
Ders Bilgi Formu

Dersin Adı Kalıtsal Hastalıklar

Ders Kodu ACİL160 Ders Düzeyi Önlisans

AKTS Kredi 2 İş Yükü 48 (Saat) Teori 2 Uygulama 0 Laboratuvar 0

Dersin Amacı Kalıtsal hastalıkların nedenleri, belirtileri, tanıları, tedavileri ve önlemleri hakkında bilgi sahibi olmaktır.

Özet İçeriği Genetik ve kalıtımla ilgili terimler ve kavramlar, mutasyon ve tipleri, mutajenler, kromozomal, monogenik ve poligenik 
bozukluk kavramları, kromozomlarda sayı değişimleri: poliploidi ve anöploidi, somatik kromozom trisomi tipleri: patau 
sendromu, edward sendromu, down sendromu, eşey kromozom anöploidileri: turner sendromu, klinefelter sendromu, 
jacobs sendromu, gen mutasyonları: fenil ketonüri hastalığı, huntington hastalığı, orak hücre anemisi, cinsiyete bağlı 
kalıtımla geçen hastalıklar: hemofili hastalığı, frajil x sendromu, kalıtsal hastalıkların klinik laboratuvarda 
değerlendirilmesi ve tarama testleri, kalıtsal hastalıklardan korunma.

Staj Durum Yok

Öğretim Yöntemleri Anlatım (Takrir), Tartışma, Bireysel Çalışma

Dersi Veren Öğretim Elemanı(ları)

Ölçme ve Değerlendirme Araçları
Araç Adet Oran (%)

Derse Katılım (Performans) 1 5

Kısa Sınav (Quiz) 1 5

Ara Sınav (Vize) 1 30

Dönem Sonu Sınavı (Final) 1 60

Ders Kitabı / Önerilen Kaynaklar

1 Thompson & Thompson Tıbbi Genetik,Prof. Dr. Mehmet Alikaşifoğlu,2019,Güneş Tıp Kitapevleri

2 Campbell, N.A. and Reece, J.B. 2008. Biyoloji. Palme yayıncılık, Ankara, 1247 s.

Hafta Haftalara Göre Ders Konuları ve Öğretim Yöntemleri
1 Teorik

Anlatım (Takrir) Genetik ve kalıtımla ilgili terimler ve kavramlar

2 Teorik
Anlatım (Takrir) Kromozomlar

3 Teorik
Anlatım (Takrir) Mutasyon

4 Teorik
Anlatım (Takrir) Kromozomal, Monogenik ve Poligenik bozukluk kavramları

5 Teorik
Anlatım (Takrir) Kromozomlarda sayı değişimleri: Poliploidi ve Anöploidi

6 Teorik
Anlatım (Takrir) Somatik kromozom trisomi tipleri: Patau sendromu, Edward sendromu, Down sendromu

7 Teorik
Anlatım (Takrir) Eşey kromozom anöploidileri:  Turner sendromu, Klinefelter sendromu, Jacobs sendromu

8 Teorik
Anlatım (Takrir) Otozomal Dominant Hastalıklar: Huntington hastalığı, Marfan Sendromu/ARA SINAV

9 Teorik
Anlatım (Takrir) Otozomal Resesif Hastalıklar: Fenolketonüri, Tay-Sacs Hastalığı

10 Teorik
Anlatım (Takrir) Otozomal Resesif Hastalıklar: SMA (Spinal Musküler Atrofi)

11 Teorik
Anlatım (Takrir) Cinsiyete bağlı kalıtımla geçen hastalıklar

12 Teorik
Anlatım (Takrir) X Kromozomuna Bağlı Hastalıklar

13 Teorik
Anlatım (Takrir) Y Kromozomuna Bağlı Hastalıklar

14 Teorik
Anlatım (Takrir) X ve Y Kromozomuna Bağlı Hastalıklar

Dersin Öğrenme, Öğretme ve Değerlendirme Etkinlikleri Çerçevesinde İş Yükü Hesabı (Ortalama Saat)
Etkinlik Adet Ön Hazırlık Etkinlik Süresi Toplam İş Yükü

Kuramsal Ders 14 0 2 28
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Ders Bilgi Formu

Sunum 1 1 1 2

Kısa Sınav 1 5 1 6

Ara Sınav 1 5 1 6

Dönem Sonu Sınavı 1 5 1 6

Toplam İş Yükü (Saat) 48

Yuvarla [Toplam İş Yükü (saat) / 25*] = AKTS Kredisi 2

*25 saatlik iş yükü 1 AKTS olarak kabul edilmektedir.

Program Çıktıları (Tıbbi Görüntüleme Teknikleri Programı)

1 Mesleği ile ilgili temel, güncel ve uygulamalı bilgilere sahip olur.

2 İş sağlığı ve güvenliği, çevre bilinci ve kalite süreçleri hakkında bilgi sahibi olur.

3 Mesleği için güncel gelişmeleri ve uygulamaları takip eder, etkin şekilde kullanır.

4 Mesleği ile ilgili bilişim teknolojilerini (yazılım, program, animasyon vb.) etkin kullanır.

5 Mesleki problemleri ve konuları bağımsız olarak analitik ve eleştirel bir yaklaşımla değerlendirme ve çözüm önerisini sunabilme becerisine 
sahiptir.

6 Bilgi ve beceriler düzeyinde düşüncelerini yazılı ve sözlü iletişim yolu ile etkin biçimde sunabilir, anlaşılır biçimde ifade eder.

7 Alanı ile ilgili uygulamalarda karşılaşılan ve öngörülemeyen karmaşık sorunları çözmek için ekip üyesi olarak sorumluluk alır.

8 Kariyer yönetimi ve yaşam boyu öğrenme konularında farkındalığa sahiptir.

9 Alanı ile ilgili verilerin toplanması, uygulanması ve sonuçlarının duyurulması aşamalarında toplumsal, bilimsel, kültürel ve etik değerlere 
sahiptir.

10 Bir yabancı dili kullanarak alanındaki bilgileri takip eder ve meslektaşları ile iletişim kurar.

11 Mesleki terminolojiyi, kullanılan cihazları ve cihazların çalışma prensiplerini bilir.

12 İşlem öncesinde hastayı hazırlama, görüntüleme yapma ve çekim kalitesini kontrol etme becerisine sahiptir.

13 Elde edilen görüntüleri işleme, film baskı işlemlerini gerçekleştirme ve kayıt etme bilgi ve becerisine sahiptir.

Dersin Öğrenme Çıktıları

1 Genetik ve kalıtım ilkelerini klinik vakalarla ilişkilendirerek analiz eder

2 Mutasyon ve mutajenlerin insan sağlığı üzerindeki etkilerini değerlendirir

3 Kromozomal hastalıkları tanı süreçleri ile ilişkilendirerek yorumlar

4 Genetik hastalıkların oluş mekanizmalarını analiz eder ve sınıflandırır

5 Kalıtsal hastalıkların korunma, tanı ve tedavi süreçlerini klinik uygulamalar çerçevesinde planlar

ÖÇ1 ÖÇ2 ÖÇ3 ÖÇ4 ÖÇ5

PÇ1 5 5 5 5 5

PÇ2 1 2 1 1 2

PÇ3 4 4 4 4 4

PÇ4 2 1 2 1 2

PÇ5 5 5 5 5 5

PÇ6 3 3 3 3 4

PÇ7 2 2 2 2 3

PÇ8 3 3 3 3 4

PÇ9 3 4 4 3 5

PÇ10 2 2 2 2 2

PÇ11 4 4 4 4 4

PÇ12 2 2 3 2 3

PÇ13 1 1 2 1 2

Program ve Öğrenme Çıktıları İlişkisi 1:Çok Düşük, 2:Düşük, 3:Orta, 4:Yüksek, 5:Çok Yüksek
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