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Testet vlerësuese:
	Testi i parë vlerësues : Java e shtatë e semestrit
Testi i dytë vlerësues: Java e pesëmbëdhjetë e semestrit

	

	Përshkrimi i lëndës
	Biokimia gjenetike përqendrohet në patofiziologjinë, diagnozën dhe trajtimin e çrregullimeve metabolike të trashëguara. Ndërsa individualisht është e rrallë, incidenca e kombinuar e këtyre sëmundjeve ka të ngjarë të jetë më e madhe se 1: 3000 lindje të gjalla. Këto gjendje mund të paraqiten në periudhën neonatale si një sëmundje akute, kërcënuese për jetën, ose mund të shfaqen më vonë në fëmijëri me simptoma të neurodegjenerimit progresiv, anomalive të skeletit dhe / ose dismorfisë. Kombinimi i ekzaminimit të zgjeruar të të porsalindurve dhe qasjeve të reja terapeutike, të tilla si terapia e zëvendësimit të enzimave deficient apo që mungojne, ofron një përmirësim të dukshëm në menaxhimin e çrregullimeve metabolike.

	Qëllimet e lëndës:
	Qëllimi i modulit është që studenti të njihet me sëmundjet qe janë si pasojë e çrregullimeve metabolike, me mundësitë diagnostike duke aplikuar metodat e ndryshme biokimike si dhe ato gjenetike. Gjithashtu studenti do të kuptojë rëndësinë e identifikimit dhe mundësitë e ndërhyrjes në nivele të ndryshme në parandalimin e komplikimeve, mjekimin e mundëshëm të çrregullimeve të tilla si dhe për t'i ofruar një kuptim themelor të teknikave gjenetike molekulare

	Rezultatet e pritura të nxënies:
	Studenti do të: kuptojë dhe aftësohet që të identifikoj personat me probleme gjenetike dhe çrregullime që lidhen me të. Aftësohet që të dijë për mangësitë e ndryshme që lidhen me bazën gjenetike dhe mundësinë diagnostike. Të orientoi pacientin në mjekim të mundshëm dhe të dijë për mundësitë mjekuese në nivel të ndërhyrjes në gjenomë
Shkathtësitë intelektuale 

· Shfrytëzimi i duhur i burimeve për të ndihmuar në kuptimin e përmbajtjes këtij moduli.

· Aftësimi për të diskutuar shkakun dhe pasojat e sëmundjeve të njeriut që rrjedhin nga çrregullimet e proceseve normale metabolike dhe gjenetike.
Shkathtësitë praktike profesionale 

· Studentët duhet të janë të aftë të çmojnë literaturën dhe të paraqesin informacionet në mënyrë të kuptueshme dhe bindëse

. ( Studentët duhet të janë të aftë ti përpunojnë të     dhënat eksperimentale bazike dhe të përdorin rezultatet për sqarimin e problemeve që kanë lidhje të përbashkët me sëmundjet e njeriut. 
Shkathtësitë për transferimin e njohurive 
( Përdorimi i burimeve siç janë biblotekat dhe IT facilities.

 ( Paraqitja e e punës të një grupi në mënyrë të qartë. 

( Arsyetimi nga vetë studimi i tyre. 

Qëndrimet dhe sjelljet
    Studentët do të mësojnë: 

 ( Rëndësinë e ndjekjes së ligjëratave dhe seminareve.
 ( Të tregojnë respekt për ekipin dhe për studentët tjerë, duke mbajtur qetësi në ligjërata dhe seminare përderisa të mos kanë pyetje

	

	Kontributi nё ngarkesёn e studentit ( gjё qё duhet tё korrespondoj me rezultatet e tё nxёnit tё studentit)

	Aktiviteti 
	Orë 
	 Ditë/javë  
	Gjithësej

	Ligjërata
	2
	1/15
	30

	Ushtrime teorike/laboratorike
	
	
	

	Punë praktike
	
	
	

	Kontaktet me mësimdhënësin/konsultimet
	0.5 
	 6 
	 3 

	Ushtrime  në teren
	
	
	

	Kollokfiume,seminare
	1
	1/15
	15

	Detyra të  shtëpisë
	
	
	

	Koha e studimit vetanak të studentit (në bibliotekë ose në shtëpi)
	
	
	3

	Përgaditja përfundimtare për provim
	
	
	4

	Koha e kaluar në vlerësim (teste,kuiz,provim final)
	
	
	3

	Projektet,prezentimet ,etj
 
	
	
	2

	Totali 

	
	
	60 /2 ECTS

	

	Metodologjia e mësimëdhënies:  
	Metodologjia e mësimdhënies përfshinë: ligjërata,  seminare, diskutim, dhe punë në grupe 

	Metodat e vlerësimit:
	Vlerësimi bëhet me test ose me gojë. Pyetjet do të përgaditën nga banka e pyetjeve të cilat do të selektohen nga ekipi i profesorëve. Ato do të jenë të kombinuara; me një përgjigje të saktë, me disa përgjigje të sakta dhe me mundësi  plotësimi . shkrim

	Literatura 

	Literatura bazë:  
	1. ABC of Clinical genetics, literatura online 
2. D. Thomas, textbook of Biochemistry with clinical correlation, 2006, Willei-Liss
3.  D. Metzeler Biochemistry, 2006, Israel

	Literatura shtesë:  
	1. Lubert Stryer. BIOCHEMISTRY, 1988, USA.
2. Norbert Titz. Clinical chemistry, USA, 2001
3. Thomas M.Devlin. Textbook of Biochemistry. Wiley-Liss, 2006



	Plani i dizejnuar i mësimit:  

Semestri I-re

	Java
	Ligjerata që do të zhvillohet

	Java e parë:
	Gabimet e lindura të metabolizmit.
 Objektivi: studenti do të njihet me trashëgiminë në nivel të kromozomeve autonome, si recesiv dhe domonant, si dhe trashëgiminë përmes kromozomit X.

	Java e dytë:
	Sëmundjet e shkaktuara nga grumbullimi i glikogjenit
 Objektivi: Studenti do të njihet me llojet e enzimave që mungojnë në paraqitjenn e ndryshimit, mundësitë diagnostike dhe terapeutike

	Java e tretë:
	Pentozuria, metabolizmi i gallaktozës si dhe, fruktozemia 
Objektivi: Studentët njihen me pentozurit esenciale dhe sekondare si dhe, metabolizmin e disa monosakarideve tjera dhe çrregullimin e mundëshëm

	Java e katërt:
	Gabimet e lindura të metabolizmit të aminoacideve 
Objektivat: Studenti do të njihet me termat si fenilketonuri, alkaptonuri, albinizëm, hiperglicinemi, leucinozë, homocidtinemi, histidinemi si dhe ndryshimet në nivele molekulare të lidhura me këto ndryshime.

	Java e pestë:  
	Hiperamonemia 
Objektivi: Studenti do të njihet me kushtet e rritjes së nivelit të amoniakut në gjak dhe defektet enzimatike dhe gjenetike që përcaktojnë mangësitë e enzimave në nivele të ndryshme gjatë ciklit të uresë.

	Java e gjashtë:
	Sëmundjet e deponimit të yndyrave (LSD) 
Objektivi: Studenti njihet me nje numer sëmundjesh të lidhura me mangësitë e ezimave të ndryshme që shoqërohen me grumbullimin e yndyrave të ndryshme në qeliza dhe të cilat do të shkaktonin ndryshime klinike me pasoja. Përveç diagnostikes studenti merr njohuri për mundësitë e mjekimit në nivele molekulare ose edhe me ndërhyrje në nivelin e gjeneve të cakut

	Java e shtatë:  
	Mukopolisakaridozat 
Objektivi:Studenti do të njihet me sëmundjet e lidhura me grumbullimin e mukoplisakarideve siç është I –cell desease., me ecurinë, diagnostikon si dhe rëndësinë e manozë -6-fosfatit në diagnostikime e tyre

	Java e tetë:  
	Fibroza cistike 
Objektivi:Studenti njihet me frekuencën e paraqitjes, diagnostikën orientuse si dhe vërtetimi i diagozës, gjenezën si dhe masat parandaluase për komplikimet e mundëshme

	Java e nëntë:  
	Identifikimi i sëmundjeve gjenetike dhe bioinformatika 
Objektivi: Studenti njihet me mënyrën e identifikimit dhe diagnostikës të çrregullimeve të metabolizmit me bazë gjenetike, sidhe , me metodat e inhibimit të cakut në ekspresionin e gjeneve, korrigjimi i “ target gene mutacion correction. 

	Java e dhjetë:
	Seminare te lidhura me ligjeratat e mesiperme

	Java e njëmbedhjetë:
	Crregullimet metabolike te trasheguara te cilat  si pasoje e mungeses se enzimeve mund te bin deri te grumbullimi I produkteve intermediare metabolike ne melci. 
Objektivi: studenti do te njihet me keto crregullime-Hemokromatoza, Sindroma e Gilbertit, semundja e Wilsonit, mungesa e alfa1 antitripsines

	Java e dymbëdhjetë:  
	Hemoglobinopatite 
Objektivi: studenti do te njihet me abnormalitete strukturale, kimike dhe talasemite


	Java e trembëdhjetë:    
	Marrja e materialit për analiza biogjentike te çrregullimet metabolike dhe gjenetike. 
Objektivi: studenti do të fitoi njohuri për mënyrën marrjes së materialit për hulumtim, përgatitja e lizatit të eritrociteve, përgatitja e lizatit të leukociteve konservimit të urinës për analizë të mëtejshme etj.



	Java e katërmbëdhjetë:  
	Përcaktimi i disa parametrave biokimik në urine

 Objektivi: studenti do të njihet me metodat rutinë për përcaktimin cilësor të produkteve që lidhen me disa sëmundje si fenilketonurie, pentozuria, porfiria,etj 

( Testi i klorurit ferrik me acidin fenilpiruvik 

( Testi i titrozonaftolit me tirozinë dhe derivatet e saj

 ( Reaksioni i Millonit me tirozinë dhe derivatet e tirozinës 

( Testi i nitroprusidit me cistinë dhe homocistinë 

( Testi i nitroprusidit të argjendit me homocistinë

	Java e pesëmbëdhjetë:   
	Testi vleresues


	Politikat akademike dhe rregullat e mirësjelljes:

	Studentët do të mësojnë:
Rëndësinë e ndjekjes së ligjëratave dhe seminareve.
Të tregojnë respekt për ekipin dhe për studentët tjerë duke mbajtur qetësi në ligjërata dhe seminare përderisa të mos kenë pyetje.
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