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Ydinaines: Opiskelijan on osattava/hallittava hyvin seka osattava soveltaa tietoa kdytanndssa: Sisaltéd, jonka hallitseminen on
valttdmatonta opintojen jatkon ja tydeldaman kannalta, ja jonka ymmartaminen mahdollistaa syventavan ja laajentavan tiedon

hankkimisen. Jokaisessa tiedekunnassa taman asiasisallon on kuuluttava opetukseen.

Tadydentava osaaminen: Opiskelijan on tiedettavd, tunnistettava, ymmarrettava: sisaltod, joka lisaa ydinainekseen teoreettisia
jaltai kliinisia yksityiskohtia ja selventdad harvinaisempia sovelluksia. Taydentavan sisdllon tulee sisaltya soveltuvilta osin

opintosuunnitelmaan.

Erityisosaaminen: Opiskelijan on hyva tietdd perusasioiden lisdksi. Sisalt6d, joka syventaa opittavan alueen hallintaa. Tdma on
erityisosaamista, jota ei tarvitse edellyttdd (osattavaksi itsendisesti soveltaa) peruskoulutuksessa hammasladkareilta tai

l33kareilta. Erityistietdamysta voidaan tarjota opiskelijoille syventavana sisaltona.

Johdanto

Perinnéllisyysladketiede erikoisalana ja sen suhde muihin genetiikan osa-alueisiin ja

erikoisaloihin
Ladketieteellisen genetiikan historia, kaytto l3dketieteessa (myos vaarinkaytto) ja
tulevaisuuden ndakymia

Molekyyligenetiikan menetelmat kliinisessa diagnostiikassa
Karyotyypitys

Molekyylikaryotyypitys

Yksittdisen pistemutaatioiden geenitesti, Sanger-sekvensointi
Geenipaneelit

Eksomi- ja genomisekvensointi sairauksien diagnostiikassa
Tavallisten tautien geenitutkimukset

Geneettisen diagnostiikan ja perinnollisyysneuvonnan tarpeen tunnistaminen
L3heteindikaatioiden tunteminen

Esitietojen kerdgaminen

Sukupuun piirtdminen ja periytymistavan arviointi kliinisesta nakékulmasta
Kliininen tutkimus taudin perinndllisyyden tunnistamiseksi

Geneettisten tutkimusten kliininen kaytto

Diagnostinen tutkimus

Ennustava geenitutkimus

Kantajatestaus

Geenitestaus perusterveydenhuollossa

Kuluttajatestit

Geenitestituloksen tulkinta, sivuldydokset

Positiivinen ja negatiivinen tutkimustulos

VUS-variantit kliinisessa tydssa

Kromosomien rakenteellisten ja lukumaarapoikkeavuuksien tutkimukset
Genominlaajuiset tutkimukset

Eri tutkimusmenetelmien soveltaminen kliinisiin tilanteisiin

Perinndlliset syopaalttiusoireyhtymat

Perinnéllisen sy6épaalttiuden tunnistaminen

Perinnéllinen rinta- ja munasarjasy6paalttius
Perinndllinen suolistosydpaalttius

Tavallisimmat muut perinnélliset sydpaalttiusoireyhtymat
Ennaltaehkaisyn ja seurannan mahdollisuudet

Tarkeimpien geneettisten sairauksien epdileminen ja tunnistaminen
Kardiogenetiikka, esim. FH-tauti

Neurogenetiikka, esim. Alzheimerin tauti, Parkinsonin tauti, mitokondriotaudit
Luusto- ja sidekudossairaudet, esim. Ehlers-Danlos, Marfan, neurofibromatoosi |
Aineenvaihduntasairaudet, vastasyntyneiden seulonta

Suomalaisen tautikirjon erityispiirteet

Epdmuodostumat ja oireyhtymat, harvinaissairaudet

Geneettinen kehitysvammaisuus, esim. fragiili X

Kromosomien lukum&ara- ja rakennepoikkeavuudet
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Monitekijaiset sairaudet
Multifaktoriaalinen periytyminen ja sairastumisriskin arviointi
Kansantautien genetiikka

Lisaantymis- ja prenataalidiagnostiikka

Synnynnaiset kehityshairiot, sikicpoikkeavuudet

Alkio- ja prenataalidiagnostiikan indikaatiot

Raskauden aikaiset geneettiset seulonnat ja diagnostiikka ja ndissa kaytettdvat menetelmat
Raskauden aikaisten tutkimusten riskit, hyodyt ja rajoitukset

Teratogeenit synnynnaisten poikkeavuuksien aiheuttajina

Perinnéllisten tautien hoito

Erilaiset ennaltaehkaisy- ja hoitomenetelmat ja niiden kliininen kaytto
Geeniterapian teoriat, tekniikat ja kdytannon ongelmat

Elintapojen vaikutus geneettiseen alttiuteen

Geneettisen vaihtelun vaikutus tietyn sairauden hoitoon

Farmakogenetiikan ja -genomiikan periaatteet ja miten ne vaikuttavat laakitykseen

Ammattilaisuus ja kommunikaatiotaidot geneettisten sairauksien yhteydessa

Geneettisten sairauksien diagnostiikan ja hoidon porrastus

Perinnéllisyysneuvonnan kasite, koulutusvaatimukset ja kaytto

Geneettisen tiedon, anamneesin ja sukuhistorian kommunikointi potilaille, perheille ja muille
terveydenhuoltoalan ammattilaisille

Diagnostisten ja ennustavien tutkimusten selittdminen aikuisille ja lapsille, sisaltaen riskit,
hy6dyt, rajoitukset, vaikutukset muihin sukulaisiin ja tietoisen suostumuksen pyytdminen
Tietoldhteiden kayttdminen tiedon hankkimiseen geneettisistd sairauksista ja alttiuksista
Taito seurata alan kehitysta ja sen vaikutuksia potilaiden diagnostikkaan ja hoitoon

Genetiikan etiikka

Geneettisen tiedon erot muuhun l33ketieteelliseen tietoon ja mitd merkitysta eroilla on
Potilaan autonomian tukeminen ja ohjailemattomuus

Geneettisen tiedon vaarinkayttémahdollisuudet

Geneettisen tiedon luottamuksellisuus, tietosuoja ja sukulaisten oikeus tietda
Geneettisen tiedon merkitys tyéeldman ja vakuutusten kannalta

Harvinaisladkkeisiin liittyvat eettiset kysymykset

Ladketieteelliseen genetiikkaan liittyvia yhteiskunnallisia ja juridisia nakokulmia
Geneettista tietoa koskeva lainsdadanto, eettiset ja ammatilliset ohjeistukset
Sikioseulontoja ja sikioperusteella tehtavaa raskauden keskeytysta koskeva lainsdaadanto,
eettiset ja ammatilliset ohjeistukset

Geneettisten seulontatutkimusten periaatteet

Suoraan kuluttajille tarjottavien geneettisten tutkimusten vaikutukset ja rajoitukset ja
terveydenhuollon ammattilaisten merkitys tulkinnassa

Geneettisen tiedon tallentaminen séhkaisiin jarjestelmiin ja siihen liittyvat ongelmat mm.
yksityisyyteen ja tietosuojaan liittyen
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