KLINIKAI LABORATORIUMI GENETIKA

Részvizsgak témakorei és a részvizsgak kérdéssora

A képzés sordn egy részvizsgara kertl sor (A vagy B), attdl fliggden, hogy a szakképzésben
részt vevO képzése a két f6 diagnosztikai ag (citogenetika, molekularis genetika) koziil

melyiken indult el.

Az ,,A” részvizsga leirasa

A részvizsga ideje: a képzés 23. honapja utan, amennyiben a jelolt szakképzése a citogenetika
agon indult el.

Az A részvizsgahoz az alabbi képzési elemek teljesitése sziikséges:

a) 6 ho klinikai genetikai tanacsadas, mely magaban foglalja az etikai és jogi ismeretek
elsajatitasat

b) 1 ho altalanos laboratériumi diagnosztikai gyakorlat

c) 12 ho citogenetikai laboratériumi gyakorlat (melyb6l 2 ho prenatalis kromoszoma
vizsgalat,

4 h6 postnatélis kromoszoéma vizsgélat, 2 ho FISH, 4 ho array CGH)

d) 4 ho bioinformatika, genetikai adatbazisok az interneten és nemzetk6zi haldzatok,
regiszterek

Részvizsga feladatai:

1) Gyakorlati vizsgafeladat

a) A vizsgafeladat stilyaranya: 50 %.

b) A vizsgafeladat megoldasara rendelkezésre allo id6tartam: 90 perc.

c) A vizsgafeladat értékelésének szempontjai: citogenetikai vagy molekularis citogenetikai
(FISH, array CGH) vizsgalatra érkezett minta esetén kérdlap attekintése, klinikai adatok
ismeretében dontés a kért vizsgalat megteleloségérdl, esetleges klinikai konzultacio
szlikségességérol, a minta elfogadhatdsagardl, tobb kért vizsgalat esetén dontés azok

sorrendjérél, dontés esetleges kiegészitd, vagy megerdsitd vizsgalat sziikségességérol,
vizsgalat

prioritizalas. Citogenetikai vagy molekularis citogenetikai interpretativ leletiras (ISCN



nomenklatira, helyes leletformatum alkalmazasaval).
d) A vizsgafeladat kapcsan minimalisan 5 db kompetencia megmérésére kertil sor a 22/2012.

(IX. 14.) EMMI rendelet 2. mellékletének 21.3.1.4. pontja szerinti kompetencia listabol

Gyakorlati vizsgafeladat témakorei, kérdéssora:

1. Citogenetikai vagy molekularis citogenetikai (FISH, array CGH) vizsgalatra érkezett
minta esetén a vizsgalatkérés indikaciojanak attekintése, annak értékelése a klinikai,
laboratoriumi és egyéb anamnesztikus adatok ismeretében.

2. Kiilonbozd vizsgalati mintak tenyésztési lehetdségeinek, a minta elfogadhatdsdganak
ismerete, egyszerre tobb vizsgalati indikacio esetén dontés azok sorrendiségérdl. Belsd
vagy kiils6 konzultacié sziikségességének megitélése a vizsgalat megkezdésekor.

3. A kromoszoémapreparalas folyamatanak, az egyes 1épések analitikai jelent0ségének
ismerete.

4. A mindennapi gyakorlat szempontjabdl fontos sdvozasi technikak ismertetése, azok
eredményének értékelése. Idiogram, savfelbontas fogalmanak ismerete.

5. A nemzetkozi citogenetikai nomenklatira alkalmazasa, szambeli és szerkezeti eltérések
leirasa.

6. Szambeli és gyakori szerkezeti kromoszoma aberracidk felismerése, kariogramok
értékelése, kariotipus leirdsa, interpretacio, leletiras.

7. Onkohematoldgiai megbetegedések esetén megadott kariotipus értelmezése, a
kromoszoma eltérések klinikai (diagnosztikai, prognosztikai, terapias) jelentéségének
ismertetése.

8. Fluoreszcens in situ hibridizacioé (FISH) soran kapott szignalmintazatok értékelése,
eredmények leirdsa a nemzetk6zi nomenklatura alkalmazéasaval, interpretativ lelet

készitése.

2) Szdébeli vizsgafeladat:
a) A vizsgafeladat sulyaranya: 50 %
b) A vizsgafeladat megoldasara rendelkezésre allo idétartam: 60 perc.

c) A vizsgafeladat értékelésének szempontjai: Az elméleti tudasszint megitélése.



Alapvetden: genetikai tandcsadas intézménye és gyakorlatdnak fobb elemei, csaladfa
szerkesztés és elemzés, kromoszoma analizis, array CGH, FISH elméleti hattere, elobbi
analizisek indikaciodi, diagnosztikai hatékonysaga, korlatai, citogenetikai, molekularis
citogenetikai alapfogalmak, citogenetikai, molekularis citogenetikai leletiras elemei,
citogenetikai, molekularis citogenetikai kiértékeld szoftverek, online adatbazisok, varidns
klasszifikacio, ISCN nomenklatura.

Szobeli vizsgafeladat témakorei, kérdéssora:

1. Citogenetikai alapfogalmak (idiogram, savtechnikak, felbontas).

2. Citogenetikai vizsgalatra alkalmas mintatipusok.

3. Pre- és postnatalis citogenetikai vizsgalatok indikécioi.

4. A hagyomanyos kromoszdma analizis modszertana, elényei és korlatai.

5. Szambeli kromoszéma eltérések tipusai, nevezéktana.

6. Szerkezeti kromoszoma eltérések tipusai, nevezéktana.

7. A FISH modszertana, interfazist és metafazisa FISH vizsgélatok

8. A FISH probék tipusai, azok alkalmazasi teriiletei. A FISH modszer elényei és korlatai.
9. Microarray tipusok. A mddszer elonyei €s korlatai.

10. Microarray indik4cios teriiletek (prenatalis, posztnatalis).

11. Interpretacids megfontolasok a CMA vizsgalatnal.

Irasbeli vizsgafeladat.
Array CGH tecnikaval végzett vizsgalat eredményének értékelése,

interpretalasa.

A ,,B” részvizsga leirasa

A részvizsga ideje: a képzés 26. honapja utan, amennyiben a jelolt szakképzése a molekularis
diagnosztikai agon indult el.
Tutor véleménye a részvizsgara bocsathatésagrol sziikséges.

A ,,B” részvizsgahoz az alabbi képzési elemek teljesitése sziikséges:



a) 6 ho klinikai genetikai tandcsadds, mely magaban foglalja az etikai és jogi ismeretek
elsajatitasat
b) 1 ho altalanos laboratériumi diagnosztikai gyakorlat

c) 15 ho genetikai, genomikai betegségek molekularis genetikai diagnosztikdja, melyben

(d-h):

d) 5 ho Sanger szekvenalas

e) 2 ho MLPA

f) 8 hd NGS technikdk

g) 4 ho bioinformatika, genetikai adatbazisok az interneten ¢és nemzetkozi haldzatok,
regiszterek

Részvizsga feladatai:

1) Gyakorlati vizsgafeladat

a) A vizsgafeladat sulyaranya: 50 %.

b) A vizsgafeladat megoldasara rendelkezésre allo idétartam: 120 perc.

c) A vizsgafeladat értékelésének szempontjai: molekularis genetikai vizsgélatra érkezett
minta esetén kérdlap attekintése, klinikai adatok ismeretében dontés a kért vizsgalat

megfeleloségérdl,  esetleges  klinikai  konzultdcid  sziikségességér6l, a  minta
elfogadhat6sagarol,

tobb kért vizsgalat esetén dontés azok sorrendjérdl, dontés esetleges kiegészitd, megerdsitd
vizsgalat sziikségességérdl, prioritizalas. Molekularis genetikai interpretativ leletirdas (HGVS
noémenklatira, helyes leletformatum alkalmazasaval).

d) A vizsgafeladat kapcsan minimalisan 7 db kompetencia megmérésére keriil sor a 22/2012.

(IX. 14.) EMMI rendelet 2. mellékletének 21.3.2.4. pontja szerinti kompetencia listabol.

Gyakorlati vizsgafeladat témakorei, kérdéssora:
1. Csaladi és egyéni fizikalis és anamnesztikus adatok értékelése molekularis genetikai

vizsgélatok esetén. Molekularis genetikai vizsgalatra érkezett minta esetén kérdlap
attekintése,

klinikai adatok ismeretében a kért vizsgalat megfeleldségének meghatarozasa.
2. Belsd vagy kiils6 konzultacio sziikségességének megitélése az analizis megkezdésekor
illetve az eredmények ismeretében. Esetleges kiegészitd, megerdsitd vizsgalat

szlikségességének megitélése. Az eredmények mindségi értékelése, hibaelhdritds. Negativ



eredmények kozlése (teszt szenzitivitas, specificitas).

3. Molekularis genetikai vizsgalati mintak elfogadhatésaganak meghatarozasa. Molekularis
genetikai vizsgalati mintak feldolgozasanak, analizisének iranyitasa. Molekularis genetikai
vizsgalatok sorrendjének meghatarozésa, prioritizalas.

4. Monogénes betegségek esetén molekularis genetikai eredmények kiértékelése, varians
ACMG Kklasszifikacioja, interpretacio, leletiras HGVS ndémenklatira, helyes leletformatum
alkalmazaséval.

5. Farmakogenetikai vizsgalatok esetén eredmények kiértékelése, interpretacio, leletiras.

6. Molekularis onkogenetikai diagnosztika (szomatikus eltérések): eredmények kiértékelése,
varians ACMG-AMP klasszifikécigja, interpretacio, leletiras HGVS némenklattra, helyes
leletformatum alkalmazasaval.

7. Oroklstt tumorhajlam genetikai diagnosztikdja: eredmények kiértékelése, varians ACMG
klasszifikacioja, interpretacio, leletiras HGVS nomenklatura, helyes leletformatum
alkalmazaséval.

8. Prenatalis molekularis genetikai vizsgalatok eredmény értékelése, interpretacio, leletiras
HGVS némenklatara, helyes leletformatum alkalmazésaval.

9. Reprodukcids dontéshozatallal és csaladvizsgalatokkal kapcsolatos vizsgélatok eredmény
értékelése, interpretacid, leletiras HGVS némenklattra, helyes leletforméatum alkalmazasaval.
2) Szdébeli vizsgafeladat:

a) A vizsgafeladat sulyaranya: 50 %

b) A vizsgafeladat megoldasara rendelkezésre allo idétartam: 60 perc.

c) A vizsgafeladat értékelésének szempontjai: Az elméleti tudasszint megitélése.

Alapvetden: csaladfaszerkesztés és elemzés, molekularis genetikai vizsgalomodszerek,
molekularis genetikai analizisek indikécioi, molekularis genetikai alapfogalmak, molekularis
genetikai leletiras elemei, molekularis genetikai kiértékeld szoftverek, populacios és betegség-

specifikus adatbazisok, varidns klasszifikacié, HGVS nomenklatura.

Szobeli vizsgafeladat témakorei, kérdéssora:
1. Csaladfa szerkesztés és elemzés.

2. DNS és RNS izolalas (vér, szovet, szovettani blokk, plazmid), PCR (primertervezés,



optimalizalas), RNS vizsgélatok (Northern blotting, qRT-PCR).

3. Elektroforetikus technikak (agaréz, akrilamid, kapillaris, chip), Fragment analizisen alapul6
modszerek (RFLP), CNV vizsgalati lehetéségek (QPCR, MLPA).

4. DNS szekvenalas Sanger médszerrel, Uj generacios DNS szekvenalasi technikak.

5. Uj generaciods gén, génpanel szekvenalas/exom szekvenalas/genom szekvenalds

6. Molekularis genetikai analizisek indikacioi.

7. Az emberi genom felépitése, sajatossagai.

8. Génexpresszio, transzkripcid, transzlacio €s ezek szabalyozésa.

9. A genom mutacioi, a mutacio tipusok lehetséges kovetkezményei. Variabilitas €s betegség.
10. Genomikus instabilitas. Repair mechanizmusok. Az epigenetika alapjai.

11. Az emberi genom variabilitdsa. Single nucleotide polymorphism (SNP), copy number
variants (CNV).

12. Mendel szabalyai.

13. Eltérések Mendel szabalyaitol: mitokondrialis 6roklddés, trinukleotid expanziods
betegségek, uniparentalis diszomia, genomikus imprinting alapelvei.

14. Molekularis genetikai kiértékeld szoftverek, populdcidos ¢és betegség-specifikus
adatbazisok.

15. Uj tesztrendszerek optimalizalasa, validélasa és alkalmazasa.

16. Incidental/secondary findings: az ,,ACMG secondary finding list” jelentosége.

17. Bioinformatikai analizis 1épései.

18. Mindségiranyitas a klinikai genetikai laboratoriumokban (ISO szabvanyok, tanusitas,

akkreditacio)

Irasbeli vizsgafeladat.

Bayes-féle kockazatbecslés monogénes betegségekben.



