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Alla hogskolepoang fran termin 1-8 Student som underkéants pa verksamhetsforlagda utbildning
(VFU)/motsvarande till foljd av att studenten visat sa allvarliga brister i kunskaper, fardigheter eller
forhalIningssatt att patientsakerheten eller patienternas fortroende for sjukvarden riskerats, & behorig till
nytt VFU-tillfélle forst nér den individuella handlingsplanen har fullfoljts.

Mal

Det dvergripande malet & att studenten ska ha skaffat sig verktyg att identifiera kliniska situationer dar
genetisk kompetens behdvs for att handldgga de patienter som de i framtiden kommer att métai sitt
arbete. Studenten ska forsta etiska aspekter och problem associerade med genetisk testning och

fosterdiagnostik.

Kunskaperna &r nivaindelade enligt SOL O-taxonomin (S1-S4) och fardigheterna enligt Millers pyramid

(M1-M4).

Kunskap och forstaelse
Studenten ska kunna:
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Kurskod: 2LK102
- gavstandigt identifieratillstand och sjukdomar dér genetisk kompetens ar nddvandig for adekvat
handlaggning (S1).
- rita och analysera ett dakttrad (pedigree) (S3).
- forsta principen for olikatyper av riskberakningar vid genetisk vagledning (S3).
- analysera hur en genetisk diagnos hos en individ kan paverka andraindivider i samma sl&kt (S3).
- beskriva hur relevanta databaser anvandsi den kliniskt genetiska utredningsprocessen (S2).
- beskriva det humana genomets uppbyggnad, kunna redogoéra for grundldggande genetiska begrepp
samt k&nnatill olikatyper av mutationer och dess konsekvenser for individen (S2).
- redogora for olika fosterdiagnostiska metoder och deras fér och nackdelar (S2).
- beskrivakliniska situationer dér fosterdiagnostik anvands (S2).
- beskriva den genetiska utredningsgangen vid mental retardation (S2).
- beskriva den genetiska utredningsgangen vid onkogenetiska fragestalIningar (S2).
- kédnnatill och identifiera psykologiska och etiska problemsituationer i samband med genetisk
vagledning (S1).

Fardigheter

Studenten ska kunna:

- beskriva utredningsgangen vid en kliniskt genetisk utredning (S2).

- visaexempel pa& hur en fullstandig klinisk genetisk utredning genomforts (M3).
- utforariskberakningar vid olika genetiska tillstand (M 3).

- formedlarelevant information i en remiss stalld till klinisk genetik (M2).

- handlaggningsprinciper vid vanliga genetiskt betingade tillstand (M2).

- identifiera situationer da klinisk genetisk kompetens & nédvandig (M2).

Forhallningssétt

Studenten ska kunna:

- tillampa autonomiprincipen vid den genetiska vagledningssituationen (S3).

- samt forsta innebdrden och konsekvensen av informationen i ett remissvar for sdval patienten som dess
familj (S2).

- visa forstael se for den kliniska genetiska utredningsprocessen och dess konsekvenser for saval individ
som familjen (S2).

- beskriva hur egna véarderingar och attityder kan paverkainnehdllet och utfallet av den genetiska
vagledningsprocessen (M2).

- kunna vérdera vetenskapliga artiklars resultat och dess betydelse for den enskilda patienten och
familjen (S3) .

| nnehall

Studenten kommer att trana pa diagnostik och handl&ggning av typiska patientfall med geneti skt
betingade tillstand genom att traffa patienter vid mottagningen for genetisk vagledning vid klinisk
genetik. Exempel pa kliniska symtom och diagnoser som kan vara aktuella under kursen &
svimning-langt QT-syndrom, feber - familjar medel havsfeber osv.

Forelasningar och seminarier kommer att hallas av |&kare/sjukhusgenetiker verksammainom klinisk
genetik, pediatrik, barnkirurgi, barn och ungdomspsykiatri och fostermedicin. Varje enskild student
kommer dessutom att mota frégestallningar ifrén olika en rad olika specialiteter eftersom de genetiska
fragestallningarna forekommer i stort sett inom varje gren av medicinen.

Ett brett spektrum av funktionshinder ar vanligt hos patienter som handlaggs vid klinisk genetik.
Patientperspektivet kan belysas genom studentkontakt med patientféreningar. Patienter med olika
etnicitet och religion har ofta varierande attityder och varderingar betréffande fosterdiagnostik och
genetisk testning, vilket kommer att belysas under kursen.

Resultat fran genetisk forskning far ofta en snar tillampning och nya metoder introduceras ofta snabbt i
kliniskt bruk. Rent konkret skall journalerna som studenterna utformar innehalla aktuella referenser till
vetenskapliga artiklar/databaser som ber6r den sjukdom som patienten sokt for. Studenten far en
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praktisk tréning i att varderainformation i aktuella vetenskapliga publikationer och bedéma dess
betydelse for en enskild patient eftersom tillstdnden som handl&ggs & ovanliga och inte aterfinnsii
sekundéra databaser som exempelvis Cochrane.

Integrerande uppgifter i kursen:
Kndl i brostet
Graviditet
Avvikande tillvaxt/pubertet

Arbetsformer

Kursupplagget kommer att vara en blandning av olika undervisningsformer sasom forelasningar,
seminarier, problembaserad inlérning dér studenten gév genomfor en fullstandig genetisk utredning.
Kliniska placeringar vid mottagningar for klinisk genetik igar.

Studenten tilldelas en handledare och ur patientfl6det till mottagningen for genetisk vagledning och
poliklinikerna vid andra specialiteter far varje student tre fall att utreda. De redovisas sedan for
handledaren och 6vriga kursdeltagare vid kursens slut. Studenten ges mojlighet att fordjupasig i
patientfall med utgangspunkt ifran eget intresse. Studenten ska soka information for att kunna ge rétt en
adekvat genetisk vagledning, och kunna faststélla en plan for vidare utredning i familjen. Om studenten
anser att kompletterande analyser av patienten behévs fungerar handledarna som remissinstans. Fokus
skall ligga pa processen att inhdmta aktuell kunskap om de aktuella sjukdomarna, och pa att
géalvstandigt ta beslut om ytterligare utredning/provtagning behtvs for att handlagga patientérendet.
Studenten kommer gédv att formulera sasmmanfattningar av utredningarnai form av journaler
innehallande aktuella referenser.

Obligatoriska moment

For att klara kursmalen kravs aktivt deltagande vid kliniska placeringar, studentronder samt seminarier.
Kursansvarig bedémer om och i safall hur franvaro fran obligatoriska utbildningsinslag kan tas igen.
Innan studenten deltagit i de obligatoriska uthildningsinslagen eller tagit igen franvaro i enlighet med
kursansvarigs anvisningar kan inte studieresultaten slutrapporteras.

Examination

Godkand portfolio dér studenten skriftligen dokumenterat utredda patientfall, poliklinikbesok, och
seminarier och reflektionsuppgifter. Godkénd redovisning av patientfallen vid speciella studentronder.
Avslutande examinerade muntligt seminarium samt en skriftlig del.

Begrénsningar av antalet prov- eler praktiktillfalen

Student som g & godkand efter ordinarie examinationstillféle har rétt att deltavid ytterligare fem
examinationstillfallen. Om studenten genomfort sex underkanda tentaminal/prov ges inte nagot
ytterligare examinationstillfalle. For verksamhetsforlagda moment géller som regel att de endast kan
repeteras en gang.

Examinator kan med omedelbar verkan avbryta en students verksamhetsférlagda utbildning (VFU) eller
motsvarande om studenten visar sddana allvarliga brister i kunskaper, fardigheter eller férhallningssatt

att patientsakerheten eller patienternas fortroende for sjukvarden riskeras. Nar VFU avbryts pa detta sétt
innebar det att studenten underkanns pa aktuellt moment och att ett VFU-tillfalle & forbrukat.

| sddanafall skaen individuell handlingsplan uppréttas, dar det framgar vilka aktiviteter och
kunskapskontroller som kravs innan studenten ges majlighet till nytt VFU-tillfalle pa dennakurs.

Over gangsbestammel ser

Om kursen utgadr ur SVK utbudet upphdr maéjligheten att tentera kursen efter minst tva ytterligare prov
(exklusive ordinarie prov) pa det tidigare innehdllet under en tid av ett &r fran den tidpunkt forandringen
skedde.
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Ovriga foreskrifter

Kursen andluter till och fordjupar kunskaper, fardigheter och férhallningssatt inom |&karprogrammet och
& definierad som temanéra.

Kursvérdering sker enligt de riktlinjer som angivits av styrelsen for utbildning vid Karolinska Institutet.

Kursen far inte medréknasi examen samtidigt med inom eller utom landet genomgangen
fordjupningskurs, vars innehal helt eller delvis dverensstammer med innehdllet i kursen.

Litteratur och 6vriga laromedel

Rekommenderad litteratur

Strachan, Tom; Read, Andrew P.; Strachan, T.
Human molecular genetics

4. ed. : New York : Garland Science, c2011 - xxv, 781 p.
|SBN:978-0-8153-4149-9 (pbk.) LIBRIS-ID:11816769
SOk i biblioteket

Read, Andrew P.; Donnai, Dian

New clinical genetics

2. ed. : Oxfordshire, UK : Scion, 2011 - xvii, 442 s.
ISBN:978-1-904842-80-4 LIBRIS-1D:12071084
SOk i biblioteket

Genetiska gukdomar

Nordenskj6ld, Magnus

1. uppl. : Stockholm : Liber, 2011 - 326 s.

ISBN:978-91-47-09417-2 LIBRIS-1D:12280743
Sok i biblioteket

Mycket av informationen som ar nodvandig for studenten aterfinnsi olika databaser

Online Inheritance In Man (OMIM): http://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/entrez?db=OMIM
Pubmed: http://www.nchbi.nIlm.nih.gov/sites/entrez?db=PubMed

Genetests: http://www.genetests.org

Ensembl: http://www.ensembl.org

Sma och mindre kanda handikappgrupper:

http://www.social styrel sen.se/AZ/vidarekoppling/smkh.htm
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