Zatacznik
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Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie

SYLABUS ZAJEC 2024/2025
Informacje ogdlne

GENETYKA MEDYCZNA

Rodzaj ZAJEC

Obowigzkowy

Wydziat PUM

Wydziat Farmacji, Biotechnologii Medycznej
i Medycyny Laboratoryjnej

Kierunek studiow

Analityka medyczna

Specjalnos¢

Poziom studiéw

jednolite magisterskie

Forma studiow

Stacjonarne

Rok studiow /semestr studiéw

Rok I, semestr VV

Liczba przypisanych punktow ECTS

3

Formy prowadzenia zaje¢c
(liczba godzin)

Ogotem 60 godzin:

Wyktady e-learning — 15 godzin,
Seminarium — 15 godzin,
Cwiczenia — 30 godzin

Sposoby weryfikacji i oceny efektow ucze-
nia si¢ -

Xzaliczenie na oceng:
L] opisowe
testowe
LI praktyczne
L] ustne

[ zaliczenie bez oceny

[] egzamin koncowy:
L1 opisowy
L] testowy
L] praktyczny
L1 ustny

Kierownik jednostki

Prof. dr hab. n. med. Jacek Gronwald

Adiunkt dydaktyczny lub osoba odpowie-
dzialna za przedmiot

dr n. med. Sandra Pietrzak
e-mail : sandra.pietrzak@pum.edu.pl
tel. 91 44172 05

* zaznaczy¢ odpowiednio, zmieniajac (] na X
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Zaktad Genetyki 1 Patomorfologii Pomorskiego Uni-
wersytetu Medycznego w Szczecinie

Centrum Nowych Technologii Medycznych (CNTM)
71-252 Szczecin, ul. Unii Lubelskiej 1

tel. (091) 441 72 50
https://www.pum.edu.pl/studenci/informacje_z_jed-
nostek/wfbmiml/katedra_onkologii/zaklad_gene-
tyki_i_patomorfologii

polski

Nazwa i dane kontaktowe jednostki

Strona internetowa jednostki

Jezyk prowadzenia zaje¢

Informacje szczegotowe

Zaznajomienie si¢ z objawami najczestszych chorob uwarun-
kowanych genetycznie. Opanowanie gléwnych technik cyto-
genetycznych i molekularnych, opanowanie zasad postgpowa-
nia w chorobach nowotworowych uwarunkowanych genetycz-
nie. Opanowanie zasad postegpowania w diagnostyce prenatal-
nej.

Znajomos$¢ podstawowych pojec, zasad i technik nowoczesne;j
genetyki medycznej, metod molekularno-cytogenetycznych
oraz zastosowanie praktyczne w zapobieganiu chorobom gene-
tycznym, w tym nowotworowym. Znajomo$¢ mechanizmow
dziedziczenia, zdrowia i chordb jako sktadowe w etiologii cho-
rob cztowieka. Znajomos¢ podstawowych technik diagnostyki
prenatalnej badania zarodka 1 ptodu.

Umie¢ przeprowadzi¢ wywiad rodowodowy z pacjentem ob-
cigzonym i z predyspozycjami do choréb uwarunkowanych ge-
netycznie. Umie¢ zatozy¢ hodowle komorkowe, tkankowe, ho-
dowle limfocytow 1 przygotowaé kariotypy do oceny meto-
dami klasycznymi 1 molekularnymi oraz je opisa¢. Umie¢ wy-
kona¢ podstawowe techniki laboratoryjne dla potrzeb diagno-
styki prenatalnej.

Cele zajec

Wiedzy

Wymagania
wstepne W zakresie

Umiejetnosci

Kompetencji

spolecznych Zdolno$¢ samoksztalcenia, praca w grupie.

EFEKTY UCZENIA SIE

Ip. efektu
uczenia si¢

Student, ktory zaliczyl ZAJECIA
wie/umie/potrafi:

SYMBOL
(odniesienie do)
efektow uczenia
sie dla kierunku

Sposob weryfi-
kacji efektow
uczenia si¢*

zna i rozumie tradycyjne metody diagnostyki
cytologicznej, w tym techniki przygotowania i

PM, zaliczenie

W01 barwienia preparatow, a takze automatyczne E.W9
. ’ ) testowe
techniki fenotypowania oraz cytodiagnostyczne
kryteria rozpoznawania i rdznicowania chorob;
W02 znai rozu_ml_e'podstawy ger!fetykl klasycznej, EW10 PM, zaliczenie
populacyjnej i molekularnej; testowe
W03 zna i rozumie mechanizmy zaburzen genetycz- E W11 PM, zaliczenie
nych u czlowieka; ' testowe
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potrafi oszacowac¢ ryzyko ujawnienia si¢ choréb
o podtozu genetycznym u potomstwa w oparciu
uo1 o predyspozycje rodzinne i wplyw czynnikdéw E.U15 PM, O, PS
srodowiskowych oraz oceni¢ ryzyko urodzenia
si¢ dziecka z aberracjami chromosomowymi,
potrafi zinterpretowa¢ wyniki badan genetycz-
uo2 nych n)qleku.larny.ch i cytogengtyc;nyph oraz EUL6 PM. O, PS
zapisac je, uzywajac obowiazujacej mi¢dzyna-
rodowej nomenklatury;
potrafi ustali¢ algorytm diagnostyczny i zapro-
uo3 ponowa¢ badania genetyczne dla pacjentéw po- E.U17 PM, O, PS
radni genetycznej;
potrafi przeprowadza¢ krytyczng analiz¢ infor-
uo4 macji zawartych w p.utr)llkaqach naukowych . EU27 PM. O, PS
dotyczacych zagadnien medycyny laboratoryj-
nej;
jest gotow do identyfikacji i rozstrzygania dyle-
matow zwigzanych z Wykonywanlgm zawodu 0. zaliczenie te-
K01 diagnosty laboratoryjnego w oparciu o zasady K.4
. . stowe
etyczne oraz formutowania opinii dotyczacych
réznych aspektéw dziatalno$ci zawodowej;
K02 jest gotdw do przestrzegania tajemnicy zawo- K5 O, zaliczenie te-
dowej i praw pacjenta; ) stowe
Tabela efektow UCZENIA SIE w odniesieniu do formy zaje¢
Forma zajeé
e < i @ [e)) >
Ip. efektu Efekty uczenia si¢ T| 2| E|=sdT|E|E
.. — ) = o ®© c
uczenia sie = < S|8N S £ 18
> —_ o= N = E be3) [}
= e 2 g9 3 - o
|9 | = @ lw | L
O
W01 E.W9 X X
W02 E.W10 X X
W03 E.W1l X X
uo1 E.U15 X X
u02 E.U16 X X
u03 E.Ul7 X | X
uo4 E.U27 X | X
K01 K.4 X
K02 K.5 X
TABELA TRESCI PROGRAMOWYCH
- : Odniesienie do
Ip. tresci pro- - Liczba . o
ramowej Tresci programowe godzin efektow uczenia si¢
g do ZAJEC
Semestr zimowy
Wyklady e-learning — 15 godzin
TKO1 Choroby genetyczne autosomalne recesywne 2 W01, W02, W03
TKO02 Choroby genetyczne autosomalnie dominujace 2 W01, W02, W03
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Choroby wielogenowe i poradnictwo w chorobach

TKO03 . : 2 W01, W02, W03
wieloczynnikowych
TKO04 Wskazania i zasady badan cytogenetycznych cz. | 2 W01, W02, W03
TKO05 Wskazania i zasady badan cytogenetycznych cz. Il 2 W01, W02, W03
TKO6 Kultury komo_rkowe w pracach badawczych 9 WOL, W02, W03
w medycynie i genetyce
TKO7 Kultury in vitro w genetyce i medycynie - choroby WOL, W02, W03
tronowe
TKO08 Choroby genetyczne sprze¢zone z plcig 1 W01, W02, W03
Seminaria — 15 godzin
TKO1 Wprowadzenie do genetyki medycznej 2
TKO02 Diagnostyka prenatalna 2
TKO03 Genetyka kliniczna nowotworow cz. | 2
TKO04 Problemu prawne i etyczne w genetyce 2 W01, W02, WOs,
. AR — uo01, U02, Uos,
TKO05 Diagnostyka chorob jedno i wielogenowych 2
. ) U04, K01, K02
Diagnostyka zaburzen chromosomowych, choroby
TKO06 : ) . . . 2
zwigzane z nieprawidtowoscig chromosomOw
TKO7 MLPA 1
TKO08 Genetyka kliniczna nowotworow cz. 11 2
Cwiczenia — 30 godzin
TKO1 Znaczen,ie badan genetycznych w diagnostyce no- 3
wotworow
TKO02 Zajecia praktyczne w poradni genetycznej 3
TKO03 Analiza zapisu genetycznego HGVS 3
TK04 Cytogenetyka nowotworow 3
TKO05 Sekwencjonowanie metoda Sangera cz. | 3 Uo1, U0z, Uos, Uo4
TKO06 Sekwencjonowanie metoda Sangera cz. Il 3
TKO7 Zajecia praktyczne w poradni genetycznej 3
TKO08 Interpretacja wynikow MLPA 3
TKO09 Prezentacje przypadkow 3
TK10 Obliczanie ryzyka genetycznego 3

Zalecana literatura:

Literatura podstawowa

1. Tobias E. S., Connor M., Ferguson-Smith M. red. wyd. pol. Anna Latos-Bielanska. Genetyka me-

dyczna. WL PZWL, Wydanie 3. Warszawa, 2020.

2. Jorde L.B., Carey J. C., Bamshad M. J. wyd. pol. Maciej Borowiec. Genetyka medyczna. Edra

Urban&Partner. Wydanie 6. Wroctaw, 2021.

Literatura uzupetniajaca

1. Bal J. Genetyka medyczna i molekularna. Wydawnictwo naukowe PWN. Wydanie V. Warszawa,

2023.
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Naklad pracy studenta

Forma naktadu pracy studenta Obcigzenie studenta [h]
(udziat w zajeciach, aktywnos¢, przygotowanie sprawozdania, itp.) W ocenie (opinii) nauczyciela
Godziny kontaktowe z nauczycielem 45

Godziny w formie e-learningu 15
Przygotowanie do ¢wiczen/seminarium 15

Czytanie wskazanej literatury

Napisanie raportu z laboratorium/¢wiczen/przygotowanie pro-

jektu/referatu itp.

Przygotowanie do kolokwium/kartkdwki

Przygotowanie do egzaminu 15

Inne .....

Sumaryczne obcigzenie pracy studenta 90

Punkty ECTS 3

Uwagi

*Przyktadowe sposoby weryfikacji efektoéw uczenia sig:
EP — egzamin pisemny

EU — egzamin ustny

ET — egzamin testowy

EPR — egzamin praktyczny

K — kolokwium

R — referat

S — sprawdzenie umiejetnosci praktycznych
RZC — raport z ¢wiczen z dyskusja wynikow
O — ocena aktywnoSci i postawy studenta

SL - sprawozdanie laboratoryjne

SP — studium przypadku

PS — ocena umiejetnosei pracy samodzielnej
W — kartkéwka przed rozpoczgciem zajec
PM — prezentacja multimedialna

i inne
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