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

EFEKTOW UCZENIA SIE

Cel ksztalcenia:

Nabycie wiedzy z zakresu genetyki klasycznej oraz molekularnej
Zrozumienie wplywu czynnikow genetycznych i epigenetycznych na funkcjonowanie organizmow.

Nabycie wiedzy dotyczgcych metod diagnostyki molekularnej , z uwzglednieniem analiz
podstawowych analiz bioinformatycznych wykorzystywanych w genetyce.

Tresci programowe.
Wyklady®

Wyktady: 20 h prowadzonych jako 10 wyktadéw po 2 h.

1.

2.

10.

Genom czlowieka — genom jgdrowy, genom mitochondrialny, kariotyp, budowa i rodzaje
chromosomow, aberracje chromosomowe, gen, allel, proces ekspresji i penetracji genéw.

Podstawy genetyki- Podstawy genetyki klasycznej i populacyjnej. Zaburzenia genetyczne u cztowieka
(mechanizmy).

Ekspresja genow - transkryptom. Regulacja ekspresji u Prokariota. Etapy regulacji ekspresji u
Eukariota, Transkryptom cztowieka. Transkryptomika.

Epigenetyka: metylacja DNA, inzynieria epigenetyczna. Choroby cztowieka zwigzane z
mechanizmami epigenetycznymi.

Genetyka populacyjna. Techniki wykorzystywane w genetyce populacyjnej. Roznorodnosé genetyczna
populacji: populacja zrownowazona/niezréwnowazona (statystyka Wright’a, wskaznik informacji o
polimorfizmie, roznorodnos¢ nukleotydowa), efekty demograficzne (zalozyciela, waskiego gardia).
Genetyczna zmiennos¢ populacji cztowieka: tempo zmian sekwencji nukleotydowych, tempo zmian
ewolucyjnych.

Mutacje i selekcja. Wptyw czynnikow srodowiskowych na genom cztowiek, dryf genetyczny, mutacje
u czlowieka — polimorfizm a mutacja.

Genetyka wirusow. Budowa materiatu genetycznego wirusow, wplyw wirusow na materiat
genetyczny cztowieka, molekularne metody detekcji materiatu genetycznego wirusow.

Metagenobiom. Genetyka bakterii, grzyboéw, protozoaza, rola metagenobiomu w chorobach
czlowieka,; metody detekcji i analizy metagenobiomu.

Choroby uwarunkowane genetycznie. Choroby mitochondrialne, onkogenetyka, pulmogenetyka,
kardiogenetyka, neurogenetyka.

Poradnictwo genetyczne. Poradnictwo genetyczne; Diagnostyka prenatalna i niepowodzenia
rozrodu, podstawy metody zapfodnienia in vitro i genetycznej diagnostyki preimplantacyjnej.
Poradnictwo genetyczne w wybranych chorob o poditozu genetycznym (niepetnosprawnosé
intelektualna, dysmorfia, zaburzenia cielesno-piciowe). Poradnictwo genetyczne — zastosowanie
kliniczne, analiza rodowodow.

Tresci programowe:
Cwiczenia
laboratoryjne

Cwiczenia laboratoryjne: 20 h prowadzonych jako 10 éwiczer po 2h.

1.

2.

7.
8.
9.

10.

Zasady pracy w laboratorium cytogenetycznym. Zaktadanie hodowli, metody konczenia hodowli,
uzyskiwanie preparatow i barwienia.

Zasady analizy chromosomow i wydawania wynikow, sporzqdzanie kariogramow. Samodzielne
uktadanie kariogramow i analiza aberracji.

Technika FISH, analiza mikroskopowa.
Metody izolacji DNA/RNA. Izolacja DNA metodg kolumienkowgq.

Reakcja PCR. Genotypowanie molekularne na przyktadzie zmiany nukleotydowej —
sekwencjonowanie metodg Sangera z uzyciem dideoksynukleotydow znakowanych fluorescencyjnie —
analiza chromatogramow.

Genotypowanie molekularne na przykiadzie choroby monogenowej — analiza qPCR. Analiza i
interpretacja uzyskanych wynikow przeprowadzonych analiz.

Genetyczne bazy danych — od prébki DNA do wyniku badania genetycznego.
Nomenklatura zmian na poziomie molekularnym, zapis mutacji genowych.
Nowoczesne techniki analizy genomu- sekwencjonowanie nowej generacji, technika mikromacierzy,

Poradnictwo genetyczne. Analiza rodowodow. Algorytmy diagnostyczne w badaniach genetycznych —
analiza przypadkow. Aberracje chromosomowe autosomow i chromosomow pici.




TreSci programowe:
Seminarium

Seminarium: 20 h prowadzonych jako 10 spotkar po 2 h.

Studenci wybierajq temat szczegdltowy sposréd proponowanych zagadnien.
1. Pulmogenetyka

2. Kardiogenetyka

3. Neurogenetyka

4. Onkogenetyka

5. Hematoonkogenetyka

6. Genetyka w pediatrii

7. Nutrigenetyka

8. Medycyna spersonalizowana

9. Genetyka a dieta

10. Genetyka w medycynie sportowej.

Metody dydaktyczne:

1. Wyktad Wykiad problemowy, wyktad z prezentacjq multimedialng, metody ksztatcenia na odlegtosé

2. Cwiczenia laboratoryjnev Wykorzystanie symulacji komputerowych, narzedzi bioinformatycznych,
Projektowanie i wykonywanie doswiadczen laboratoryjnych

3. Seminarium. Seminaria prowadzone sq metodq dyskusji. Podstawg dyskusji sq projekty badawcze
przygotowane indywidualnie przez studentow.




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 skiad przedmiotu jest
rownoznaczne z jego zaliczeniem i zdobyciem przez studenta przyporzqdkowanej przedmiotowi liczby
punktow ECTS.

Warunki zaliczenia poszczegolnych form przedmiotu

1. Obecnosci na zajeciach

Zgodnie z art. 18, punktem 4 regulaminu studiow w UTH dla studentow pierwszego roku oraz
jednolitych studiow magisterskich wykiady i ¢wiczenia sq obowigzkowe.

* Obecnosé studentow na wyktadach stacjonarnych moze by¢ kontrolowana w postaci listy
obecnosci. W trybie zdalnym (live) obecnos¢ na wyktadach jest sprawdzana na podstawie
zalogowania sie do systemu. W przypadku trybu asynchronicznego studenci powinni sig zapozna¢ z
wyktadem umieszczonym na stronie https://Awww.matgen.pl. Studenci majq mozliwosé zadawania
pytan do wykladu za pomocq narzedzia Teams.

* Obecnosé¢ na wszystkich éwiczeniach i seminariach jest obowigzkowa.

» Wszystkie nieobecnosci wynikajqce z przypadkow losowych nalezy usprawiedliwiac.

» W trybie stacjonarnym nieobecnosci powyzej 20% skutkujq przekazaniem informacji do Biura
Obstugi Studentow.



http://www.matgen.pl/

Rygor zaliczenia,
kryteria oceny
osiagnietych efektow
uczenia sie:

2. Cwiczenia i wyklady

W celu zaliczenia przedmiotu w nalezy uzyskac 48 punktow na 80 mozliwych do uzyskania. Przyznane
punkty mozna sprawdzaé na stronie https://www.matgen.pl.

 Punkty w semestrze mozna uzyska¢ za kolokwia — maksymalnie 60 punktéw (2 x 30 punktéw).
Kolokwia oparte sq na zagadnieniach podanych na koncu kazdego wykiadu oraz zagadnieniach
omawianych na ¢wiczeniach. Daty kolokwiow, tryb (zdalny live, asynchroniczny, stacjonarny) oraz
zakres materiatu sq podane na stronie kursu: https://www.matgen.pl.

* Pytania na kolokwiach mogq miec¢ forme:

v’ testu jednokrotnego wyboru,

v testu tak/nie,

v’ pytan z lukg,

v’ pytan krétkich odpowiedzi,

v’ pytan otwartych, w tym zagadnier do opracowania,
v’ zadan, w tym obliczeniowych.

* Kolokwium jest przeprowadzane za pomocq platformy MS Forms w siedzibie uczelni w obecnosci
prowadzgcego.

* Punkty mozna uzyskac za samodzielne, indywidualne i dobrowolne opracowanie wybranych zadan
z protokotow. W zaleznosci od trudnosci lub ztozonosci zadania mozna uzyskaé 2—5 punktow.
Zadania do ewentualnego samodzielnego rozwigzania w domu zaznaczone sq w poszczegolnych
protokolach éwiczen.

» Wszystkie punkty wazq tyle samo. Nie przewiduje si¢ punktow ujemnych. Mozliwe jest
przekroczenie limitu 80 punktéw.

3. Seminarium

» Seminaria polegajq na przygotowaniu przez studentow projektow badawczych wedlug wytycznych
programow ramowych Unii Europejskiej.

* Pierwsze spotkanie bedzie poswiecone oméwieniu zasad przygotowywania projektow badawczych
oraz cech jakimi powinny si¢ one charakteryzowa¢ na podstawie projektow przygotowywanych do
programow Unii Europejskiej, zwlaszcza projektéw przygotowywanych przez indywidualnych
naukowcow.

o Wybor tematow seminariow oraz dat ich wyglaszania powinien nastgpic¢ podczas pierwszych zajec.
Lista z prelegentami, datami wystgpien i tematami powinna by¢ dostarczana najpozniej do
nastepnych zajec.

* Projekty sq przygotowywane indywidualnie. Kazda osoba jest zobowigzana przygotowa¢ jeden
projekt na wybrany przez siebie temat. Tematy powinny miescic¢ si¢ w zakresie zagadnien
seminaryjnych podanych w sylabusie i przedstawionych na pierwszych zajeciach.

* Projekty sq prezentowane w trakcie seminarium i poddane dyskusji grupy. Wnioski z dyskusji mogg
zosta¢ uwzglednione w poprawie projektu. Poprawiony projekt opisany jako ,,wersja ostateczna”
nalezy przesta¢ prowadzqcemu do konica semestru. Ostateczna data jest podana na stronie kursu
(https://www.matgen.pl) i zalezy id organizacji roku akademickiego.

» Ostateczne wersje projektow sq oceniane przez prowadzqcego pod kqtem jakosci opisu
proponowanych badan, zastosowanych podejs¢ badawczych oraz wykorzystania badan i ich
zaplanowania.

* Kazdy projekt powinien zawieraé nastepujgce elementy:

a) Tytui: 5 punktow.

b) Przeglgd literatury, opis problemu, hipotezy badawcze: 10 punktow.

c) Cele badan: 5 punktow.

d) Opis metodologii badarn: 10 punktow.

e) Znaczenie projektu dla badacza oraz dla jednostki, w tym wspdipraca z jednostkami
zewnetrznymi, Znaczenie badan dla spoteczenstwa: 10 punktow.

f)  Sposob prezentowania wynikéw badan w srodowisku naukowym (np. publikacje,
repozytoria) oraz wsrod niespecjalistow (np. Noce naukowcow, festiwale nauki): 5
punktow.

g) Plan pracy uwzgledniajqcy podziat zadan oraz harmonogram czasowy w postaci wykresu:
10 punktow.

h) Zarzqdzanie projektem, w tym monitorowanie efektow projektu: 5 punktow.

i) Analiza ryzyka oraz plany awaryjne: 10 p.

j) Literatura: 10 punktow

v W tekscie literature nalezy cytowaé wedlug systemu harwardzkiego N-Y (name year)
V' Na kokicu projektu nalezy przedstawié spis wykorzystanej literatury zgodny z
systemem N-Y.
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Rygor zaliczenia,
kryteria oceny
osiagnietych efektow
uczenia sie:

4. Egzamin

Przedmiot konczy sie egzaminem. Uzyskanie oceny pozytywnej z ¢wiczen i seminariow w semestrze
jest warunkiem koniecznym przystgpienia do egzaminu.

» Egzamin ma forme pisemng. Przeprowadzany jest przy pomocy MS Forms w siedzibie uczelni w
obecnosci prowadzgcego.

» Maksymalna liczba punktéw za egzamin wynosi 50.

* Pytania egzaminacyjne sq opracowywane w oparciu o materialy wykladowe i ¢wiczeniowe. Mogg
one miec forme:

v testu jednokrotnego wyboru,

v testu tak/nie,

v testu prawda/falsz;

v’ pytan krétkiej odpowiedzi;

v’ pytan z lukg,

v’ pytan otwartych, w tym zagadnier do opracowania;
v' analizy wypowiedzi lub problemdw,

v zadan obliczeniowych;

* Przy kazdym pytaniu podana jest maksymalna liczba punktéw. Prawidtowe odpowiedzi i uwagi sg
wpisywane w MS Forms. Studenci majq dostep do poprawionych prac za pomgcq tego samego
linka, ktéry zostat wykorzystany do napisania egzaminu.

* Punkty z éwiczer ponad 80 sq doliczane do punktacji z egzaminu.

* Ostateczna punktacja wraz z oceng z egzaminu publikowana jest na stronie kursu w postaci
zanonimizowanej.

« Nie przewiduje sig¢ terminu zerowego.

5. W trakcie trwania kursu studenci majg na biezgco dostgp do punktacji, ktora jest udostgpniana na
stronie kursu: hhtps://www.matgen.pl. Aktualizacja odbywa si¢ raz w tygodniu po zakonczeniu cyklu
zajeé.

Sposéb obliczania
oceny koncowej:

Sposob obliczenia oceny kornicowej (doktadnej) z przedmiotu uwzgledniajgcy wszystkie jego formy
okreslony zostat W Regulaminie studiow (§37-40). Ocena doktadna obliczana jest w systemie Wirtualnej
Uczelni na podstawie ocen uzyskanych z poszczegélnych form przedmiotu.

Skala ocen dla poszczegolnych form zajeé uwzglednianych w obliczeniu oceny dokfadnej.

Zaliczenie wyktadow + éwiczenia (liczba punktéw, | Seminarium (liczba punktéw, ocena):
ocena):

e 48-55: 3,0 (dostateczny) » 50-59: 3,0 (dostateczny)

» 56-63: 3,5 (dostateczny plus) * 60-65: 3,5 (dostateczny plus)
» 64-71: 4,0 (dobry) + 66-70: 4,0 (dobry)

o 72-76: 4,5 (dobry plus) o 71-75: 4,5 (dobry plus)

o 77-80: 5,0 (bardzo dobry) « 76-80 5,0 (bardzo dobry)

Egzamin (liczba punktéw, ocena):

« 30-35: 3,0 (dostateczny)

+ 36-40: 3,5 (dostateczny plus)
e 41-41: 4,0 (dobry)

o 45-47: 4,5 (dobry plus)

« 47-50 5,0 (bardzo dobry)



http://www.matgen.pl/

Efekty uczeniasie dla przedmiotu w odniesieniu do efektéow kierunkowych i

formy zajec’

Metody weryfikacji efektow
uczenia si¢

Opis efektow uczenia sie dla Kierunkowy
Numer efektu przedmiotu (PEU) efekt uczenia Forma Metody
uczenia sig Student, ktory zaliczyt przedmiot si¢ (KEU) i Forma zaje¢ weryfikacji sprawdzania
(W) zna i rozumie/ (U) potrafi: stopien (zaliczen) i oceny
osiggnigcia
W1 prawidlowy kariotyp czlowieka i rézne Zzlif:zlenie
typy determinacji pici, uaziatu w Test, test
iiv +1_ S%ﬁlgﬁa zajeciach, praktyczny,ocena
Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
W2 genetyczne przyczyny dziedzicznych Zaliczenie
predyspozycji do nowotworsow; C.W2 udziatu w Test, test
it Wyktad zajeciach, praktyczny,ocena
Cwiczenia €gzamin aktywnosci.
pisemny
W3 zasady dziedziczenia roznej liczby cech, i‘;“;z;nls Test test
dziedziczenia cech ilosciowych, L est, tes
] o .wy ) C.w3 Wykiad zajeciach, praktyczny,ocena
niezaleznego dziedziczenia cech i +++ Seminaria
dziedziczenia pozajgdrowej informacji Cwiczenia egzamin aktywnosci.
genetycznej; pisemny
Zaliczenie
W4 uwarunkowania genetyczne grup krwi C.wa Wodad udziatu w Test, test
cztowieka i konfliktu serologicznego w ' yra zajeciach, praktyczny,ocena
uktadzie Rh; +++ Cui . . L.
wiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
W5 genetyczne uwarunkowania
najczestszych choréb jednogenowych,
wielogenowych Zaliczenie
i wieloczynnikowych, podstawowych C.W5 Wyktad udziahu ZV Test, test
zespoléw aberracji chromosomowych, F++ Seminaria ez‘zlé ?ni;zc ' praktyczny,ocena
zespoléw powodowanych przez Cwiczenia g icemn aktywnosci.
rearanzacje genomowe, polimorfizmy, P y
zmiany epigenetyczne i
posttranskrypcyjne;
W6 czynniki wplywajgce na pierwotng i ZZIIPZ; nie
Wtérng réwnowage genetyczng C.W6 Wikdad udziam w Test, test
populacii; it c ykiaa zajeciach, praktyczny,ocena
wiczema €gzamin aktywnosci.
pisemny
W7 genetyczne uwarunkowania wrodzonych ZZIIFZZe nie
wad rozwojowych i wybranych chorsb C.W7 Wyklad u ,Z’“,“]:” Test, test
rzadkich oraz mozliwosé ich i+ Seminaria “ajeciach, praktyczny,ocena
profilaktyki; Cwiczenia €gzamin aktywnosci.
pisemny
W8 metody diagnostyki genetycznej oraz ZZI'?Z;E nie
podstawowe wskazania do ich C.W8 Wklad uaziaie w Test, test
zastosowania; 4+ % ZajﬁcfaChf praktyczny,ocena
’ Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
W9 . . Zaliczenie
genetyczne mechanizmy nabywania doial
lekoopornosci przez drobnoustroje i C.W9 Wyklad uaziate w Test, test
komérki : Seminari zajeciach, praktyczny,ocena
— eminaria
Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
W10 praktyczne elementy biologii Zaliczenie
molekularnej oraz immunologii, C.W10 udziatu w Test, test
wykorzystywane w diagnostyce i terapii +'+ + ,Wy klad zajeciach, praktyczny,ocena
choréb onkologicznych. Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny




Ul wykreslac¢ i analizowa¢ rodowody oraz Zaliczenie
identyfikowac cechy kliniczno- c.U1l Wyklad udziatu w Test, test
rodowodowe Tt Seminaria zajeciach, praktyczny,ocena
sugerujgce genetyczne podfoze chordb; Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
u2 podejmowac decyzje o potrzebie Zaliczenie
wykonania badas cytogenetycznych i C.U2 udziatu w Test, test
molekularnych; —t Wy klad zajgciach, praktyczny,ocena
Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
U3 odczytywac podstawowe wyniki badari Zaliczenie
genetycznych, w tym kariotypy; C.U3 Wyklad udziatu w Test, test
et Seminaria zajeciach, praktyczny,ocena
Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
U4 o :
okresh? ryzyko_genetycz_ne W oparciu o 7aliczenie
rodowdd i wynik badania genetycznego )
dku aberracji C.U4 udziatu v Test, test
W przypa no Wyklad zajeciach, praktyczny,ocena
chromosomowych, rearanzacji +++ Cwiczenia egzamin o
genomowych, chorsb g aktywnosci.
; o . pisemny
jednogenowych i wieloczynnikowych;
Zaliczenie
_— o Wyklad udziatu w Test, test
K1 E;é«jaz;;;ega tajemnicy lekarside] T praw KK3 Seminaria zajeciach, praktyczny,ocena
. T Cwiczenia egzamin aktywnosci.
pisemny
Zaliczenie
Woklad udziatu w Test, test
K2 Korzysta z obiektywnych Zrédet K.K7 Jowas ZaJ¢Cla§h, praktyczny,ocena
informacii. A Cwiczenia egzamin aktywnosci.

pisemny




Literatura i pomoce naukowe®

Citeratura podstawowa

1. Brown T.A, 2019. Genomy PWN.

2. Bal J., 2023, Genetyka medyczna i molekularna, Edra Urban & Partner

3. Lynn B. Jorde, 2021, Genetyka medyczna, Edra Urban & Partner

Literatura uzupelniajaca

1. Drewa G, Ferenc T: Genetyka medyczna, 2013,Urban&Partner, Wroctaw 2013.

Inne pomoce naukowe

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

2. NCBI. National Centre for Biotechnology Information. Baza danych. Dostgp: https://www.ncbi.nlm.nih.gov
3. OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man. Baza danych. Dostgp: https://www.omim.org/
4. PDB. 2022. Protein Data Bank
5. Varsome https://varsome.com/
Naklad pracy studenta potrzebny do osiggniecia zakladanych efektéw uczenia si¢ — bilans punktow ECTS
Obcigzenic studentafi
Udzial w zajeciach, aktywnos¢ Inne godz. Praca \fvlas'na' o
studenta: zajecia Zajecia
Kontaktowe :
(IGK) bez nauczyciela dydaktyczne
(ZBN)
Udzial w wykladzie 20 h
Udzial w éwiczeniach laboratoryjnych - - 20 h
Udzial w seminarium 20 h
Udzial w konsultacjach 10h - -
Przygotowanie si¢ do wykladow/¢wiczen/seminariow/ ) 80 h )
Przygotowanie do zaliczenia/egzaminu
10 h/ 80 h/ 60 h/
Sumaryczne obcigzenie praca studenta
0,3 ECTS 2,7ECTS 2,0ECTS
Punkty ECTS za przedmiot 5 ECTSY

Informacje dodatkowe, uwagi

 Student ma na biezgco dostgp do wszystkich materiatow wyktadowych i éwiczeniowych oraz swojej punktacji na stronie

https://www.matgen.pl. Student ma dostep do e-konsultacji.

+ Mail dedykowany kontaktom ze studentami, w tym przysyfaniu prac: polokkornelia@gmail.com

W przypadku studentow ze szczegolnymi potrzebami, w tym: z niepetnosprawnosciq, przewlekle chorych, okreslone powyzej (w
karcie) metody i formy weryfikacji efektéow uczenia sie dostosowuje sie odpowiednio do indywidualnych potrzeb tych studentow.

Szczegotowe zasady i formy wsparcia studentow ze szczegolnymi potrzebami: w tym z niepetnosprawnosciq, przewlekle chorych
podczas zajeé, zaliczen i egzaminow okreslono w: Regulaminie Studiow, Zasadach Studiowania, Procedurze dotyczgcej
zapewnienia dostepnosci procesu ksztatcenia studentom ze szczegélnymi potrzebami, w tym: z niepetnosprawnoscig, przewlekle

chorych.
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