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EFEKTY UCZENIA SIE, TRESCI PROGRAMOWE, REALIZACJA ZAJEC DYDAKTYCZNYCH, WERYFIKACJA

EFEKTOW UCZENIA SIE

Cel ksztalcenia:

Poznanie mechanizmow warunkujgcych choroby genetyczne oraz nabycie umiejetnosci oceny ryzyka
wystgpienia chorob dziedzicznych u cztowieka.

Dostarczenie podstaw naukowo-technologicznych oraz nabycie umiejetnosci praktycznych w
diagnozowaniu chorob genetycznych cztowieka.

Zrozumienie potrzeby rozwoju poradnictwa genetycznego.

Zrozumienie korzysci i zagrozen zwigzanych z analizg DNA pacjentow.

TreSci programowe.
Seminaria’

N

Drziedziczenie mendlowskie u czlowieka na przyktadzie wybranych cech, grup krwi oraz chorob
Jjednogenowych autosomalnych. Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X. Przyktady chorob
sprzezonych z picig i ich diagnostyka.

Choroby uwarunkowane wieloczynnikowo i ich diagnostyka. Dziedziczenie mitochondrialne.
Kariotyp czlowieka. Aberracje chromosomowe strukturalne i liczhowe oraz ich diagnostyka.
Genetyka nowotworow. Rola mutacji chromosomowych w powstawaniu nowotworow.

Mutageneza cztowieka. Efekty dzialania promieniowania jonizujgcego u cztowieka na przykladzie
wplywu wybuchu elektrowni jgdrowej w Czarnobylu na populacje Europy. Promieniowanie jonizujgce
w srodowisku cztowieka.

Wplyw srodowiska cztowieka na uszkodzenia DNA i proces mutagenezy. Mechanizmy naprawy.
Profilaktyka.

Poradnictwo genetyczne, aspekty prawne, etyczne. Bariery rozwoju poradnictwa genetycznego.

TreSci programowe:
Cwiczenia

Cwiczenia: 15 h prowadzonych jako 7 éwiczen po 2 h oraz 1 éwiczenie nr 7: 3 h).

Celem éwiczen jest praktyczne éwiczenia zwigzane 7 tematykqg omawiang na wykladzie, analiza
przypadkow klinicznych oraz wykorzystanie bazy OMIM w identyfikacji schorzen genetycznych.

1.

Analiza rodowodow i wynikow krzyzowek genetycznych ma przyktadzie albinizmu, fenyloketonurii,
alkaptonurii, mukowiscydozy, plgsawicy Huntingtona. Ocena ryzyka genetycznego. Testy
diagnostyczne.

Rozkiad fenotypow w dziedziczeniu poligenicznym. Analiza wariancji. Czynniki efektywne.
Odziedziczalnos¢. Addytywne i multiplikatywne dziatanie gendw. Epistaza. Interakcja genotypowo-
srodowiskowa. Wady cewy nerwowej jako przykiad dziedziczenia poligenowego.

Obserwacja kariotypow czlowieka. Identyfikacja chromosomopatii u czlowieka. Ocena czgstosci
mutacji punktowych i aberracji chromosomowych po zastosowaniu roznych dawek promieniowania
Jjonizujgcego. Metody analiz cytogenetycznych: barwienie roznicowe oraz FISH.

Wykorzystanie markerow genetycznych (PCR, RT-PCR, Real Time PCR, SNPs) w identyfikacji mutacji
w genach, ktore sq skorelowane z powstawaniem nowotworow. Rola genow supresorowych i
mutatorowych.

Analiza czestosci nowotworow w populacjach narazonych na dzialanie promieniowania jonizujgcego
po wybuchu w Czarnobylu. Obliczanie dawki bezpiecznej. Ocena zagrozen zwigzanych z obecnoscig
promieniowania o roznej diugosci fali w srodowisku cztowieka. Plany postgpowania w przypadku
awarii jgdrowej na podstawie wytycznych IAEA.

Mutageny i kancerogeny w srodowisku czlowieka. Badanie wplywu MINU oraz NaN3 na czestos¢
mutacji. Ochrona przed zwigzkami uszkadzajgcymi DNA.
KOLOKWIUM zaliczeniowe. Analiza pytan z kolokwium.

Zagrozenia zwiqzane z testami DNA oraz na przykladzie projektu sekwencjonowania genomu
ludzkiego. Prawodawstwo UE oraz USA.




Metody
dydaktyczne:®

1. Seminarium
Samodzielne omawianie przypadkow chorob. Rozpoznawanie..

2. Cwiczenia

* wykorzystanie narzedzi bioinformatycznych oraz baz danych zawierajgcych informacje o genomie
czlowieka (NCBI), transkryptomie (HDBAS), efektach klinicznych chorob uwarunkowanych
genetycznie (OMIM) oraz atlasu biatek ludzkich,

* wykorzystanie technik molekularnych w diagnostyce genetycznej, w tym analiza wybranych
sekwencji za pomocq PCR, analiza ekspresji genow za pomocq reakcji PCR w czasie rzeczywistym,
hybrydyzacja DNA-DNA,

* prezentacje multimedialne i dyskusja zwigzane z poradnictwem genetycznym oraz aspektami

etycznymi badan genetycznych;

konstrukcja rodowodow, analiza ryzyka genetycznego, praca samodzielna i grupowa;

* wykorzystanie narzedzi internetowych do samodzielnego sprawdzania nabytych umiejetnosci (np.
kahoot);

3. Praca samodzielna 7 wykorzystaniem internetowych baz danych i materialow on line
samodzielne konstruowanie rodowodow, ustalenie dziedziczenia wybranych zespotow chorobowych na
podstawie materialow zamieszczanych on line.

Rygor zaliczenia,
kryteria oceny
osiagnietych efektow
uczenia sie:

Warunkiem zaliczenia przedmiotu jest osiggniecie wszystkich wymaganych dla przedmiotu efektow uczenia
sie. Uzyskanie pozytywnych ocen ze wszystkich form zaje¢ wchodzqcych w sktad przedmiotu jest
rownoznaczne z jego zaliczeniem i zdobyciem przez studenta przyporzgdkowanej przedmiotowi liczby
punktow ECTS.

Sposab obliczania
oceny koncowej:

Sposob obliczenia oceny koncowej z przedmiotu okreslony zostal w Regulaminie studiow.

Zaliczenie przedmiotu w semestrze (liczba punktow, ocena):

o 41-50: 3,0 (dostateczny)

o 51-60: 3,5 (dostateczny plus)
* 61-69: 4,0 (dobry)

o 70-75: 4,5 (dobry plus)

* 76-80: 5,0 (bardzo dobry)




Efekty uczenia si¢ dla przedmiotu w odniesieniu do efektéw kierunkowych i

formy zajeé’

Metody weryfikacji efektow
uczenia si¢

Opis efektow uczenia si¢ dla przedmiotu Kierunkowy
Numer (PEU) efekt uczenia Forma Metody
efektu Student, ktory zaliczyt przedmiot si¢ (KEU) i Forma zajec weryfikacji sprawdzania
uczenia si¢ (W) zna i rozumie/ (U) potrafi /(K) jest stopien (zaliczen) i oceny
gotow do: osiggniecia
. . Wyktad 5 Test, O,b l.l czeme |
Zna naturalne i sztuczne zZrodla BIW6 Wklad 6 czestosci mutacji,
W1 \promieniowania jonizujgcego oraz jego ) 2 . . Zaliczenie \plan postepowania
. . ’ ++ Cwiczenia 5 ..
oddzialywanie z materig. ;o . w przypadku awarii
Cwiczenia 6 . .
jgdrowej.
Zna podstawowe metody informatyczne i t];esé;tovinzg gzzz;;
biostatystyczne wykorzystywane w medycynie, B.W26 Cwiczenia 5 Zaliczenie oraz metod oceny
W2 w tym medyczne bazy danych, arkusze . . . It
o . ++ Cwiczenia 6 Praca domowa |czestosci mutacyi,
kalkulacyjne i podstawy grafiki . iy
komputerowej znajomos¢ bazy
' IAEA.
Test, analiza
rozktadu wybranych
cech w populacji
W torasmans w badaniach poputecsme | BV |Wkad2 -\ zaiczenic GRS L
YROTZ). v poputacyjny ++ Cwiczenia 2 Praca domowa by Jabp
diagnostycznych. rozktadu,
znajomos¢
\parametrow
genetycznych.
Test,
rozpoznawanie
Zna zasady dziedziczenia roznej liczby cech, Wyktad 1 rozktadow cech
w5 dziedziczenia cech ilosciowych, niezaleznego C.ws5 Wylkiad 2 Zaliczenie ilosciowych w
dziedziczenia cech i dziedziczenia +++ Cwiczenia 1 Praca domowa  |populacji oraz
\pozajgdrowej informacji genetycznej. Cwiczenia 2 sposobow dziatania
genow (addytywne,
epistaza).
Test, analiza
Zna uwarunkowania genetyczne grup krwi ukladdw
S a8 o Ze srup C.we6 Wyktad 1 . . antygenowych w
W6 cztowieka i konfliktu serologicznego S . Zaliczenie
. +++ Cwiczenia 1 wybranych
w ukladzie Rh. . .
rodzinach i
[populacjach.
Test,
Zna aberracje autosomow i Wyktad 3 rozpoznayanie
, cw7 . . aberracji
W7 heterochromosomow bedgce przyczyng Wykiad 4 Zaliczenie
, ) , +++ 2 . chromosomowych w
chorob, w tym onkogenezy i nowotworow. Cwiczenia 3 .
roznych fazach
mitozy i mejozy.
Test, dopasowanie
Zna podstawy diagnostyki mutacji genowych i Wykiad 2 testu
L Wyktad 3 :
chromosomowych odpowiedzialnych za Ccw9 . . diagnostycznego do
W8 o Wyktad 5 Zaliczenie
choroby dziedziczne oraz nabyte, w tym +++ Coviczenia 3 genetycznego
nowotworowe. . . uwarunkowania
Cwiczenia 4
choroby.
Test, identyfikacja
Zna konsekwencje narazenia organizmu mutagenow oraz
W9 cxtowieka na résne covnniki chemicane i Cwis Wykiad 6 Zaliczenie kancerogenow oraz
Y ++ Cwiczenia 6 Praca domowa  |efektow ich

biologiczne oraz zasady profilaktyki.

dziatania na
[poziomie DNA.




Zna wskazania do badan genetycznych

C.Ww4l

Cwiczenia 7

Zaliczenie

Test, przygotowanie
\procedury
diagnozowania i
\postepowania w

W10  |przeprowadzanych w celu indywidualizacji i Wiklad 7 Praca domowa rrvpadia
[farmakoterapii. Y ? o%rzenia
choroby
genetycznej.
Test, ocena
czestosci mutacji po
. L . dzialaniu

U1 Potraﬁ ocentac sz.kog’lzv.vosc da.wia . B.U2 Wykiad 5 Zaliczenie, \promieniowania
promieniowana jomzgceego i Sosowac sig +++ Cwiczenia 5 Praca domowa  |jonizujgcego, dobor
do zasad ochrony radiologicznej. dawki bezpiccznej

\plan postgpowania
\po awarii jgdrowe;j.
Potrafi postugiwac si¢ podstawowymi .
technikami laboratoryjnymi, takimi jak BUS fanf’laZZ i]}\zlpir‘;l;c "

U2 analiza jakosciowa, miareczkowanie, + N Cwiczenie 4 Zaliczenie ar)z} y liza); miin ’
kolorymetria, pehametria, chromatografia, ckspresii
elektroforeza bialek i kwasow nukleinowych. preyt
Potrafi korzystac z baz danych, w tym P(l)i;zzpa isctlevfz:;‘ama
internetowych, i wyszukiwac potrzebne B.UI0 ;L . . . o ;

U2 . . . Cwiczenia 5 Zaliczenie jgdrowej na
informacje za pomocq dostgpnych narzedzi +++ odstawie
internetowych. lv)v viveznych IAEA.

Projekt
;L . doswiadczenia
. , . Cwiczenie 2 e
Potrafi planowaé i wykonywac proste badania BUI3 Cuwiczenie 3 Zaliczenie umozliwiajgcego

U3 naukowe oraz interpretowac ich wyniki i + T Cuwiczenie 4 Praca domowa badanie cech

wyciggac wnioski. Cwiczenie 6 ilosciowych. Projekt
i wykonanie analiz
diagnostycznych.
Rodowdod na

Potrafi analizowa¢ krzyzowki genetyczne i IZ Zgg tmgf‘e:g branej

rodowody cech oraz chorob czlowieka, a C Ul Wykiad 1 . Za

U4 takze ) Cwiczenie 1 Zaliczenie "yzy

. S +++ L . genetycznego dla
oceniac ryzyko urodzenia sie dziecka z Cwiczenie 5 wvbranveh mutacii
aberracjami chromosomowymi. pb): kio ij yeh i J

chromosomowych.

Us Potrafi identyfikowa¢ wskazania do c.u2 Wyktad 7 Zaliczenie Dyskusja, analiza
wykonania badan prenatalnych. ++ Cwiczenia 7 \przypadkow.

Wyklad I Analiza przypadkow
. , . . Wyktad 3 .
Potrafi podejmowac decyzje o potrzebie CU3 Wklad 7 na podstawie

Ue6 wykonania badan cytogenetycznych i +' . C"v):/ iczenia 1 Zaliczenie rodowodow,
molekularnych. Cwiczenia 3 wywiadu

. . srodowiskowego.
Cwiczenia 7
Identyfikacja
Potrafi wykonywac pomiary morfometryczne, C U4 Wiklad 3 kariotypow
u7 analizowa¢ morfogram i zapisywac kariotypy +' i Cl)/:/ iczenie 3 Zaliczenie wybranych
chorob. jednostek
chorobowych.
Ocena ryzyka
, o . Wyklad I genelycznego
Potrafi szacowa¢ ryzyko pojawienia si¢ danej Wklad 2 wybranych chorob

U8 choroby u potomstwa w oparciu o C.U5 Wy tlad 6 Zaliczenie jednogenowych,

\predyspozycje rodzinne i wplyw czynnikow +++ Cv)t}/ iczenia | chorob sprzezonych

srodowiskowych.

Cwiczenia 2

z picig Ocena
odziedziczalnosci

wybranej cechy




iloSciowej.

Potrafi oceniac zagrozenia Srodowiskowe i
\postugiwac sie podstawowymi metodami
U9 \pozwalajgcymi na wykrycie obecnosci
czynnikow szkodliwych (biologicznych i
chemicznych) w biosferze.

cC.U6
++

Wyklad 6
Cwiczenia 6

Zaliczenie

Wykrywanie
mutagenow i
kancerogenow oraz
ocena efektow ich
dzialania.

Literatura i pomoce naukowe®

Literatura podstawowa

1. Bioinformatics, Genetics and Computational Biology: Clinical genetics. Databases and resources focused on molecular
biology, genetics, genomes, and related biological data. Dostep:

https://guides.library.stonybrook.edu/c.php?g=35530&p=1138804

2. Jorde LB, Carey JC, Barnshad MJ. 2019. Genetyka medyczna. Edra Urban & Partner. ISBN: 9788376098517
3. Polok K.: Genetyka i ewolucja. Zadania i problemy. Wyd. SOL Olsztyn 2010. Wersja elektroniczna 2011. Dostep:

https://zenodo.org/record/1254549

4. Zielinski R, Polok K. 2020. Materialy z genetyki klinicznej dla studentow I1I roku kierunku lekarskiego. Dostep:

https://www.matgen.pl

Literatura uzupehiajaca

1. BMC Medical Genetics. Journal. Dostep: https://bmcmedgenet.biomedcentral.com/

Inne pomoce naukowe

1. ExPaSy. Bioinformatics Resource Portal. Baza danych. Dostegp: https://www.expasy.org

2. OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man. Baza danych. Dostgp: https://www.omim.org/

Naklad pracy studenta potrzebny do osiagni¢cia zakladanych efektow uczenia si¢ — bilans punktéw ECTS

Obcigzenie studenta [h]

Udzial w zajeciach, aktywno§é Inne godz. Praca \?vias.na. .
studenta: zajecia Zajecia
Kontaktowe ;
(IGK) bez nauczyciela dydaktyczne
(ZBN)
Udzial w ¢wiczeniach - - 15h
Udzial w seminariach I5h
Udzial w konsultacjach 5h - -
Przygotowanie si¢ do wykladow/¢wiczen/seminariow/ ) 25h i
Przygotowanie do zaliczenia/egzaminu
5 h/ 25 h/ 30 h/
Sumaryczne obciazenie praca studenta
0,3 ECTS 0,7 ECTS 1 ECTS
Punkty ECTS za przedmiot 2 ECTS"

Informacje dodatkowe, uwagi




