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Informacje szczegolowe

Celem jest przekazanie podstawowych wiadomosci

w zakresie nowoczesnej genetyki klinicznej majacej odniesienie do kazdej
galezi medycyny.

Istotnym jest migdzy innymi znajomos$¢ zasad dziedziczenia

i diagnozowania chordb dziedzicznych, identyfikacja genéw
odpowiedzialnych za powstawanie chorob uwarunkowanych genetycznie,

Cele zajec

mechanizmow regulacji i ekspresji gendw; mechanizméw naprawy
uszkodzen DNA, terapii genowej itd.

Znajomos¢ podstaw diagnostyki mutacji genowych i chromosomowych
Wiedzy odpowiedzialnych za choroby dziedziczne i nabyte w tym nowotworowe,
a takze opisu prawidtowego kariotypu czlowieka i analizy rodowodow.
Wymagania wstgpne w Umiejetnos¢ rozwiazywania krzyzowek genetycznych oraz rodowodow
zakresie Umiejetnosci | cech i chorob cztowieka oraz oceni¢ ryzyko urodzenia si¢ dziecka z
aberracjami chromosomowymi.
Kompetencji . .
spolecznych Nawyk samoksztalcenia, praca w grupie
EFEKTY UCZENIA SIE
SYMBOL
(odniesienie Sposob weryfikacji
Ip. efektu Student, ktory zaliczyl ZAJECIA do) P Y ]
N . ; - , efektow
uczenia sie wie/umie/potrafi: efektow A
. uczenia si¢
uczenia si¢ dla
kierunku

W01 Zna podstaw_owe pojecia z zakresu genetyki i biologii CW1 O_,
molekularnej. ET na koniec bloku.

W02 Zna zjawiska sprze¢zenia i wspotdziatania genow. CW2 O_,

ET na koniec bloku.

W03 Opisujc? prayvidbwy kariotyp cztowieka i rézne typy CW3 O_,
determinacji plci. ET na koniec bloku.

W04 Omawia budowe chromosomo6w i molekularne podtoze C.W4 O_,
mutagenezy. ET na koniec bloku.
Zna zasady dziedziczenia r6znej liczby cech,

W05 dziedziczenia cech iloSciowych, niezaleznego CW5 o,
dziedziczenia cech i dziedziczenia pozajadrowe;j ' ET na koniec bloku.
informacji genetycznej.

W06 Opisuje uwarunkowania genetyczne grup krwi CW6 o,
cztowieka i konfliktu serologicznego w uktadzie Rh. ' ET na koniec bloku.
Omawia aberracje autosomoéw i heterosomoéw bedace 0,

W07 X . ; c.w7 .
przyczyng chorob, w tym onkogenezy i nowotworow. ET na koniec bloku.
Wymienia czynniki wptywajace na pierwotng i wtorna O,

Wo08 , .. Cc.ws .
roéwnowage genetyczng populacji. ET na koniec bloku.
Zna podstawy diagnostyki mutacji genowych i 0

W09 chromosomowych odpowiedzialnych za choroby Cc.wW9 ;

P ET na koniec bloku.
dziedziczne oraz nabyte, w tym nowotworowe.
Omawia korzysci i zagrozenia wynikajace z obecnosci o

W10 w ekosystemie organizméw modyfikowanych C.w10 !

; ET na koniec bloku.
genetycznie (GMO).

W11 Zna genetyczne mechanizmy nabywania lekoopornosci C.Wil 0,
przez drobnoustroje i komérki nowotworowe. ' ET na koniec bloku.
Potrafi analizowa¢ krzyzoéwki genetyczne i rodowody

uo1 cech oraz choréb cztowieka, a takze ocenia ryzyko C.U1l K O_’ lok
urodzenia si¢ dziecka z aberracjami chromosomowymi. ET na koniec bloku.

Uo2 Potrafi identyfikowac wskazania do wykonania badan C.U2 0.5
prenatalnych.

Podejmuje decyzje o potrzebie wykonania badan
Uo3 cytogenetycznych i molekularnych. c.u3 0,3
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Wykonuje pomiary morfometryczne, analizuje

Uo4 morfogram i zapisuje kariotypy chorob. C.U4 0,3
Potrafi szacowa¢ ryzyko ujawnienia si¢ danej choroby u
uos potomstwa w oparciu o predyspozycje rodzinne i wptyw C.U5 O
czynnikow srodowiskowych.
KO1 Dostrzega i rozpoznaje wlasne ograniczenia oraz K5 o
dokonuje samooceny deficytow i potrzeb edukacyjnych. '
K02 Propaguje zachowania prozdrowotne. K.6 )
K03 Korzysta z obiektywnych zrodet informacji. K.7 0
Tabela efektow UCZENIA SIE w odniesieniu do formy zajeé
Forma zaje¢é
PO = S < S 4 2 o> >
Ip. efektu Efekty uczenia si¢ ﬁ 2| E|E8 g c £
uczenia sie S| 2| 8|84 3 g S
I 3 0|0 ) L £
Wwo1 C.wi X X
W02 C.w2 X X
W03 C.wW3 X X
W04 C.w4 X X
W05 C.W5 X X
W06 C.W6 X X
WOo7 C.wv X X
w08 Cc.ws8 X X
W09 C.w9 X X
W10 C.w10 X X
W11 C.wi1 X X
uo1 C.U1 X
uo02 C.u2 X
uo3 C.U3 X
uo4 C.Uu4 X
u05 C.U5 X
K01 K.5 X
K02 K.6 X
K03 K.7 X

TABELA TRESCI PROGRAMOWYCH
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Odniesienie do

Ip. tresci . Tre$ci programowe Liczk_)a efektow uczenia sie do
programowej godzin ZAJEC
Wyklady (e-learning) 10h
Wskazania do badan genetycznych. Zasady badan
TKO1 cytogenetycznych. Budowa chromosomoéw, kariotyp, 1 C.wi, C.w2, CWwW3
aberracje chromosomoéw.
TKO2 Qenetyka za})urzefl determinacj i ré6znicowania pici i 1 C.W3, C.W4, C.W5
niepowodzen w rozrodzie
Nowotwory dziedziczne. Zasady dziedziczenia i
TKO3 diagnozowania chor6b dziedzicznych; choroby 1 C.W5, C.wWe6, C.W7
mitochondrialne
TKO04 Kryteria rodowodowo kliniczne, wskazania do testow DNA 1 C.W5, C.W7, C.wW8
TKO5 D_ziedzic_zny rak (pie.rsi, jelita grubego, prostaty, zespét von 2 C.W9
Hipell-Lindau, nerwiakowlokniakowato$¢ typu NF1, NF2)
TKO6 Zespot von Willebrand_’a. o _ 1 C.W9
Homologiczna rekombinacja i terapia genowa.
Choroby jednogenowe - autosomalne recesywne. Choroby
TKO7 autosomalne — dominujace. Ch(?roby jednogenowe sprzgzone 1 C.W9
z chromosomem X. Choroby wielogenowe. Choroby
chromosomowe.
TKO8 ngy rozwojowe. Diagnostyka prenatalna. Przyczyny. 1 C.W3, C.W8, C.W9
Pojecia.
TKO09 Etyka w genetyce 1 C.w8
Seminaria 15h
TKO1 Bada[]ia genetyczne w praktyce klinicznej. Wskazania do 2 C.W1, C.W2, C.W3
badan genetycznych.
TKO02 Badania genetyczne w przypadku niepowodzen rozrodu 2 C.W3, C.w4, C.W5
TKO3 Za.sady postepowania w przy.padlfu podejrzenia nowotworow 2 C.W5, C.W6, C.W7
dziedzicznych. Wystepowanie, diagnostyka.
Jak przeprowadza¢ rodowody oraz jakie sg kryteria
TK04 rodOpWO(FOWO-kliniczne. Wsk};zaniajdo ba(?aﬁr}IIDNA 2 C.W5, C.W7, C.wé
Omowienie przyktadow dziedzicznego wystgpowania raka:
TKO05 piersi, jelita grubego, prostaty, zespot von Hipell-Lindau, 2 C.wW5, C.W9
nerwiakowldkniakowatos¢ typu NF1, NF2
Dziedziczne skazy krwotoczne w tym zesp6t von
TKO06 Willebranda. Zagadnienie homologicznej rekombinacji. 2 C.W9
Perspektywy leczenia - terapia genowa
TKO7 gﬁ?&eﬁﬁ réznych rodzajow dziedziczenia z przyktadami 1 gwéj gwg: ngvéz
C.W8, C.W9
TKO8 quzukiwanie przyczyn genetycznych wad rozwojowych. 1 C.W3, C.W8, C.W9
Diagnostyka prenatalna.
TKO9 Asp_ekty etyczne badan genetycznych. Swiadoma zgoda 1 c.W8
pacjenta.
Cwiczenia 30h
. . . . . . C.U1, C.U2, C.U3,
TKO1 Zasady funkcjonowania Onkologicznej Poradni Genetycznej. 2 C.U4. C.U5. K.5-7
TKO02 Zasady badan cytogenetycznych. 4 C.U3, K.5-7
TKO03 Kryteria rodowodowo kliniczne, wskazania do testow DNA. 4 C.U1, C.U5, K.5-7
TKO4 protwory d.ziedzic’zne. Zasgdy dziedziczenia i 4 C.UL C.U5, K5-7
diagnozowania choréb dziedzicznych.
TKO05 Kryteria rodowodowo kliniczne. 4 C.U1, C.U5, K.5-7
TKO06 Wskazania do testow DNA. 4 C.U3, K.5-7
TKO7 Genetyczne przyczyny niepowodzen w rozrodzie. 4 C.U3, K05-07
TKO08 Dziedziczne nowotwory. 4 C.U3, C.U4, K.5-7

Zalecana literatura:

Literatura podstawowa

Strona4z5



Zatacznik
do Zarzadzenia Nr 4/2020

1. ,,Genetyka medyczna” LB Jorde, JC. Carey, MJ. Bamshad. Edra Urban & Partner.

2. ,,Genetyka medyczna”, red. wyd. pol. A. Latos-Bielenska, PZWL 2013

3. ,,Biologia molekularna w medycynie, elementy genetyki klinicznej” red. J. Bal, PWN, Warszawa 2011.

Literatura uzupehiajaca

1. Genetyka kliniczna nowotwordéw 2018 monografia (red) J. Lubinski

Naklad pracy studenta

Forma naktadu pracy studenta
(udziat w zajeciach, aktywnosc¢, przygotowanie sprawozdania, itp.)

Obciazenie studenta [h]

W ocenie (opinii) nauczyciela

Godziny kontaktowe z nauczycielem 56
Przygotowanie do ¢wiczen/seminarium 2
Czytanie wskazanej literatury 8
Napisanie raportu z laboratorium/¢wiczen/przygotowanie projektu/referatu )
itp.

Przygotowanie do kolokwium/kartkéwki 4
Przygotowanie do egzaminu 50
Inne ..... -
Sumaryczne obciagzenie pracy studenta 120
Punkty ECTS 4,5
Uwagi

Cwiczenia w poradni — 30h

*Przyktadowe sposoby weryfikacji efektow 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 éwiczen z dyskusja wynikow
O — ocena aktywnosci i postawy studenta

SL — sprawozdanie laboratoryjne

SP — studium przypadku

PS — ocena umiejgtnosci pracy samodzielnej
W — kartkowka przed rozpoczeciem zajeé
PM — prezentacja multimedialna

i inne
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