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Celem ksztatcenia jest rozumienie mechanizméw dziedziczenia, etiologii i symptomatologii choréb o podtozu genetycznym. Student poznaje mozliwosci i wskazania do
poradnictwa genetycznego, badar cytogenetycznych i molekularnych oraz diagnostyki prenatalnej. Student poznaje mianownictwo genetyczne oraz zasady opisywania i

interpretacji wynikéw badar genetycznych.

Wymagania wstepne

Znajomo$¢ anatomii, fizjologii, patofizjologii i biologii molekularne;.

Zakres tematyczny

1. Genetyka cztowieka ze szczegdlnym uwzglednieniem diagnostyki mutacji genowych i chromosomowych odpowiedzialnych za choroby dziedziczne i nowotworowe.
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9. Poradnictwo genetyczne.
10. Cechy dysmorficzne.
11. Zasady sporzadzania rodowodu.
12. Etiologia wad rozwojowych.

. Postepowanie diagnostyczne. Poradnictwo genetyczne.

. Zastosowanie metod diagnostyki molekularnej i interpretacja wynikéw.
. Genetyczne podstawy chor6b nowotworowych.
. Podstawy molekularne chordb prionowych.

. Znaczenie kliniczne mutacji dynamicznych.

. Zjawisko imprintingu genomowego.

. Czynniki genetyczne w etiologii choréb poszczegdlnych uktadéw.

13. Metody cytogenetyki klasycznej i molekularnej, badanie DNA i polimorfizméw.

14. Choroby sprzezone z picig i zaburzenia determinacji ptci.
15. Choroby dziedziczone wieloczynnikowo.

16. Badania prenatalne.

17. Aspekty etyczne i prawne badar DNA i diagnostyki prenatalnej.

18. Mechanizmy molekularne transformacji nowotworowej.

19. Podstawy mutagenezy. Mechanizmy powstawania wad wrodzonych.

20. Neurogenetyka.
21. Mozliwosci terapii genetycznej.

Metody ksztatcenia

Cwiczenia prowadzone w grupach 8-10 osobowych z uwzglednieniem praktycznego zastosowania analizy DNA i cytogenetyki. Zajecia prowadzone réwniez w poradni

genetycznej podczas przyjeé pacjentdw, z mozliwoscia prezentacji przypadkéw klinicznych. Wyktady dla catego roku.

Efekty uczenia sie i metody weryfikacji osiggania efektéw uczenia sie



Opis efektu
opisuje prawidtowy kariotyp cztowieka oraz rézne typy determinacji ptci

opisuje budowe chromosoméw oraz molekularne podtoze mutagenezy

zna zasady dziedziczenia réznej liczby cech, dziedziczenia cech ilosciowych, niezaleznego
dziedziczenia cech oraz dziedziczenia pozajadrowej informacji genetycznej

identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych

okresla korzysci i zagrozenia wynikajace z obecnosci w ekosystemie organizméw
modyfikowanych genetycznie (GMO)

wykonuje pomiary morfometryczne, analizuje morfogram i zapisuje kariotypy choréb

opisuje aberracje autosoméw i heterosoméw bedace przyczyna chordb, w tym nowotworéw
onkogenezy

szacuje ryzyko ujawnienia sie danej choroby u potomstwa w oparciu o predyspozycje
rodzinne i wptyw czynnikdw srodowiskowych

zna genetyczne mechanizmy nabywania lekoopornosci przez drobnoustroje i komdrki
nowotworowe

opisuje zjawiska sprzezenia i wspoétdziatania gendw

analizuje krzyzéwki genetyczne oraz rodowody cech i choréb cztowieka, a takze ocenia
ryzyko urodzenia sie dziecka z aberracjami chromosomowymi

zna wskazania do badan genetycznych przeprowadzanych w celu indywidualizacji
farmakoterapii

zna podstawowe pojecia z zakresu genetyki

zna podstawy diagnostyki mutacji genowych i chromosomowych odpowiedzialnych za

choroby dziedziczne oraz nabyte, w tym nowotworowe

podejmuje decyzje o potrzebie wykonania badan cytogenetycznych i molekularnych

zna czynniki wptywajace na pierwotng i wtdrng rownowage genetyczng populacji

zna zasady prowadzenia badan naukowych, obserwacyjnych i doswiadczalnych oraz badan
in vitro stuzacych rozwojowi medycyny
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Warunki zaliczenia
Wyktad - egzamin (po IV semestrze), przeprowadzony w formie pisemnej. Uzyskanie 50 pkt (50%) na 100 pkt. mozliwych do zdobycia jest warunkiem zdania egzaminu.
Do egzaminu student jest dopuszczany na podstawie zaliczenia éwiczei.

Cwiczenia laboratoryjne - warunkiem zaliczenia jest uzyskanie pozytywnych ocen ze wszystkich zajeé laboratoryjnych, przewidzianych do realizacji w ramach programu
laboratorium. Ocenie podlegaja: kolokwia sprawdzajace wiedze po kazdym bloku tematycznym - ocena pozytywna powyzej 50% uzyskanych punktéw, test praktycznych
umiejetnosci, przedstawienie wynikéw doswiadczen w formie sprawozdania. W przypadkach nieobecnosci, Student powinien uzupetni¢ braki w terminie uzgodnionym z

prowadzacym zajecia.

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