Birleştirme (NHEJ)

	10
	DNA tamir genleri mutasyonları ve hastalıkları I

	11
	DNA tamir genleri mutasyonları ve hastalıkları II

	12
	DNA tamiri ve erken yaşlanma sendromları

	13
	DNA tamir genleri mutasyonları ve kanser I

	14
	DNA tamir genleri mutasyonları ve kanser II

	15
	DNA Tamir Mekanizmalarına Dayalı Tedaviler

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	5

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	5

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	3

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	3

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	4

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	






T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	KROMOZOM HASTALIKLARI VE TANI YÖNTEMLERİ
	522404305



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	ZORUNLU




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, kromozomal yapı ve organizasyonu, sayısal ve yapısal kromozom anomalilerini, bu anomalilerin oluşum mekanizmalarını ve klinik sonuçlarını öğretmektir. Ayrıca kromozomal hastalıkların tanısında kullanılan klasik sitogenetik ve moleküler sitogenetik yöntemlerin prensiplerini, kullanım alanlarını, avantaj ve sınırlılıklarını kavratmak amaçlanmaktadır. Ders kapsamında öğrencilerin kromozom anomalilerinin klinik yorumlanması, genetik danışma sürecindeki önemi ve prenatal, postnatal ve preimplantasyon tanı yaklaşımlarını değerlendirebilmeleri hedeflenmektedir.

	Dersin Kısa İçeriği
	Kromozom yapısı ve organizasyonu; kromozomların sınıflandırılması; sayısal kromozom anomalileri (aneuploidiler, poliploidiler); yapısal kromozom anomalileri (delesyon, duplikasyon, inversiyon, translokasyon, halka kromozom, izokromozom); mozaizm ve oluşum mekanizmaları; kromozomal hastalıkların klinik özellikleri; prenatal ve postnatal kromozom analizi; klasik sitogenetik yöntemler (karyotip analizi, bantlama teknikleri); moleküler sitogenetik yöntemler (FISH, CGH, array-CGH, SNP array); yeni nesil dizileme tabanlı kromozom analizleri; prenatal tanı yöntemleri (amniyosentez, CVS); NIPT, preimplantasyon genetik testler; kromozom anomalilerinde genetik danışma; klinik olgu örnekleri ve güncel yaklaşımlar.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Kromozom yapısı, organizasyonu ve sınıflandırılmasını açıklar.
	1,2,3
	1,2
	A

	2
	Sayısal kromozom anomalilerinin oluşum mekanizmalarını ve klinik sonuçlarını tanımlar.
	1,2,7
	1,2
	A

	3
	Yapısal kromozom anomalilerini (delesyon, duplikasyon, translokasyon, inversiyon vb.) sınıflandırır ve yorumlar.
	1,2,7
	1,2
	A

	4
	Mozaizm, uniparental dizomi ve kromozomal yeniden düzenlenmelerin mekanizmalarını açıklar.
	1,2,3
	1,2
	A

	5
	Kromozomal hastalıkların klinik bulgularını ve genetik mekanizmalarını ilişkilendirir.
	1,2,7,9
	1,2
	A

	6
	Klasik sitogenetik yöntemleri (karyotip, bantlama teknikleri) açıklar ve kullanım alanlarını değerlendirir.
	1,3,5,8
	1,2
	A

	7
	Moleküler sitogenetik yöntemleri (FISH, array-CGH, SNP array vb.) karşılaştırır.
	1,3,5,8
	1,2
	A

	8
	Prenatal tanı yöntemlerini (CVS, amniyosentez, NIPT vb.) açıklar ve klinik kullanım alanlarını değerlendirir.
	1,2,7,9
	1,2
	A

	9
	Kromozomal hastalıklarda genetik danışma sürecini değerlendirir.
	2,6,7,10
	1,2
	A

	10
	Kromozomal anomalilerin moleküler tanı yöntemleri ile saptanmasını yorumlar.
	1,2,3,4,8
	1,2
	A

	11
	Yeni nesil dizileme tabanlı kromozomal analiz yöntemlerini açıklar
	1,2,3,4,8
	1,2
	A

	12
	Klinik olgular üzerinden kromozom anomalilerini analiz eder ve yorumlar.
	2,6,7,9,10
	1,2
	A

	13
	Güncel literatürü takip ederek kromozomal hastalıklar alanındaki gelişmeleri değerlendirir.
	2,3,8,9,10
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Catalogue of UnbalancedChromosomeAbhrations in Man


	Yardımcı Kaynaklar
	An International System Jan Human CytogeneticNomenclatue

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Kromozom Yapısı ve Organizasyonu

	2
	Kromozom Analizine Giriş

	3
	Sayısal Kromozom Anomalileri I

	4
	Sayısal Kromozom Anomalileri II

	5
	Yapısal Kromozom Anomalileri I

	6
	Yapısal Kromozom Anomalileri II

	7
	Yapısal Kromozom Anomalileri (Özel Kromozomal Yapılar)

	8
	ARA SINAV

	9
	Mozaizm ve Uniparental Dizomi

	10
	Klasik Sitogenetik Yöntemler

	11
	Moleküler Sitogenetik Yöntemler

	12
	Array Tabanlı Kromozom Analizleri

	13
	Yeni Nesil Dizileme ve Kromozom Analizleri

	14
	Prenatal Tanı Yöntemleri

	15
	Genetik Danışma ve Olgu Tartışmaları

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	14
	3
	42

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	14
	3
	42

	Ödev
	10
	4
	40

	Kısa Sınav 
	-
	-
	-

	Kısa Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav 
	-
	-
	-

	Sözlü Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	-
	-
	-

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	-
	-
	-

	Uygulama 
	-
	-
	-

	Ara sınav
	-
	-
	-

	Ara Sınav hazırlık
	-
	-
	-

	Yarıyıl sonu sınavı
	1
	2
	2

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	14
	4
	56

	Bütünleme Sınav
	1
	1
	1

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	14
	3
	42

	
	Toplam iş yükü
	225

	
	Toplam iş yükü / 30
	225/30

	
	Dersin AKTS Kredisi
	7,5



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	5

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	3

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	3

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	5

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	5

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
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[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	GENETİK DANIŞMA İLKELERİ
	522404306



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Genetik danışma ilkelerinin öğrenilmesi genetik hastalıklar açısından risk altında olan ailelere genetik danışma verebilme yeteneğinin kazanılması.

	Dersin Kısa İçeriği
	Genetik danışmanın tanımı, önemi, genetik danışma ilkeleri ve hasta-hekim ilişkisinde dikkat edilmesi gereken noktalar, kromozom hastalıklarında genetik danışma, mendeliyen ve non-mendeliyen hastalıklarda genetik danışma, prenatal tanıda genetik danışma.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Genetik danışmanın tanımını, kapsamını ve temel ilkelerini açıklar.
	1,2,3,10
	1,2
	A

	2
	Genetik danışma sürecinin aşamalarını (ön görüşme, risk değerlendirme, bilgilendirme ve izlem) tanımlar.
	1,2,6,10
	1,2
	A

	3
	Soy ağacı oluşturma ve kalıtım modeline göre risk hesaplama yapar.
	1,2,4,7
	1,2
	A

	4
	Mendeliyen kalıtım gösteren hastalıklarda genetik danışma yaklaşımını açıklar.
	1,2,7
	1,2
	A

	5
	Non-Mendeliyen kalıtım gösteren hastalıklarda genetik danışma sürecini değerlendirir.
	1,2,7
	1,2
	A

	6
	Kromozom hastalıklarında genetik danışma ilkelerini ve risk hesaplamasını yorumlar.
	1,2,7,9
	1,2
	A

	7
	Prenatal tanı yöntemleri sonrası genetik danışma sürecini açıklar.
	1,2,7,9
	1,2
	A

	8
	Genetik test öncesi ve test sonrası danışma süreçlerini değerlendirir.
	1,2,7,9
	1,2
	A

	9
	Genetik danışmada etik, hukuki ve psikososyal faktörleri analiz eder.
	2,6,9,10
	1,2
	A

	10
	Klinik olgular üzerinden genetik danışma planı oluşturur.
	2,6,7,10
	1,2
	A

	11
	Genetik danışma sürecinde etkili iletişim tekniklerini uygular.
	6,10
	1,2
	A

	12
	Varyant yorumlama ve klinik önemi belirsiz sonuçların danışma sürecindeki yönetimini açıklar.
	1,2,7,8
	1,2
	A

	13
	Genetik danışmanın klinik tıbbi genetik uygulamalarındaki önemini değerlendirir.
	1,2,9,10
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Klug, WS.,Cummings, MR., (Çeviri Editörü: Öner, C.) (2002). Genetik Kavramlar, Palme Yayıncılık. 

	Yardımcı Kaynaklar
	Alberts, B.,Bray, D., Lewis, J., Raff, M., Roberts, K., Watson, JD.(1994). MolecularBiologyof  The Cell, Garland Publishing, Inc.

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Genetik Danışma Nedir?

	2
	Etik ve Genetik Danışma

	3
	Genetik Danışma Koşulları

	4
	Genetik Hastalıkların sınıflandırılması

	5
	Otozomal Kromozom Hastalıklarında Genetik Danışma

	6
	Seks kromozom hastalıklarında genetik danışma

	7
	Farklı olgularda kromozom hastalıkları genetik danışma uygulamaları

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Farklı olgularda tek gen hastalıkları genetik danışma uygulamaları

	10
	Herediter/Familyal kanser sendromlarında genetik danışma

	11
	Kanser olgularında genetik danışma uygulamaları

	12
	Poligenik hastalıklarda Genetik Danışma

	13
	Poligenik hastalıklarda Genetik Danışma Uygulamaları

	14
	

	15
	

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	
	
	

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	
	
	

	Ödev
	
	
	

	Kısa Sınav 
	
	
	

	Kısa Sınav hazırlık
	
	
	

	Sözlü Sınav 
	
	
	

	Sözlü Sınav hazırlık
	
	
	

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	
	
	

	Uygulama 
	
	
	

	Ara sınav
	
	
	

	Ara Sınav hazırlık
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	
	
	

	Bütünleme Sınav
	
	
	

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	
	
	

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	5

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	3

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	2

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	1

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	5

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	2

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	5

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	Prof..Dr. Oğuz ÇİLİNGİR

	
	
	

	İmza
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SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	KLİNİK SİTOGENETİKTE ULUSLARARASI YAZIM KURALLARI VE YORUMLANMASI
	52240631



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	1
	2
	2
	5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, klinik sitogenetik analizlerde kullanılan uluslararası nomenklatür kurallarının (ISCN) öğretilmesi ve kromozom anomalilerinin doğru şekilde yazımı ve yorumlanması konusunda öğrencilerin bilgi ve beceri kazanmalarını sağlamaktır. Ders kapsamında öğrencilerin karyotip sonuçlarını analiz edebilmesi, sayısal ve yapısal kromozom anomalilerini uluslararası standartlara uygun olarak yazabilmesi ve klinik açıdan yorumlayabilmesi hedeflenmektedir. Ayrıca farklı sitogenetik ve moleküler sitogenetik yöntemlerle elde edilen sonuçların klinik genetik bağlamda değerlendirilmesi amaçlanmaktadır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Uluslararası sitogenetik nomenklatür sistemine (ISCN) giriş; kromozom yapısı ve bantlama sistemleri; normal karyotip yazımı; sayısal kromozom anomalilerinin yazımı; yapısal kromozom anomalilerinin yazımı (delesyon, duplikasyon, inversiyon, translokasyon, izokromozom, halka kromozom); mozaizm yazımı; marker kromozomların tanımlanması; moleküler sitogenetik sonuçların yazımı; prenatal ve postnatal sitogenetik raporlama; kompleks karyotiplerin yorumlanması; onko-sitogenetik nomenklatür; klinik olgu örnekleri üzerinden yorumlama; güncel ISCN güncellemeleri ve klinik uygulamalar.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Uluslararası sitogenetik nomenklatür sistemi (ISCN) temel prensiplerini açıklar.
	1,3
	1,2
	A

	2
	Normal karyotip yazım kurallarını ISCN standartlarına göre uygular.
	1,7,8,9
	1,2
	A

	3
	Sayısal kromozom anomalilerini ISCN kurallarına uygun olarak yazar ve yorumlar.
	1,7,8,9
	1,2
	A

	4
	Gonozomal kromozom anomalilerinin ISCN kurallarına göre yazımını gerçekleştirir.
	1,7,8,9
	1,2
	A

	5
	Mozaik kromozom anomalilerinin ISCN kurallarına uygun yazımını ve klinik yorumunu yapar.
	1,7,8,9
	1,2
	A

	6
	Yapısal kromozom anomalilerini (delesyon, duplikasyon, inversiyon, translokasyon vb.) ISCN kurallarına göre yazar.
	1,7,8,9
	1,2
	A

	7
	Translokasyon ve inversiyon karyotiplerinin klinik sitogenetik açıdan yorumlanmasını değerlendirir.
	1,7,8,9
	1,2
	A

	8
	Klonal ve subklonal kromozom anomalilerini ISCN kurallarına uygun şekilde raporlar.
	1,2,3,8
	1,2
	A

	9
	Kompleks tümör karyotiplerini ISCN kurallarına göre analiz eder ve yorumlar.
	1,2,7,8,9
	1,2
	A

	10
	Moleküler sitogenetik yöntemlerle elde edilen bulguların (FISH vb.) ISCN nomenklatürüne göre yazımını yapar.
	1,5,8
	1,2
	A

	11
	Array CGH ve CNV sonuçlarını uluslararası nomenklatüre göre yazar ve yorumlar.
	1,5,8
	1,2
	A

	12
	Klinik sitogenetik raporları uluslararası standartlara uygun şekilde değerlendirir.
	1,7,10
	1,2
	A

	13
	Klinik olgular üzerinden sitogenetik bulguları analiz eder ve klinik yorum yapar.
	2,6,7,8,10
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	ISCN Nomenclature. Kargerand Cytogenetic sand Genome Research

	Yardımcı Kaynaklar
	Gardner RJM, Sutkerland GR. Chromosome abnormalities and genetic counseling. Oxford University Pres, 2005

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Sayısal kromozom anomalilerine genel bakış

	2
	Otozomal sayısal kromozom anomalilerinin ISCN kurallarına gore yazılımı

	3
	Gonozomal sayısal kromozom anomalilerinin ISCN kurallarına gore yazılımı

	4
	Mozaik sayısal anomalilerin ISCN kurallarına gore yazılımı

	5
	Yapısal kromozom anomalilerine genel bakış

	6
	Translokasyon anomalilerinin ISCN kurallarına gore yazılımı

	7
	Inversiyon karyotiplerinin  ISCN kurallarına gore yazılımı

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Monoklonal anomalilerin ISCN kurallarına gore yazılımı

	10
	Poliklonal anomalilerinISCN kurallarına gore yazılımı

	11
	Kompleks tümör karyotiplerinin ISCN kurallarına gore yazılımı I

	12
	Kompleks tümör karyotiplerinin ISCN kurallarına gore yazılımı II

	13
	Moleküler sitogenetik bulguların ISCN kurallarına gore yazılımı

	14
	Array CGH nomenklaturu

	15
	

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	
	
	

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	
	
	

	Ödev
	
	
	

	Kısa Sınav 
	
	
	

	Kısa Sınav hazırlık
	
	
	

	Sözlü Sınav 
	
	
	

	Sözlü Sınav hazırlık
	
	
	

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	
	
	

	Uygulama 
	
	
	

	Ara sınav
	
	
	

	Ara Sınav hazırlık
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	
	
	

	Bütünleme Sınav
	
	
	

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	
	
	

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	4

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	3

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	4

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	2

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	3

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	5

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	3

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	Prof.Dr. Beyhan DURAK ARAS 

	
	
	

	İmza
	
	
	
	








T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	ARRAY TEKNOLOJİSİ
	[bookmark: DERS522402312]522406312



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	
	2
	5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, genom çapında kopya sayısı değişikliklerinin ve genomik varyasyonların saptanmasında kullanılan array tabanlı teknolojilerin temel prensiplerini, uygulama alanlarını ve klinik yorumlama süreçlerini öğretmektir. Öğrencilerin array teknolojilerinin (array-CGH, SNP array vb.) çalışma prensiplerini kavraması, elde edilen verileri analiz edebilmesi, klinik anlamlı varyasyonları ayırt edebilmesi ve sonuçları klinik genetik açısından yorumlayabilmesi hedeflenmektedir. Ayrıca array teknolojilerinin prenatal, postnatal ve kanser alanlarındaki kullanımının anlaşılması amaçlanmaktadır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Array teknolojilerine giriş ve temel prensipler; genomik varyasyonlar ve kopya sayısı değişiklikleri (CNV); array-CGH ve SNP array teknolojilerinin çalışma prensipleri; platform türleri ve karşılaştırılması; örnek hazırlama ve laboratuvar süreçleri; veri analizi ve biyoinformatik yaklaşımlar; CNV sınıflandırması ve yorumlama kriterleri (ACMG kılavuzları); benign ve patojenik varyantların ayırt edilmesi; prenatal ve postnatal uygulamalar; nörogelişimsel hastalıklarda array kullanımı; onkogenetik uygulamalar; mozaizm tespiti; sınırlılıklar ve teknik sorunlar; klinik raporlama ve nomenklatür; güncel literatür ve klinik olgu örnekleri.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Array teknolojilerinin temel prensiplerini ve genomik analizdeki yerini açıklar.
	1,3,5
	1,2
	A

	2
	Genomik varyasyon türlerini ve kopya sayısı değişikliklerini (CNV) tanımlar.
	1,3,7
	1,2
	A

	3
	Array CGH ve SNP array teknolojilerinin çalışma prensiplerini karşılaştırır.
	1,3,8
	1,2
	A

	4
	Array teknolojilerinde kullanılan platformları ve teknik yaklaşımları açıklar.
	1,3,5
	1,2
	A

	5
	Array verilerinin analizinde kullanılan temel parametreleri (log2 ratio, B-allele frequency vb.) yorumlar.
	1,4,8
	1,2
	A

	6
	Kopya sayısı değişikliklerini klinik açıdan değerlendirir ve yorumlar.
	1,2,7
	1,2
	A

	7
	ACMG kriterlerine göre CNV sınıflandırması yapar.
	1,2,7
	1,2
	A

	8
	Prenatal ve postnatal tanıda array teknolojilerinin kullanım alanlarını açıklar.
	1,7,9
	1,2
	A

	9
	Onkogenetik uygulamalarda array teknolojisinin rolünü değerlendirir.
	1,2,7
	1,2
	A

	10
	Mozaizm, UPD ve LOH gibi genomik değişiklikleri array verileri üzerinden analiz eder.
	1,2,4,8
	1,2
	A

	11
	Array teknolojilerinin avantaj ve sınırlılıklarını değerlendirir.
	2,3
	1,2
	A

	12
	Klinik array raporlarını yorumlar ve klinik genetik açısından değerlendirir.
	1,7,10
	1,2
	A

	13
	Güncel literatürü takip ederek array teknolojisindeki gelişmeleri analiz eder
	2,3,9
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Draghici S. Data Analysis Tools for DNA Microarrays .Chapman&Hall/CRC; RevBk&Cdr  2003.

	Yardımcı Kaynaklar
	 Steve Russell,Lisa A. Meadows,Roslin R. Russell : MicroarrayTechnology in Practice


	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Array Teknolojilerine Giriş

	2
	Genomik Varyasyon Türleri

	3
	Array CGH Teknolojisinin Temel Prensipleri

	4
	SNP Array Teknolojisi

	5
	Array Platformlarının Karşılaştırılması

	6
	Laboratuvar Süreci ve Örnek Hazırlama

	7
	Array Verilerinin Analizi

	8
	Ara Sınavlar

	9
	CNV Sınıflandırması

	10
	Mozaizm ve Array Teknolojisi

	11
	Ekspresyon analizleri

	12
	Prenatal Array Uygulamaları

	13
	Postnatal Array Uygulamaları

	14
	Kanserde Array Teknolojisi

	15
	Klinik Raporlama ve Olgu Tartışmaları

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	
	
	

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	
	
	

	Ödev
	
	
	

	Kısa Sınav 
	
	
	

	Kısa Sınav hazırlık
	
	
	

	Sözlü Sınav 
	
	
	

	Sözlü Sınav hazırlık
	
	
	

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	
	
	

	Uygulama 
	
	
	

	Ara sınav
	
	
	

	Ara Sınav hazırlık
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	
	
	

	Bütünleme Sınav
	
	
	

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	
	
	

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	5

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	4

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	4

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	5

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	5

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	3

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	5

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	5

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	3

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	






T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	SİNİR BİLİMİNE MOLEKÜLER BAKIŞ
	522406313



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	
	2
	5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	[bookmark: _GoBack]Bu dersin amacı, sinir sisteminin gelişimi, işleyişi ve hastalıklarının moleküler ve genetik temellerini bütüncül bir yaklaşımla öğretmektir. Öğrencilerin nörogenetik mekanizmaları, genetik varyasyonların nöronal fonksiyon üzerindeki etkilerini ve nörogelişimsel, nörodejeneratif, nöromüsküler ve nöropsikiyatrik hastalıkların genetik altyapısını kavraması hedeflenmektedir. Ayrıca genetik verilerin klinik yorumlanması, güncel genetik testlerin kullanımı ve moleküler bulguların translasyonel tıptaki yerinin değerlendirilmesi amaçlanmaktadır.

	Dersin Kısa İçeriği
	DNA, genler ve mutasyonlar; beyin gelişimi genetiği ve nörogenetik temel mekanizmalar (epigenetik ve RNA temelli düzenleme); epilepsi genetiği ve kanalopatiler; serebellar ve spinoserebellar hastalıkların genetiği; motor nöron hastalıkları; nöropatiler ve kas hastalıklarının genetik temelleri; nörodejeneratif hastalıkların moleküler patogenezi; Alzheimer ve Parkinson hastalıklarında genetik gelişmeler; serebrovasküler hastalıkların genetiği; nöro-onkolojik tümör predispozisyon sendromları (NF1, NF2, VHL); psikiyatrik hastalıklarda genetik (şizofreni vb.); genetik testler ve yeni nesil dizileme yaklaşımları; klinik yorumlama ve olgu temelli değerlendirmeler.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Sinir sisteminin moleküler ve genetik organizasyonunu açıklar.
	1,3
	1,2
	A

	2
	DNA, genler ve mutasyonların nöronal fonksiyon üzerindeki etkilerini değerlendirir.
	1,2,7
	1,2
	A

	3
	Beyin gelişimi sürecinde rol oynayan genetik ve epigenetik mekanizmaları açıklar.
	1,3
	1,2
	A

	4
	Nörogenetikte RNA temelli düzenleme mekanizmalarını (miRNA vb.) yorumlar.
	1,3,8
	1,2
	A

	5
	Epilepsi ve kanalopatilerin genetik temellerini analiz eder.
	1,2,7
	1,2
	A

	6
	Serebellar ve spinoserebellar hastalıkların genetik mekanizmalarını açıklar.
	1,2,7
	1,2
	A

	7
	Motor nöron hastalıklarının moleküler patogenezini değerlendirir.
	1,2,7
	1,2
	A

	8
	Nöropatiler ve kas hastalıklarının genetik altyapısını karşılaştırır.
	1,2,7
	1,2
	A

	9
	Nörodejeneratif hastalıkların (özellikle Alzheimer ve Parkinson) genetik ve moleküler mekanizmalarını yorumlar.
	1,2,7
	1,2
	A

	10
	Serebrovasküler hastalıkların genetik temellerini açıklar.
	1,2,7
	1,2
	A

	11
	Nöro-onkolojik tümör predispozisyon sendromlarının genetik özelliklerini değerlendirir.
	1,2,7
	1,2
	A

	12
	Psikiyatrik hastalıklarda (ör. şizofreni) genetik faktörleri analiz eder.
	1,2,7
	1,2
	A

	13
	Genetik test yöntemlerini ve sonuçlarının klinik yorumunu değerlendirir.
	1,4,5,7,8
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	Warner TT ,Hammans SRPractical Guide toNeurogenetics. Saunders, 2008.

	Yardımcı Kaynaklar
	Akira Sawa , Melvin G. McIinnisNeurogenetics of PsychiatricDisorders (MedicalPsychiatry Series), 2007

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	DNA genler ve mutasyonlar

	2
	Beyin gelişimi genetiği

	3
	Nörogenetikte Temel Mekanizmalar

	4
	Epilepsi genetiği

	5
	Serebellar ve spinoserebellar hastalıklar genetiği

	6
	Motor nöron hastalıklar genetiği

	7
	Nöropatiler ve genetik

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Kas hastalıkları genetiği

	10
	Nöro-onkoloji ve Tümör Predispozisyon Sendromları

	11
	Serebrovasküler hastalıklar genetiği

	12
	Nörodejeneratif Hastalıklar genetiği

	13
	Alzheimer ve Parkinson Hastalıklarında Genetik Gelişmeler

	14
	Psikiyatrik Hastalıklarda Genetik

	15
	Genetik Testler ve Klinik Uygulamalar

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	
	
	

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	
	
	

	Ödev
	
	
	

	Kısa Sınav 
	
	
	

	Kısa Sınav hazırlık
	
	
	

	Sözlü Sınav 
	
	
	

	Sözlü Sınav hazırlık
	
	
	

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	
	
	

	Uygulama 
	
	
	

	Ara sınav
	
	
	

	Ara Sınav hazırlık
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	
	
	

	Bütünleme Sınav
	
	
	

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	
	
	

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%60

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%40

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	5

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	5

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	5

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	3

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	2

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	4

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	5

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	3

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	





	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
	
	
	
	







T.C.
[image: https://ogu.edu.tr/files/duyuru/9ff77656-8e6a-4c44-98b9-5f236a699de2/ESOG%C3%9C_yeni%20logo.jpg]ESKİŞEHİR OSMANGAZİ ÜNİVERSİTESİ
SAĞLIK BİLİMLERİ ENSTİTÜSÜ
TIBBİ GENETİK  ANABİLİM DALI
DERS BİLGİ FORMU

	Dersin Adı
	Dersin Kodu

	NÖRODEJENERATİF HASTALIKLARDA GENOTİP-FENOTİP İLİŞKİSİ
	522404314



	Yarıyıl
	Haftalık Ders Saati
	Kredi
	AKTS

	
	Teorik
	Uygulama
	
	

	BAHAR
	2
	2
	3
	7,5

	Dersin Kategorisi (kredi dağılımı)

	Matematik ve Temel Bilimler
	Mühendislik Bilimleri
	Tasarım
	Genel Eğitim
	Sosyal Bilimler
	Sağlık Bilimleri

	
	
	
	
	
	X



	Dersin Dili
	Dersin Seviyesi
	Dersin Türü

	TÜRKÇE
	DOKTORA
	SEÇMELİ




	Önkoşul Dersleri
	

	Dersin Amacı
	Bu dersin amacı, nörodejeneratif hastalıklarda genetik varyantlar ile klinik fenotip arasındaki ilişkileri moleküler ve klinik düzeyde öğretmektir. Öğrencilerin farklı genetik mutasyonların hastalık başlangıcı, progresyonu, klinik varyabilite ve biyobelirteçlerle olan ilişkisini analiz edebilmesi hedeflenmektedir. Ayrıca genotip-fenotip korelasyonlarının tanı, prognoz, genetik danışma ve hedefe yönelik tedavi yaklaşımlarındaki rolünün kavranması amaçlanmaktadır.

	Dersin Kısa İçeriği
	Genotip-fenotip ilişkisinin temel kavramları; penetrans, ekspresivite ve varyabilite; nörodejeneratif hastalıklarda genetik heterojenite; Alzheimer hastalığında genetik faktörler (APP, PSEN1, PSEN2, APOE) ve fenotip ilişkileri; Parkinson hastalığında genetik varyantlar (LRRK2, SNCA, PARKIN vb.) ve klinik yansımaları; frontotemporal demans ve ALS spektrumunda genetik (C9orf72, MAPT, GRN); trinükleotid tekrar hastalıkları (Huntington hastalığı ve spinoserebellar ataksiler); mitokondriyal hastalıklar; epigenetik ve çevresel faktörlerin etkisi; biyobelirteçler; klinik varyabilite ve modifiye edici faktörler; genetik testler ve klinik yorumlama; kişiselleştirilmiş tıp yaklaşımları ve güncel araştırmalar.



	Dersin Öğrenim Çıktıları
	Katkı Sağladığı PÇ/PÇ’ler
	Öğretim Yöntemleri *
	Ölçme Yöntemleri **

	1
	Genotip-fenotip ilişkisine ait temel kavramları (penetrans, ekspresivite, varyabilite) açıklar.
	1,3
	1,2
	A

	2
	Nörodejeneratif hastalıklarda rol oynayan moleküler mekanizmaları değerlendirir.
	1,2,7
	1,2
	A

	3
	Alzheimer hastalığında genetik varyantlar ile klinik fenotip arasındaki ilişkileri analiz eder.
	1,2,7
	1,2
	A

	4
	Parkinson hastalığında genotip-fenotip korelasyonlarını ve klinik alt tipleri yorumlar.
	1,2,7
	1,2
	A

	5
	Frontotemporal demans ve ALS spektrumunda genetik heterojeniteyi ve fenotipik çeşitliliği açıklar.
	1,2,7
	1,2
	A

	6
	Trinükleotid tekrar hastalıklarında tekrar uzunluğu ile klinik fenotip arasındaki ilişkiyi değerlendirir.
	1,2,7
	1,2
	A

	7
	Mitokondriyal ve metabolik nörodejeneratif hastalıklarda genetik mekanizmaları yorumlar.
	1,2,7
	1,2
	A

	8
	Epigenetik ve çevresel faktörlerin genotip-fenotip ilişkisine etkisini analiz eder.
	1,2,3
	1,2
	A

	9
	Nörodejeneratif hastalıklarda kullanılan biyobelirteçleri ve klinik önemini açıklar.
	1,7,9
	1,2
	A

	10
	Genetik test yöntemlerini ve elde edilen verilerin klinik yorumunu değerlendirir.
	1,4,5,7,8
	1,2
	A

	11
	Gen tedavisi ve yeni moleküler tedavi yaklaşımlarını nörodejeneratif hastalıklar bağlamında açıklar.
	2,3,9
	1,2
	A

	12
	Güncel literatürü takip ederek genotip-fenotip ilişkisine yönelik yeni bulguları analiz eder.
	2,3,9,10
	1,2
	A


*Öğretim Yöntemleri 1:Anlatım, 2:Tartışma, 3:Deney,  4:Benzetim,  5:Soru‐Yanıt, 6:Uygulama, 7:Gözlem, 8:Örnek Olay İncelemesi, 9:Teknik Gezi, 10:Sorun/Problem Çözme, 11:Bireysel Çalışma, 12:Takım/Grup Çalışması, 13:Beyin Fırtınası, 14:Proje Tasarımı / Yönetimi, 15:Rapor Hazırlama ve/veya Sunma 
**Ölçme Yöntemleri A:Sınav, B:Kısa Sınav, C:Sözlü Sınav, D:Ödev, E:Rapor, F:Makale İnceleme, G:Sunum, I:Deney Yapma Becerisi, J:Proje İzleme, K:Devam; L:Juri Sınavı

	Temel Ders Kitabı
	J. Cummings, J. Hardy, M. PoncetGenotype - Proteotype - PhenotypeRelationships in NeurodegenerativeDiseases. Springer. 2005

	Yardımcı Kaynaklar
	Güncel literatürler

	Derste Gerekli Araç ve Gereçler
	Bilgisayar, projeksiyon



	Dersin Haftalık Planı

	1
	Genotip-Fenotip İlişkisine Giriş: Temel Kavramlar

	2
	Nörodejeneratif Hastalıklarda Moleküler Mekanizmalar

	3
	Alzheimer Hastalığında Genotip-Fenotip İlişkisi I

	4
	Alzheimer Hastalığında Genotip-Fenotip İlişkisi II

	5
	Parkinson Hastalığında Genotip-Fenotip İlişkisi I

	6
	Parkinson Hastalığında Genotip-Fenotip İlişkisi II

	7
	Frontotemporal Demans ve ALS Spektrumu

	8
	Ara Sınavlar

	9
	Trinükleotid Tekrar Hastalıkları

	10
	Mitokondriyal ve Metabolik Nörodejeneratif Hastalıklar

	11
	Epigenetik ve Çevresel Faktörler

	12
	Biyobelirteçler 

	13
	Genetik Testler ve Klinik Yorumlama

	14
	Gen terapi araştırmaları

	15
	Genel Değerlendirme ve Literatür Tartışmaları

	16,17
	Yarıyıl sonu sınavları



	Dersin İş Yükünün Hesaplanması

	Etkinlikler
	Sayısı
	Süresi (Saat)
	Toplam İş Yükü (saat)

	Ders Süresi (haftalık toplam ders saati)
	
	
	

	Sınıf Ders çalışma süresi (tekrar, pekiştirme, ön çalışma, ...)
	
	
	

	Ödev
	
	
	

	Kısa Sınav 
	
	
	

	Kısa Sınav hazırlık
	
	
	

	Sözlü Sınav 
	
	
	

	Sözlü Sınav hazırlık
	
	
	

	Rapor (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Proje (Hazırlık ve sunum süresi dahil)
	
	
	

	Sunum (hazırlık süresi dahil)
	
	
	

	Uygulama 
	
	
	

	Ara sınav
	
	
	

	Ara Sınav hazırlık
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı
	
	
	

	Yarıyıl sonu sınavı hazırlık
	
	
	

	Bütünleme Sınav
	
	
	

	Bütünleme Sınav Hazırlık
	
	
	

	
	Toplam iş yükü
	

	
	Toplam iş yükü / 30
	

	
	Dersin AKTS Kredisi
	



		Değerlendirme

	Yarıyıl içi Etkinlikleri
	%50

	Ödev	

	Yarıyıl Sonu Sınavı  
	%50

	Toplam
	%100



	DERSİN ÖĞRENİM ÇIKTILARININ PROGRAM ÇIKTILARI (PÇ) İLE OLAN İLİŞKİSİ
(5: Çok yüksek, 4: Yüksek, 3: Orta, 2: Düşük, 1: Çok düşük,)

	NO
	PROGRAM ÇIKTISI
	Katkı

	1
	Sağlık Bilimlerine İlişkin Bilgi Toplama ve Edindiği Bilgileri 
Uygulama Becerisi
	5

	2
	Bilimsel Sorgulama ve Hipotez Oluşturma Becerisi
	5

	3
	Literatür Tarama ve Değerlendirme Becerisi
	5

	4
	Deney Tasarlama, Yapma, Verileri Analiz Edebilme ve 
Değerlendirebilme Becerisi
	3

	5
	Deneysel Araç ve Gereç Tanıma ve 
Uygun Şekilde kullanabilme Becerisi
	2

	6
	Disiplinler-arası Takım Çalışması Yapabilme Becerisi
	3

	7
	Tıbbi Problemleri Tanıma, Formülize Etme ve Çözme Becerisi
	5

	8
	Araştırmalarda ve Veri Analizlerinde Etkin Bilgisayar Kullanabilme Becerisi
	4

	9
	Yapılan deneysel çalışmaların Ulusal ve Uluslar Arası
Bilime Sağlayacağı Katkıyı Anlama Becerisi
	4

	10
	Etkin Yazılı ve Sözlü İletişim/Sunum Becerisi
	4

	




	DERSİN YÜRÜTÜCÜLERİ

	Yürütücü 
	
	
	
	

	İmza
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