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RESIDENTUURI PROGRAMM MEDITSIINIGENEETIKA ERIALAL

1 PROGRAMMI NIMETUS | Meditsiinigeneetika Kood 85863
EESTI JA INGLISE KEELES | Medical genetics

2 | OpPPEASTE Residentuur

3 | VALDKOND Tervis ja heaolu

4 ERIALA Meditsiinigeneetika

5 | OpPEASUTUS Tartu Ulikool

6 OPPEKAVA HALDAJA Meditsiiniteaduste valdkond

7 NOMINAALNE OPPEAEG 4 aastat

8 OPPETOO VORM Pdevane Ope

9 OPPETOO KEEL Eesti keel

10 | OPIVALIUNDITE erialakirjanduse lugemiseks vajalik inglise keele oskus
SAAVUTAMISEKS
VAJALIKUD TEISED
KEELED

11 | OPPEKAVA VERSIOON 2019/2020

12 | KINNITAMINE 1. Valdkonna ndukogus 20.02.2019

2. Ulikooli ndukogus 25.03.2011
13 | VASTUVOTUTINGIMUSED 1. Residentuuri voetakse konkursi alusel vastu isikuid, kes on
registreeritud EV Terviseameti tervishoiutdotajate registris
ja kes on I&petanud:
a. Tartu Ulikooli arstippe, olles immatrikuleeritud
1997/1998. 6ppeaastal vai hiljem;
b. Tartu Ulikooli arstidppe ja internatuuri, olles
immatrikuleeritud enne 1997/1998. Gppeaastat voi
c. kellel on vastav vélisriigis omandatud kdrgharidus.
2. Konkursitingimused maaratakse residentuuri eeskirjas.

14 | RESIDENTUURI Residentuuri tldiseks eesmérgiks on viia arst-residendi teadmised ja

ULDEESMARGID praktilised oskused iseseisva meditsiinigeneetika eriarstina
to0tamise tasemele. Omandatav haridus vGimaldab asuda
tervishoiususteemis t00le meditsiinigeneetika eriarstina.

15 | ERIALAPROGRAMMI Meditsiinigeneetika residentuur toimub 4-aastase Gppena, kokku 44
STRUKTUURI kuud, millele lisandub 4 puhkusekuud. Ope koosneb praktilisest ja
LUHIKIRJELDUS teoreetilisest  koolitusest.  Igale arst-residendile  koostatakse

individuaalne dpingukava, lahtudes alljargnevast:
1. Praktiline koolitus
a. Kohustuslikud praktilise  koolituse tsiklid -
minimaalne summaarne kestus 36 kuud*
b. Valikulised praktilise koolituse tsiiklid — minimaalne
summaarne kestus 8 kuud**
2. Teoreetiline koolitus 24 EAP mahus
*** - Kohustuslike praktilise koolituse tsiklite minimaalse mahu
korral peab vastavalt individuaalplaanile suurenema valikuliste
praktilise koolituse tsiiklite maht ja vastupidi, tagamaks praktilise
koolituse mahu taitmist.
16 | ANTAV Meditsiinigeneetiku kutse
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KVALIFIKATSIOON/

Medical geneticist

KRAAD

17 | NOUDED Residentuuri programmi l&dbimine tdies mahus ning I6pueksami
OPPEPROGRAMMI edukas sooritamine. Residentuuri véltel peab arst-resident labima
LOPETAMISEKS kdik kohustuslikud praktilise koolituse tsiiklid ning vahemalt kaks

valikulist praktilise koolituse tsuklit.

18 | LOPETAMISEL VALJASTA- | Residentuuri I6petamist tbendav tunnistus ja akadeemiline Giend
TAVAD DOKUMENDID

19 | LOPUDOKUMENTE Tartu Ulikool
VALJASTAV KORGKOOL

20 | RESIDENTUURI Residentuuri programmi labinud arst-resident:

OPIEESMARGID
(Bpivéljundid ehk
omandatavad/
arendatavad/erialased
teadmised ja oskused,
tldpadevused jms)

1) on vbimeline osutama meditsiinigeneetika erialal
kvaliteetset arstiabi, mis on vastavuses arstiteaduse uusimate
saavutuste ja korgete eetiliste standarditega;

2) omab arstikutsele vajalikke hoiakuid, killaldasi erialaseid
teadmisi, oskusi ja kliinilist kogemust;

3) tunneb ja jargib teaduseetika ja meditsiinieetika ning
tdenduspdhise meditsiini pShimotteid;

4) soovib oma tegevusega kaasa aidata nii meditsiini kui
valdkonna kui ka arstiteaduse arengule;

5) tunneb oma erialalise kompetentsuse piire ning oskab
meditsiinislisteemis kaasata optimaalselt teiste erialade arste
ning teisi tervishoiuspetsialiste patsientide probleemide
parimaks lahendamiseks;

6) orienteerub Eesti tervishoiukorralduses ja vastavas
seadusandluses;

7) oskab teha koostdod patsientide lahedaste, sotsiaalsiisteemi
jm. tugivorgustikega;

8) omab stisteemseid ja pdhjalikke teadmisi
meditsiinigeneetikas kasutatavatest mdistetest,
teoreetilistest printsiipidest ja uurimismeetoditest;

9) suudab edastada meditsiinilisi teadmisi ja nende pdhjal
tehtud jareldusi nii patsientidele, kolleegidele kui ka
avalikkusele;

10) teadvustab vajadust jatkata meditsiinialaste teadmiste ja
oskuste tdiendamist edaspidise professionaalse karjadri
jooksul taiendusGppe abil ning on valmis elukestvaks
Oppeks;

11) suudab iseseisvalt diagnoosida, konsulteerida ning osaleda
raviskeemi koostamisel enamlevinud geneetiliste haiguste
puhul;

12) oskab koostd0s teiste erialade arstidega labi viia
diferentsiaaldiagnostikat keerukate haigusjuhtude korral
kasutades optimaalselt kogu kaasaegset instrumentaalsete ja
laboratoorsete uuringute kompleksi;

13) valdab perekonnauuringute meetodeid, oskab andmeid
sihipéraselt koguda, analtiisida ja jareldusi teha, oskab
madrata geneetiliste haiguste paritavustilpi ja arvutada
haiguste taassunniriski;

14) tunneb koekultuuri meetodeid tsiitogeneetilise analilisi
teostamiseks erinevat tulpi rakkudel (lumfotsuddid,
fibroblastid, luuiidi, amnionirakud, koorionirakud);
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15) oskab haigeid tsttogeneetiliselt uurida: valmistada
kromosoomipreparaate, kartotlpiseerida kromosoome
kromosoomianaliisaatoriga ja anallilisida aberratsioone 6ige
diagnoosi saamiseks;

16) valdab pdhiteadmisi ja omab praktilist kogemust
molekulaarse tsiitogeneetika meetodite osas (interfaasi ja
metafaasi FISH analiiis; submikroskoopiline kromosoomi
analliis (Illumina tsitokiip);

17) oskab haigeid uurida molekulaargeneetiliste meetoditega :
oskab haigetelt saadud materjalist DNA-d eraldada, labi viia
PCR, teha elektroforeesi, mutatsioonianalilisi restriktsiooni
ja sekveneerimise meetoditega, oskab iseseisvalt tulemusi
interpreteerida;

18) oskab teostada ja interpreteerida jargmisi metoodikaid:
fragmentanallitsi kordusjarjestustega haiguste puhul; MLPA
analliisi fragmentide koopiaarvu analiilisimiseks, tunneb ja
oskab interpreteerida metilatsiooni MLPA tulemusi
vermimisehéirete puhul;

19) tunneb jargmise pdlvkonna sekveneerimise (NGS)
metoodika p6himatteid ning oskab analulsida ja
interpreteerida erinevate NGS paneelide tulemusi (sh véhi-,
hematoloogiliste vahkide ja kliiniline geenipaneel), dpib
tundma eksoomi sekveneerimise tulemuste analtiusi;

20) tunneb ja jargib nii molekulaargeneetiliste kui ka
tsutogeneetiliste analliiside interpretatsioonide koostamisel
rahvusvaheliste kvaliteedikontrolli skeemide ndudeid
(EMQN, EQAS jne);

21) oskab kromosoomihaigusi diagnoosida ja prognoosida
haiguskulgu, konsulteerida lapsevanemaid ja kolleege ning
koostada haigete jalgimise ja hoolduse strateegiaid,;

22) oskab monogeenseid haigusi ja sindroome ning
sunnidefekte diagnoosida, kasutades selleks spetsiaalseid
selleks mbeldud ja maailmas tuntud arvutiprogramme (sh.
London Medical Database, Face2Gene jms) ja andmebaase
(OMIM, PubMed, jms.);

23) tunneb pohilisi ainevahetushaigusi, nende kliinilist kulgu ja
laboratoorset diagnostikat ning ravivéimalusi;

24) tunneb geneetiliste tavahaiguste multifaktoriaalset olemust,
riskitegureid ja riskiarvutust;

25) tunneb pohilisi suinnieelse diagnostika meetodeid ja
vBimalusi (raseduseaegsed sGeltestid, invasiivsed
protseduurid ja ultraheli diagnostika), oskab ndustada
rasedaid,;

26) omab (levaadet pdhilistest geneetilistest haigustest ja
probleemidest teistel meditsiini erialadel ja oskab
konsulteerida eriala spetsialiste (pediaatria, ginekoloogia,
neuroloogia, pstihhiaatria, onkoloogia jne) geneetiliste
uurimisvdimaluste osas;

27) omab teadmisi eksogeenste mirkide ja teiste kahjulike
keskkonnategurite toime kohta geenidele (mutageensus) ja
loote arengule (teratogeensus);

28) omab teadmisi geneetiliste haiguste tavaravist ja
geeniteraapia olemusest ja vBimalustest;

29) tunneb farmakogeneetika pohilisi seadusparasusi ja oskab
hinnata ravimite v8imalikku toimet patsiendi genotiiiibist
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lahtudes;

30) tunneb geneetilise nbustamise ja diagnostika eetilisi
printsiipe ja diguslikke aluseid (andmekaitse, usaldatavus,
kiirguskaitse, tdokorraldus jms.);

31) oskab geneetiliste haiguste kohta kéivat informatsiooni
esitada artikli ja/vGi ettekandega seminaridel-konverentsidel.

21

MOODULI NIMETUS

Praktiline koolitus — kohustuslikud praktilise koolituse tstiklid

22

PRAKTILISE
KOOLITUSE SISU JA
MAHT

Kohustuslikud praktilise koolituse tstklid (koos minimaalse
kestvusega):

Geneetilise haige uurimise meetodid. Haigusloo 12 kuud
koostamine. Tsutogeneetika meetodid.

Molekulaargeneetika meetodid 6 kuud
Molekulaargeneetiliste meetodite kliiniline rakendus 6 kuud

Geneetilised haigused lapseeas 3 kuud

Parilikud ainevahetushaigused 3 kuud
Antenataalne diagnostika 3 kuud

Onkoloogiliste haiguste geneetilised alused 3 kuud

Kohustuslike praktilise koolituse tsuklite miinimumkestus on kokku
36 kuud. Esimese kahe aasta jooksul omandab resident geneetilise
uurimise meetodid ja geneetilise analtitisi oskused. Saab selgeks
sugupuu koostamise reeglid. Omandab rakkude kasvatamise ja
kromosoomide analliisi oskused. Teeb l&bi praktilise koolituse
mutatsioonide molekulaargeneetilise diagnostika osas. Need oskused
on residendile valtimatult vajalikud selleks, et ta eri haiglates ja
erineva profiiliga osakondades néaeks geneetilisi probleeme, oskaks
planeerida ja/v6i labi viia geneetilisi uuringuid ning ndustada
patsiente ja/vGi nende perekondi, aga ka kolleege geneetilistes
kisimustes. Residentuuri teises pooles toimub kohustuslik

kliiniline praktika erinevates haiglates. Arst-residendil tuleb teha
baasasutustes ettekandeid eriala puudutavates teoreetilistes ja
praktilistes kiisimustes, haigusjuhtude demonstratsioone ja/voi
ettekandeid (Kliinikute) konverentsidel.

Lahtudes meditsiinigeneetika eripdrast toimub praktilise koolituse
kohustuslikest tsiiklitest vahemalt 2/3 SA TU kliinikumi tihendlabori
Kliinilise geneetika keskuses ja SA TU Kliinikumi erinevates
alliiksustes. Teatud juhtudel on vBimalik teha 1/3 tsuklitest
valjaspool Tartut erinevates Tallinna haiglates.

23
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Praktiline koolitus — valikulised praktilise koolituse tsuklid

24

PRAKTILISE
KOOLITUSE SISU JA
MAHT

Valikulised praktilise koolituse tsiklid:

Lastehaigused

Neuroloogia

Pstihhiaatria

Silmahaigused
Kurgu-nina-kdrvahaigused
Nahahaigused

Sisehaigused
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Endokrinoloogilised haigused

Arst-resident peab labima vahemalt kolm valikulist praktilise
koolituse tsiiklit. Iga valikulise praktilise koolituse tsukli
minimaalne kestvus on 2 kuud.

Avrst-residendi kohustused loetletud tsuklites on osavétt eriala ambu-
latoorsetest konsultatsioonidest ja t66 koos juhendava eriarstiga,
osavOtt osakonnas toimuvatest erialavisiitidest ja konsiiliumitest.
Avrst-residendil tuleb teha haigusjuhtude demonstratsioone voi
luhiettekandeid kliinilisel osakonna (kliiniku) konverentsil.

25 | MOODULI NIMETUS Teoreetiline koolitus 24 EAP

26 | TEOREETILISE Residentuuri jooksul peab meditsiinigeneetika arst-resident labima
KOOLITUSE SISU JA alljargneva teoreetilise koolituse:
MAHT 1. lganadalased kliinilised seminarid ja 1 kord kvartalis

toimuvad Umarlauad SA TUK Kliinilise geneetika keskuses;
3 EAP (ihel Gppeaastal.

2. Oma uurimistdd ettekanded kas residentide seminaridel voi
iganddalastel Kliinilistel seminaridel - igal Gppeaastal
minimaalselt 4 ettekannet; 3 EAP (Uhel dppeaastal.

3. Vabalt valitud kursused meditsiinigeneetikaga seotud eri-
aladel.

Iga residentuuriaasta sisaldab kokku 1-2 nédalat teoreetilist koolitust
kursustel ja seminaridel, osavottu konverentsidest, iseseisvat t60d
haigusjuhtude analliisil, ettekannete ja referaatide koostamist,
osalemist uurimistdds pbhierialal.

27 | OPPEBAASID Meditsiinigeneetika  residentuuri  baasasutustena  kasutatakse
alljargnevaid asutusi:

e SA TU Kiliinikumi Uhendlabori kliinilise geneetika keskus

e SATU Kliinikumi Lastekliinik

e SA TU Kiliinikumi Naistekliinik

e SA TU Kliinikumi Psiihhiaatriakliinik

e SA TU Kliinikumi Narvikliinik

e SA TU Kliinikumi Onkoloogia- ja Hematoloogiakliinik

e SA TU Silmakliinik

e SA TU Korvakliinik

e SATU Sisekliinik

e SA Tallinna Lastehaigla

e Pdhja-Eesti Regionaalhaigla onkoloogiakliinik

e POhja-Eesti Regionaalhaigla psuhhiaatriakliinik

¢ Ida-Tallinna Keskhaigla silmakliinik

e Ladne-Tallinna Keskhaigla SM keskus

o L &ane-Tallinna Keskhaigla endokrinoloogiakeskus

28 | SAAVUTATUD Edasijéudmist hinnatakse kaks korda aastas vastavalt residentuuri

OPIVALJUNDITE eeskirjas satestatule, positilvse hinnangu eelduseks on kdigi
HINDAMISE VORMID JA ettendhtud (lesannete (nii praktilise koolituse kui teoreetilise
KORD koolituse) taitmine.

Saavutatud Opivaljundeid hinnatakse iga tsukli 16pus juhendaja
hinnangu alusel (kujundava hindamisena mitteeristaval skaalal) ning
residentuuri  18pueksamil  (I6pphindamisena eristaval skaalal).
Arvestused toimuvad residendi konkreetse(te) juhendaja(te) ja
tldjuhendaja osavotul. Resident esitab Kkirjaliku aruande aasta
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jooksul tehtud to06st.

1. aasta t00 loetakse arvestatuks, kui resident on isiklikult uurinud
vahemalt 15 haiget tsiitogeneetiliselt, mille kohta tal on esitada
vormikohased haiguslood. Tal peab olema selge
kromosoomipreparaatide valmistamine, karlotiibi analtiisimine ja
tsutogeneetilise diagnoosi panemine, kromosomaalse mikrokiibi
analiiis  (lllumina  tsitokiip). Ta peab oskama kasutada
arvutiprogramme (LMD, Face2Gene jms.) geneetiliste haiguste
diagnoosimise abivahendina, samuti kompuuter andmebaase haiguste
kohta kaiva lisainformatsiooni saamisel. Ta peab olema teinud
vahemalt Uihe arvestatava ettekande seminaris/konverentsil.

2. aasta too loetakse arvestatuks, kui residendil on esitada kirjalikud
protokollid selle kohta, et ta tunneb ja on omandanud jargnevad
molekulaargeneetilised uurimismeetodid: DNA isoleerimise erinevad
meetodid, DNA amplifitseerimine polimeraasi ahelreaktsiooni abil
(PCR), elektroforees agaroos geelil, restriktsioonianalis,
fragmentanaliiis, MLPA, MS-MLPA meetodid DNA
sekveneerimine, NGS sekveneerimise metoodika pohimdtted.
Resident peab olema koostanud kdikide metoodikate pdhjal
interpretatsioone arvestades rahvusvahelisi juhiseid ja euroopa
kvaliteedikontrolli skeemide ndudeid. Meetodite omandamist
tdendavad konkreetsete probleemide lahendamiseks tehtud
uuringute protokollid ja interpretatsioonid. Resident peab olema
teinud aasta jooksul vahemalt (ihe arvestatava ettekande
seminaril/konverentsil.

3. ja 4. aasta loetakse arvestatuks, kui resident on isiklikult uurinud
ja/voi aktiivselt osalenud aastas véhemalt 20 haige geneetilisel ja
uurimisel ja konsulteerimisel ning esitab vormikohased haiguslood.
Lisaks sellele peab resident esitama tendid, et ta on pidanud aasta
jooksul vahemalt Uhe erialase ettekande seminaril/konverentsil ning
osalenud teoreetilises 6ppes, mis aitab kaasa eriala omandamisele.

29 | LOPUEKSAMILE Kogu ettendhtud residentuuri programmi (nii praktilise kui ka
PAASEMISE EELDUSED teoreetilise koolituse) l&bimine tdies mahus, positiivsed hinnangud
kdigist labitud praktilise koolituse tsiiklitest. Lisaks esitab resident
eksamikomisjonile residentuuri ajal isiklikult uuritud patsientide
haiguslood ja tehtud laboratoorsete tédde protokollid.
30 | LOPUEKSAMI SISULISED | Eksam, mille k&igus hinnatakse teadmisi ja oskusi, koosneb kolmest

NOUDED JA SOORITAMISE
KORD

osast (suuline ja kirjalik osa, patsiendi uurimine), eksami orienteeruv
kestus on 2 tundi. Kdiki eksami osasid hindab eksamikomisjon, kuhu
kuulub vahemalt 3 liiget.

Teadmiste ja oskuste hindamise viis: 1) kirjalik t66 (maht
arvestusega, et sellele jéuaks vastata 30 min jooksul); 2) patsiendi
uurimine ja vastamine komisjonile suuliselt (arvestusega, et haige
uurimiseks on aega 30 min ja vastamiseks ldheb aega 30 min); 3)
suuline kiisimustele vastamine, s.h. ka teatud praktiliste oskuste
kontrollimine (naidiskarlotuibi anallils, riskiarvutamine
monogeensete haiguste puhul, molekulaargeneetilise Glesande
lahendamine jms), arvestusega, et sellele kulub kokku kuni 30 min.

Eksami struktuur ja proportsioonid:

1. Teadmiste kirjalik hindamine 20 %

2. Virtuaalsete patsientide (néiteks, rase naine kahtlusega raskele
monogeensele haigusele lootel; v8imalik kromosomaalne
anomaalia vaimselt mahajaanud lapsel, a/v anomaalia patsiendil,
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jms) uuringuplaani  koostamine, diagnoosi panemine ja
konsulteerimine 60 %
3. Teadmiste suuline hindamine 20%

31

LOPUEKSAMI
HINDAMISE
KRITEERIUMID

A: Arst-resident tunneb suurepdraselt pohilisi geneetika seadusi,
oskab neid vabalt kasutada riski arvutamisel monogeensete haiguste
puhul. Oskab suurepdraselt kirjeldada molekulaar-geneetilisi
meetodeid mutatsioonide detekteerimisel monogeensete haiguste
puhul. Tunneb suurepéraselt pdhilisi monogeenseid, sealhulgas
ainevahetushaigusi. Oskab suureparaselt kirjeldada
kromosoomianaliiusi erinevaid meetodeid ja praktiliselt analiiusida
aberratsioone kartiotulbis. Teab suurepéraselt pohilisi
kromosoomistindroome, nende kliinilist pilti ja tsitogeneetilist
variatsiooni. Tunneb suurepéraselt pohilisi mitokondriaalseid ja
multifaktoriaalseid haigusi. Teab suurepéraselt onkogeneetika
aluseid. Omab suurepéraseid teadmisi farmakogeneetikast,
geeniravist ja meditsiinilis-geneetilise konsultatsiooni printsiipidest.

B: Arst-resident tunneb véga hésti pohilisi geneetika seadusi, oskab
neid kasutada riski arvutamisel monogeensete haiguste puhul. Oskab
hésti kirjeldada molekulaar-geneetilisi meetodeid mutatsioonide
detekteerimisel monogeensete haiguste puhul. Tunneb véga hasti
pohilisi monogeenseid, sealhulgas ainevahetushaigusi. Oskab véga
hésti kirjeldada kromosoomianaliiusi erinevaid meetodeid, ja
praktiliselt analtitisida aberratsioone kartotiilibis. Teab héasti pohilisi
kromosoomistindroome, nende kliinilist pilti ja tsitogeneetilist
variatsiooni. Tunneb védga hasti pdhilisi mitokondriaalseid ja
multifaktoriaalseid haigusi. Teab véaga hasti onkogeneetika aluseid.
Omab véga héid teadmisi farmakogeneetikast, geeniravist ja
meditsiinilis-geneetilise konsultatsiooni printsiipidest.

C: Arst-resident tunneb hésti pohilisi geneetika seadusi, oskab neid
kasutada riski arvutamisel monogeensete haiguste puhul. Oskab hésti
kirjeldada molekulaar-geneetilisi meetodeid mutatsioonide
detekteerimisel monogeensete haiguste puhul. Tunneb hasti pohilisi
monogeenseid, sealhulgas ainevahetushaigusi, kuid esineb siiski
vaikesi ebatdpsusi haiguste kirjelduses. Oskab hésti kirjeldada
kromosoomianalliusi erinevaid meetodeid ja praktiliselt anallilisida
aberratsioone kartiotutibis. Teab hasti pohilisi
kromosoomistindroome, nende kliinilist pilti ja tsitogeneetilist
variatsiooni. Tunneb pohilisi mitokondriaalseid ja
multifaktoriaalseid haigus, kuid vdikeste ebatdpsustega. Teab
rahuldavalt onkogeneetika peamisi aluseid. Omab rahuldavaid
teadmisi farmakogeneetikast, geeniravist ja meditsiinilis-geneetilise
konsultatsiooni printsiipidest.

D: Arst-resident tunneb pd&hilisi geneetika seadusi, oskab neid
rahuldavalt kasutada riski arvutamisel monogeensete haiguste puhul.
Oskab kirjeldada molekulaar-geneetilisi meetodeid mutatsioonide
detekteerimisel monogeensete haiguste puhul. Tunneb pohilisi
monogeenseid, sealhulgas ainevahetushaigusi. Oskab kirjeldada
olulisemaid kromosoomianaliiisi erinevaid meetodeid, ja praktiliselt
analutsida aberratsioone kartotutbis. Teab nimetada pohilisi
kromosoomistindroome, kuid nende kliinilise pildi ja tsitogeneetilise
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aluse kirjeldamisel on puudujdéke. Tunneb rahuldavalt p&hilisi
mitokondriaalseid ja multifaktoriaalseid haigusi. Teab rahuldavalt
onkogeneetika peamisi aluseid, kuid mdningate ebatapsustega. Omab
tldist Glevaadet farmakogeneetikast, geeniravist ja meditsiinilis-
geneetilise konsultatsiooni printsiipidest, kuid eksib sageli detailides.

E: Arst-resident tunneb pdhilisi geneetika seadusi, kuid j&aab hatta
nende kasutamisel riski arvutamisel monogeensete haiguste puhul.
Teab kill nimetada molekulaar-geneetilisi meetodeid mutatsioonide
detekteerimisel monogeensete haiguste puhul, kuid tdpsemalt
kirjeldada ei oska. Teab mdningaid p&hilisi monogeenseid,
sealhulgas ainevahetushaigusi. Oskab nimetada, kuid mitte
kirjeldada kromosoomianaliilisi erinevaid meetodeid, siiski suudab
praktiliselt analtitisida aberratsioone karUotiilibis. Teab nimetada
pdhilisi kromosoomisundroome, kuid nende kliinilist pilti ja
tsutogeneetilist variatsiooni kirjeldab véga linklikult. Tunneb
pbhiliste mitokondriaalsete ja multifaktoriaalsete haiguste nimesid,
kuid tdpsem kirjeldus on véga vaevaline. Teab minimaalselt
onkogeneetika peamisi aluseid ja eksib riski hindamisel. Teadmised
farmakogeneetikast, geeniravist ja meditsiinilis-geneetilise
konsultatsiooni printsiipidest on vaga fragmentaarsed.

F: Arst-resident on kill teadlik Mendeli seadustest, kuid neid
kirjeldada ei oska. Ei suuda kirjeldada ka mutatsioonide
diagnostikat. VVdga puudulikud on teadmised konkreetsetest
olulisematest monogeensetest haigustest. . Oskab kull nimetada
moningaid kromosoomianaliitisi meetodeid, kuid kirjeldada neid ei
suuda ega oska ka praktiliselt analiitisida aberratsioone karuotubis.
Pd&hilistest kromosoomisiindroomidest oskab linklikult Kirjeldada
vaid Uhte neist, kuid pdhilisi mitokondriaalseid ja multifaktoriaalseid
haigusi Uldse ei tunne. Ebapiisavad teadmised onkogeneetilise
ndustamise alustest. Téiesti puuduvad adekvaatsed teadmised
farmakogeneetikast, geeniravist ja meditsiinilis-geneetilise
konsultatsiooni printsiipidest.

Eksami erinevatest osadest kogutud punktid summeeritakse, hinne
kujuneb alljargnevalt:

A= 96-100%
B=91-95%
C=81-90 %
D= 71-80%
E=61-70%
F=0-60%

32

SOOVITATAV
KIRJANDUS

Pohiline kirjandus:
1) Korf Bruce R: Human Genetics. A problem-based approach.
Blackwell Science, 2000
2) Strachan T., A.P.Read: Human Molecular Genetics. BIOS,
2003
3) Mueller R.F., 1.D.Young: Emery’s elements of Medical
Genetics. Churchill Livingstone, 2007




)

TARTU ULIKOOL

185

4) Gelehrter T.D., F.S.Collins, D.Ginsburg: Principles of
Medical Genetics. Williams&Wilkins, 3rd.ed., 2003

5) Richard J.Epstein: Human Molecular Biology. Cambridge
University Press, 2003

6) Smith’ Recognizable pattern of human malformation, 71"
edition, Saunders Company 2013.

7) Oxford desk reference: clinical genetics. 2nd edition. Edited
by H.V. Firth and J.A. Hurst, Oxford University press 2017.

8) Harper P. Practical Genetic Counselling. 7" edition,
Butterworth Heinemann 2010.

9) Périlikkusmeditsiin. Medicina (Tdlge Opikust *
Perinndllisyyslaédketiede”.Kustannus Oy Duodecim, 2007),
2010

10) Management of genetic syndromes 3rd edition Wiley-
Blackwell 2010.




	RESIDENTUURI PROGRAMM MEDITSIINIGENEETIKA ERIALAL

