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Classes forms

The class form Hours per semester (full-time)  Hours per week (full-time) Hours per semester (part-time)  Hours per week (part-time) Form of assignment
Laboratory 30 2 30 2 Credit with grade
Lecture 30 2 30 2 Credit with grade

Aim of the course
Celem ksztatcenia jest rozumienie mechanizmow dziedziczenia, etiologii i symptomatologii oraz zasad postepowania lekarskiego w chorobach o podtozu genetycznym.

Student poznaje mozliwosci i wskazania do poradnictwa genetycznego, badan cytogenetycznych, badarn molekularnych oraz diagnostyki prenatalnej, zaréwno w przypadku
rzadkich choréb genetycznych, niepowodzen rozrodu jak i choréb powszechnie wystepujacych w tym nowotworéw.

Student poznaje mianownictwo genetyczne, zasady tworzenia, opisywania i interpretowania rodowodéw, opisywania i interpretacji wynikéw badan genetycznych, uczy sie zasad
stawiania rozpoznan choréb genetycznych.

Student poznaje zasady zbierania wywiadu genetycznego, udzielania porady genetycznej, opracowania wyniku porady genetycznej

Student zapoznaje sig¢ z podstawami prawnymi i zasadami etycznymi zwigzanymi z diagnostyka i poradnictwem genetycznym.

Prerequisites

Znajomos¢ anatomii, fizjologii, patofizjologii, biochemii i biologii molekularnej.

Scope
1. Podstawy budowy, funkcji i organizacji materiatu genetycznego cztowieka.
. Podstawy mutagenezy, typy mutacji i ich wptyw na choroby u cztowieka.
. Aberracje chromosomowe i ich wptyw na choroby u cztowieka.
. Dziedziczenie autosomalne dominujace i recesywne na przyktadzie wybranych choréb.
. Dziedziczenie sprzezone z picig, zaburzenia determinacji ptci.
. Dziedziczenie wieloczynnikowe, choroby kompleksowe
. Inne typy dziedziczenia; mitochondrialne, pietnowanie genomowe, ekspansja powtérzen, na przyktadach wybranych choréb cztowieka.
. Czynniki genetyczne w etiologii choréb poszczegdlnych uktadéw.
. Genetyka choréb nowotworowych - wybrane zagadnienia.
10. Neurogenetyka - wybrane zagadnienia.
11. Immunogenetyka - wybrane zagadnienia
12. Zasady pobierania, zabezpieczania, przechowywania i izolacji materiatu do badan cytogenetycznych i molekularnych.
13. Metody diagnostyczne cytogenetyki klasycznej i molekularnej
14. Metody diagnostyczne w genetyce molekularnej
15. Metody wykorzystujace technologie NGS i jej wptyw na rozwéj diagnostyki genetycznej choréb cztowieka
16. Rola genetyki w rozwoju medycyny personalizowanej - wybrane zagadnienia
17. Poradnictwo genetyczne w chorobach rzadkich
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18. Poradnictwo genetyczne w chorobach powszechnie wystepujacych na przyktadzie nowotwordéw dziedzicznych
19. Poradnictwo i zasady prowadzenia genetycznych badan prenatalnych

20. Zasady sporzadzania i interpretacji rodowodu

21. Zasady sporzadzania i interpretacji wynikéw badar genetycznych i cytogenetycznych

22. Internetowe bazy danych genetycznych i ich zastosowanie w praktyce klinicznej

23. Kierunki rozwoju genetyki klinicznej; préby terapii genowej, szczepionki genetyczne, medycyna personalizowana
24. Aspekty etyczne i prawne badan genetycznych



25. Ochrona i przetwarzanie danych genetycznych

Teaching methods
Wyktad prowadzony dla catego roku

Seminaria i laboratoria w grupach 8-10 osobowych z uwzglednieniem praktycznego zastosowania analizy DNA i cytogenetyki.
Zajecia praktyczne prowadzone w poradni genetycznej podczas przyje¢ pacjentéw, z mozliwoscia prezentacji przypadkéw klinicznych.

Indywidualna praca studenta z dydaktykiem podczas przygotowania prezentacji przedstawiajacej wybrany problem z zakresy genetyki klinicznej

Learning outcomes and methods of theirs verification

Outcome description Outcome symbols Methods of verification
zna i rozumie podstawowe pojecia z zakresu genetyki ® Ccwot ® atest
® odpowied? ustna
kolokwium
potrafi podejmowac decyzje o potrzebie wykonania badan cytogenetycznych i ® cuo3 ® atest
molekularnych ® odpowiedzZ ustna
kolokwium
zna i rozumie czynniki wptywajace na pierwotng i wtérng réwnowage genetyczng populacji ® C.W08 ® atest
® odpowied? ustna
kolokwium
zna i rozumie podstawy diagnostyki mutacji genowych i chromosomowych ® C.W0a ® atest
odpowiedzialnych za choroby dziedziczne oraz nabyte, w tym nowotworowe ® odpowiedzZ ustna
kolokwium
zna i rozumie prawidtowy kariotyp cztowieka oraz rézne typy determinacii ptci ° CWw03 ® atest
® odpowied? ustna
kolokwium
zna i rozumie budowe chromosoméw oraz molekularne podtoze mutagenezy * Cwo4 ® atest
® odpowiedz ustna
kolokwium
zna i rozumie zasady dziedziczenia réznej liczby cech, dziedziczenia cech ilosciowych, ® C.W05 ® atest
niezaleznego dziedziczenia cech oraz dziedziczenia pozajadrowej informacji genetycznej ® odpowied? ustna
kolokwium
potrafi identyfikowa¢ wskazania do wykonania badar prenatalnych ® cu02 ® atest
® odpowiedzZ ustna
kolokwium
zna i rozumie korzys$ci i zagrozenia wynikajace z obecnosci w ekosystemie organizméw ® CWi10 ® atest
modyfikowanych genetycznie (GMO) ® odpowiedz ustna
kolokwium
potrafi wykonywa¢ pomiary morfometryczne, analizowa¢ morfogram i zapisywac kariotypy ® cuo4 ® atest
choréb ® odpowiedzZ ustna
kolokwium
zna i rozumie aberracje autosoméw i heterosoméw bedace przyczyna choréb, w tym ® C.wQ7 ® atest
nowotworéw onkogenezy ® odpowiedz ustna
kolokwium
potrafi szacowac ryzyko ujawnienia si¢ danej choroby u potomstwa w oparciu o ® CU05 ® atest
predyspozycje rodzinne i wptyw czynnikéw srodowiskowych ® odpowiedz ustna

kolokwium

The class form

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory

Lecture
Laboratory



Outcome description Outcome symbols Methods of verification The class form

zna i rozumie genetyczne mechanizmy nabywania lekoopornosci przez drobnoustroje i ® CW11 ® atest ® Lecture
komdrki nowotworowe ® odpowiedz ustna ® Laboratory
kolokwium
zna i rozumie zasady prowadzenia badan naukowych, obserwacyjnych i do$wiadczalnych ®* BW29 ® atest ® Lecture
oraz badaf in vitro stuzgcych rozwojowi medycyny ® odpowiedzZ ustna ® Laboratory
kolokwium
zna i rozumie zjawiska sprzezenia i wspétdziatania genéw ® C.W02 ® atest ® Lecture
® an evaluation test ® Laboratory

odpowiedz ustna

potrafi analizowac¢ krzyzéwki genetyczne oraz rodowody cech i choréb cztowieka, a takze ® Ccuot ® atest ® Lecture

oceniac ryzyko urodzenia sie dziecka z aberracjami chromosomowymi ¢ odpowiedzZ ustna ® Laboratory
kolokwium

zna i rozumie wskazania do badar genetycznych przeprowadzanych w celu indywidualizacji ® cwat ® atest ® Lecture

farmakoterapii ® odpowiedzZ ustna ® Laboratory
kolokwium

Assignment conditions

Wyktad - zaliczenie w formie testu wielokrotnego wyboru (po IV semestrze), test przeprowadzony w formie pisemnej. Test sktada sie z 60 pytan, do zaliczenia wymagane jest
uzyskanie minimum 60% poprawnych odpowiedzi. Za kazdg w petni poprawng odpowiedZ (zaznaczone wszystkie poprawne odpowiedzi i niezaznaczona zadna nieprawidtowa
odpowied?) student otrzymuje 1 punkt. Za zaznaczenie tylko czesci prawidtowych odpowiedzi w danym pytaniu lub zaznaczenie jednoczesnie odpowiedzi prawidtowej i
nieprawidtowej nie ma przyznanego punktu ani jego czesci.

Skala oceniania testu: 60-67% ocena dostateczna (3); 68-76% ocena dostateczna plus (3+); 77-85% ocena dobra (4); 86-94% ocena dobra plus (4+), 95-100% ocena bardzo dobra

(5)

W przypadku jesli student nie uzyska wymaganego minimum 60% poprawa odbywa sie w formie ustnej - 5 pytar otwartych.

Do testu student jest dopuszczany na podstawie zaliczenia laboratorium.

Laboratorium - warunkiem zaliczenia jest:

- aktywna obecno$¢é na wszystkich zajeciach laboratoryjnych

- uzyskanie pozytywnych ocen z zadan przewidzianych do realizacji w ramach programu laboratoriow.

- przygotowanie i wygtoszenie prezentacji 15 min o tematyce w zakresie genetyki klinicznej zatwierdzonej przed wygtoszeniem pod wzgledem merytorycznym przez dydaktyka.

Ocenie podlegaja: weryfikacja wiedzy w zakresie przygotowania do laboratorium i po zakoriczonych blokach tematycznych. Mozliwe formy sprawdzenia wiedzy: ustna,
pisemna - kolokwium, analiza przypadku, sprawozdanie, prezentacja

zasady oceniania zaje¢ laboratoryjnych: czes¢ 1: Srednia arytmetyczna z ocen za poszczegélne zadania podczas laboratoriéw, wymagane jest zaliczenie wszystkich zadan na
ocene minimum dostateczng - Srednia arytmetyczna z ocen za zadania z czesci 1 stanowi 50% oceny koficowej z laboratorium. Czes$¢ 2 - ocena za prezentacje 15 min o
tematyce z zakresu genetyki klinicznej. W ocenie prezentacji pod uwage brane sa nastepujace elementy: wybdr i zdefiniowanie problemu klinicznego, wybdr literatury Zrodtowe;j,
selekcja zagadnien do oméwienia, forma prezentacji, wykorzystanie czasu na prezentacje, umiejetno$¢ zdefiniowania wnioskéw koricowych. Ocena za prezentacje stanowi 50%
oceny koricowej z laboratorium.

Obecnos¢ na zajeciach: obecnos$¢ na wszystkich zajeciach jest obowigzkowa. Kazda ewentualna nieobecno$¢ musi by¢ usprawiedliwiona. W przypadku 1-2 usprawiedliwionej
nieobecnosci konkretne zajecia powinny zostac odrobione z inng grupg po wczesniejszym ustaleniu terminu z prowadzacym. Jesli nie ma mozliwosci odrobienia konkretnych
zaje¢ z inng grupg, konieczne jest zaliczenie indywidualne danego zakresu materiatu podczas ustalonej z prowadzacym konsultacji indywidualnej. Powyzej 2 nieobecnosci
wymagane jest powtdrzenie catego bloku tematycznego. Ze wzgledu na forme prowadzonych zaje¢ nie ma mozliwosci samodzielnego zmieniania grup laboratoryjnych bez
uzyskania zgody prowadzacego dydaktyka.

Ocena koricowa z przedmiotu to Srednia arytmetyczna wszystkich form przewidzianych do realizacji przedmiotu. Wyniki $redniej arytmetycznej ustala sie zgodnie z zasada:
$rednia 3,25 stanowi ocene koricowa 3,5; $rednia 3,75 stanowi ocene koricowa 4,0; $rednia 4,25 stanowi ocene koficowg 4,5; Srednia 4,75 stanowi ocene koricowa 5,0.

Sytuacje sporne nieujete w opisie podlegaja rozstrzygnieciu przez koordynatora przedmiotu

Recommended reading
1. Jode, Carey, Bamshad (red, pol. wyd. Katuzewski B) Genetyka Medyczna. Elsevier Urban&Partner Wroctaw 2014.
2. Jerzy Bal, Genetyka medyczna i molekularna. PWN 2017

3. Monografia pod redakcjg Jana Lubiriskiego. Genetyka kliniczna nowotworéw 2018 hitp://www genetyka com/wp-content/uploads/2019/02/Genetyka-Kliniczna-
Nowotworéw-2018 pdf
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Further reading
1. Tobias E, Connor M, Ferguson-Smith M. (red. pol. wyd. Latos - Bieleriska A) Genetyka medyczna. Wyd. Lekarskie PZWL Warszawa 2011.
2. Passarge E. Genetyka; llustrowany przewodnik. Wyd. Lekarskie PZWL Warszawa 2004.
3. Dziecko z zespotem wad wrodzonych. Diagnostyka dysmorfologiczna. L. Korniszewski. PZWL 2005.
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