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Alla hdgskolepoang fran termin 1-9, kursen Klinisk medicin - inriktning reproduktion och utveckling,
samt att studenten &r registrerad pa kursen Halsai samhalle och miljo.

Student som underkants pa verksamhetsférlagda utbildning (V FU)/motsvarande till foljd av att
studenten visat sa allvarliga brister i kunskaper, fardigheter eller forhallningssétt att patientsékerheten
eller patienternas fortroende for sjukvarden riskerats, & behorig till nytt VFU-tillféalle forst nér den
individuella handlingsplanen har fullféljts.

Mal
Syfte

Kursen syftar till att studenten ska kunna beddma nér genetisk kompetens behdvs for klinisk
utredning och handl&ggning av patienter, forstainnebtrden i svar fran genetiska utredningar
samt utveckla sin forstéelse for etiska aspekter associerade med genetisk testning hos foster, barn och

vuxna.
Larandemal

Kunskaperna &r nivaindelade enligt SOL O-taxonomin (S1-$4) och fardigheterna enligt Millers pyramid

(M1-M4)*,

Kunskap och forstaelse
Studenten ska kunna:
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Kurskod: 2LK176
- identifiera patienter med dkad sannolikhet for arftlig/genetiskt orsakad sjukdom (S3)
- beskriva hur en genetisk utredning av patient/slakt gar till, for- och nackdelar med olika
molekylargenetiska metoder och tankbara majligheter till precisionsmedicin (S3)
- redogora for kliniska situationer déar genetisk fosterdiagnostik kan erbjudas, for- och nackdelar med
olika metoder samt associerade etiska aspekter (S2)

Fardigheter

Studenten ska kunna:

- sammanstélla en familjs slékthistoria och forsta hur en genetisk diagnos hos en individ kan paverka
andraindivider i slakten samt resonera kring andra etiska problem som kan uppstai samband med
genetisk utredning/genetisk vagledning (M3)

- skrivaen remiss stalld till klinisk genetik, forsta svaret och formedlainneborden av svaret till patienten
(M3)

- formulera en vetenskaplig fraga av relevans for omradet klinisk genetik, soka information samt
sammanstalla och presentera resultat skriftligt och muntligt (M3)

Forhallningssatt

Studenten ska kunna:

- upptréda respektfullt mot patienter, andra studenter, lérare och personal samt ta aktivt ansvar for sitt
larande och sin professionella utveckling.

| nnehall

Genetiska sjukdomar drabbar alladdrar och omfattar patienter fran manga olika specialiteter. Tekniken
"Next Generation Sequencing” anvands redan i klinisk diagnostik och har méjliggjort bred
gensekvensering sa att man vid en och samma analys kan sekvensera storadelar av eller hela
arvsmassan. En snabbare och forbéttrad sjukdomsdiagnostik innebér &ven i allt hdgre utstréckning
mojlighet till medicinsk behandling som kan anpassas till den aktuella §ukdomen, dvs
precisionsmedicin.

Kursen innehaller bade kliniska och basvetenskapliga moment och manga av lararna & dven aktiva
kliniska forskare. Under den verksamhetsforlagda utbildningen (VFU) auskulterar studenternavid
klinisk genetiks patientmottagning och haller under handledning &ven i egna besok i samband med
kandidatmottagning. En mindre del av VFU &r deltagandei kliniska ronder samt auskultation pa det
kliniska laboratoriet.

Arbetsfor mer

Forelasningar, seminarier, VFU, studentronder och individuellt projektarbete.

Examination

Obligatoriska moment:
Seminarier, formativ studentronder, VFU

Examination:

Muntlig summativt examinerande studentrond.

Vetenskapligt arbete i form av skriftig rapport, muntlig presentation samt opponering pa annan students
arbete.

Kursansvarig beddmer hur obligatoriska utbildningsinslag kan tas igen. Innan studenten deltagit i de
obligatoriska utbildningsinslagen eller tagit igen franvaro i enlighet med kursansvarigs anvisningar kan
inte studieresultaten slutrapporteras. Studenten bereds tvatillfallen att taigen obligatoriskt
utbildningsunderlag, om godként resultat € uppnas ges nytt tillfalle nasta gang kursen ges.
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Om det foreligger séarskilda skal, eller behov av anpassning for student med funktionsnedsattning, far
examinator fatta beslut om att franga kursplanens foreskrifter om examinationsform, antal
examinationstillfallen, majlighet till komplettering eller undantag fran obligatoriska utbildningsmoment,
m.m. Innehdll och larandemal samt nivan paforvantade fardigheter, kunskaper och formagor far inte
andras, tas bort eller sénkas.

Begransningar av antalet prov- eller praktiktillfallen

Student som g & godkand efter ordinarie examinationstillfélle har rétt att delta vid 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 verksamhetsforlagda 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. | sddana
fall skaenindividuell handlingsplan uppréttas, dar det framgar vilka aktiviteter och kunskapskontroller
som kravs innan studenten ges méjlighet till nytt VFU-tillfale pa dennakurs.

Over gangsbestammel ser

FOr kurs som upphort eller genomggatt storre forandringar ges tva ytterligare prov (exklusive ordinarie
prov) padet tidigare innehdllet under en tid av ett ar fran den tidpunkt forandringen skedde.

Ovriga foreskrifter

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

Kursutvardering sker enligt de riktlinjer som angivits av Kommittén for utbildning pa grundniva och
avancerad nivavid Karolinska I nstitutet.

Kursen far inte tillgodoraknas i examen samtidigt med inom eller utom landet genomgangen
fordjupningskurs, varsinnehdl helt eller i vasentligadelar Gverensstammer med innehalet i kursen.

*

Kunskaperna &r nivaindelade enligt SOL O-taxonomin:
S1) enkel (ex. kannatill, identifiera),

S2) sammansatt (ex. redogorafor, beskriva),

S3) relaterad (ex. analysera, relatera), och

$4) utvidgad (ex. teoretisera, analysera).

Fardigheterna & nivaindelade enligt Millers pyramid:
M1) veta,

M2) veta hur man utfor,

M3) kunnavisa, och

M4) kunna utféra yrkesmassigt.

Litteratur och 6vriga laromedel

Rekommenderad litteratur

Srachan, Tom; Read, Andrew P.; Srachan, T.
Human molecular genetics
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4. ed. : New York : Garland Science, c2011 - xxv, 781 p.

|SBN:978-0-8153-4149-9 (pbk.) LIBRIS-1D: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 g ukdomar

Nordenskj6ld, Magnus

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

ISBN:978-91-47-09417-2 LIBRIS-1D:12280743
SOk i biblioteket
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Mycket av informationen som ar nodvandig for studenten aterfinnsi olika databaser

Online Inheritance In Man (OMIM): http://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/entrez?do=OMIM
Pubmed: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/entrez?db=PubM ed
GeneReviews: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 1116/

Svensk forening for medicinsk Genetik och genomik:
https://sfmg.se/dokument/riktlinjer/

http://www.social styrel sen.se/ovanligadiagnoser
http://rarechromo.org/html/home.asp
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https://ki.primo.exlibrisgroup.com/discovery/search?vid=46KIB_INST:46KIB_VU1&lang=sv
https://ki.primo.exlibrisgroup.com/discovery/search?vid=46KIB_INST:46KIB_VU1&lang=sv
https://ki.primo.exlibrisgroup.com/discovery/search?vid=46KIB_INST:46KIB_VU1&lang=sv

