Zalacznik nr 4 do Uchwaly Senatu nr 430/01/2015

SYLABUS
DOTYCZY CYKLU KSZTALCENIA 2017/2023

1.1.PODSTAWOWE INFORMACJE O PRZEDMIOCIE/MODULE

Nazwa przedmiotu/ modutu

Genetyka kliniczna

Kod przedmiotu/ modutu

GenK/C

Nazwa jednostki
prowadzacej kierunek

Kolegium Nauk Medycznych, Uniwersytet RzeszowskKi

Nazwa jednostki
realizujacej przedmiot

Kolegium Nauk Medycznych, Uniwersytet RzeszowskKi

Kierunek studiow

Lekarski

Poziom ksztalcenia

Jednolite studia magisterskie

Profil

Ogolnoakademicki

Forma studiéw

Stacjonarne/niestacjonarne

Rok 1 semestr studiow

111 rok, 6 semestr

Rodzaj przedmiotu

Obowigzkowy

Koordynator

dr n. med. Antoni Pyrkosz

Imi¢ i nazwisko osoby
prowadzacej / 0sob
prowadzacych

dr n. med. Antoni Pyrkosz

1.2.Formy zaje¢ dydaktycznych, wymiar godzin i punktéw ECTS

Wykt. Cw. Konw.

Lab. Sem. ZP Prakt. Inne (jakie?) | Liczba pkt ECTS

15 15

- - - - - 2

1.3. Sposéb realizacji zajeé

[ zajecia w formie tradycyjnej

1.4. Forma zaliczenia przedmiotu/ modutu ( z toku) ( egzamin, zaliczenie z ocena, zaliczenie bez oceny)

2.WYMAGANIA WSTEPNE

Wiedza z zakresu anatomii, biochemii, fizjologii i patofizjologii.

3. CELE, EFEKTY KSZTALCENIA , TRESCI PROGRAMOWE | STOSOWANE METODY DYDAKTYCZNE




3.1. Cele przedmiotu/modutu

C1

Przekazanie wiedzy z zakresu podstaw genetyki klinicznej oraz technik biologii molekularnej i
ich zastosowanie

c2 Diagnostyka chorob genetycznych. Znaczenie konsultacji i badan genetycznych
w najczestszych schorzeniach uwarunkowanych genetycznie

3.2 EFEKTY KSZTALCENIA DLA PRZEDMIOTU/ MODULU ( WYPEENIA KOORDYNATOR)

EK ( efekt Tre$¢ efektu ksztalcenia zdefiniowanego dla przedmiotu (modutu) | Odniesienie do
ksztalcenia) efektow
kierunkowych
(KEK)

EK_01 opisuje aberracje autosoméw i heterosoméw bedace przyczyna c.wv
chordb, w tym nowotworow onkogenezy

EK 02 zna podstawy diagnostyki mutacji genowych i chromosomowych | C.W9
odpowiedzialnych za choroby dziedziczne oraz nabyte, w tym
nowotworowe

EK_03 okresla korzysci i zagrozenia wynikajace z obecnosci w C.wW10
ekosystemie organizméw modyfikowanych genetycznie (GMO)

EK_04 zna genetyczne mechanizmy nabywania lekooporno$ci przez C.wi1
drobnoustroje i komorki nowotworowe

EK 05 zna i rozumie przyczyny, objawy, zasady diagnozowania i E.W35
postgpowania terapeutycznego w najczestszych chorobach
dziedzicznych

EK_06 zna podstawowe kierunki rozwoju terapii, w szczegdlnosci Cc.wi4l
mozliwosci terapii komorkowej, terapii genowej i celowanej w
okreslonych chorobach

EK 07 identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych C.U2

EK 08 potrafi podjac¢ decyzje o potrzebie wykonania badan C.U3
cytogenetycznych i molekularnych

EK_09 wykonuje pomiary morfometryczne, analizuje morfogram i C.U4
zapisuje kariotypy chordb

EK 10 szacuje ryzyko ujawnienia si¢ danej choroby u potomstwa w C.U5
oparciu o predyspozycje rodzinne i wptyw czynnikoéw
srodowiskowych

EK 11 Kieruje si¢ dobrem chorego, stawiajac je na pierwszym miejscu K.02.

3.3 TRESCI PROGRAMOWE (wypelnia koordynator)
A. Problematyka wyktadu

Tres$ci merytoryczne

1. Przypomnienie podstaw dotyczacych informacji

genetycznej/dziedzicznej oraz sposobow dziedziczenia — dziedziczenie

wg klasycznych praw oraz atypowe formy dziedziczenia

2. Kliniczne podstawy diagnostyki genetycznej — wywiad genetyczny,

fenotyp morfologiczny - ocena dysmorfologiczna, diagnostyka
obrazowa, biochemiczna, cytogenetyczna, cytogenetyczno-
molekularna, testy genetyczne

3. Genetyka rozwoju i wrodzone wady rozwojowe — ich uwarunkowanie

4. Medycyna spersonalizowana — podstawy farmakogenetyki i strategie




terapii medycznych

5. Immunogenetyka i onkogenetyka

6. Opodznienie w rozwoju, zaburzenia poznawcze, emocji i ekspresji
emocji, motywacji oraz myslenia; neurogenetyka — wybrane
zagadnienia

7. Choroby sieroce — na podstawie wrodzonych wad metabolizmu

8. Genetyka kliniczna w réznych specjalnosciach medycznych oraz
podstawy poradnictwa genetycznego

B. Problematyka ¢wiczen

Tres$ci merytoryczne

1. Wstep — elementy badania podmiotowego — ,,wywiad genetyczny”.

2. Wstep — podstawy badania fizykalnego-przedmiotowego. Prawidtowy
rozwdj osobniczy. Cechy prawidtowe a nieprawidtowe —wprowadzenie
do diagnostyki dysmorfologicznej.

3. Profesjonalne internetowe bazy danych - Online Mendelian Inheritance
in Man [OMIM]; The Online Metabolic and Molecular Bases of
Inherited Disease [OMMBIB]; Orohanet; NEUROMUSCULAR
DISEASE CENTER; Retinal Information Network [RetNet]; inne) i
dedykowane — specjalistyczne bazy danych stuzace do oceny
dysmorfologicznej, neurogenetycznej (LMD — London Medical
Databases: LDDB - London Dysmorphology Database, London
Dysmorphology Database, London Neurogenetics Database &
Dysmorphology Photo Library on CD-ROM, GENEEYE - The
London Ophthalmic Genetics Database; POSSUM - Pictures of
Standard Syndromes and Undiagnosed Malformations , SYNDROC);
FACE2GENE i inne; ,,atlasy genetyczne”. Jak w praktyce korzystac z
tych danych.

4. Charakterystyczne cechy kliniczne wystgpujace u 0sob z
niezrownowazonymi aberracjami chromosomowymi - dotyczace
zaburzen ilosciowych i strukturalnych chromosomow,
rozpoznawanych z uzyciem technik cytogenetyki klasycznej.

5. Charakterystyczne cechy kliniczne wystepujace u 0sob z zaburzeniami
,»genow przylegtych”. Charakterystyczne cechy kliniczne w
wybranych przypadkach zaburzen epigenetycznych.

6. Podstawowe cechy kliniczne i diagnostyka w wybranych zaburzeniach
jednogenowych - o autosomalnym dominujgcym charakterze.

7. Podstawowe cechy kliniczne i diagnostyka w wybranych zaburzeniach




jednogenowych - 0 autosomalnym recesywnym charakterze.

8. Podstawowe cechy kliniczne i diagnostyka w wybranych zaburzeniach
jednogenowych sprzgzonych z gonosomami.

9. Genetyka kliniczna w ,,Ginekologii i Potoznictwie”, ,,Andrologii”,
»Seksuologii”. Genetyczne aspekty niepowodzen cigzowych i
nieplodnos$ci pierwotnej - problemy zwiazane z rozrodczoscig -
nieptodno$¢ meska, zeniska, nawracajace poronienia i martwe porody;
zaburzenia rozwoju pfci (disorders of sex development — DSD); sex a
gender, transseksualizm — transgenderyzm, homoseksualizm.

10. Genetyka kliniczna w ,,Perinatologii”, ,,Neonatalogii”, ,,Pediatrii”.
Biologia rozwoju - wrodzone wady rozwojowe — etiologia,
postepowanie diagnostyczne na wybranych przyktadach.

11. Genetyka kliniczna w ,,Pediatrii Metabolicznej”, ,,Biochemii
Klinicznej” 1 ,,Endokrynologii”. Wybrane zaburzenia metaboliczne i
endokrynologiczne - podstawowe stany kliniczne, ze szczegélnym
zwrdceniem uwagi na "stany nagle".

12. Genetyka kliniczna w ,,Neurologii”, ,,Psychiatrii”’. Wybrane stany
neurologiczne i zaburzen psychicznych - ich uwarunkowanie,
diagnostyka.

13. Genetyka kliniczna w ,,Onkologii”. ,,Nowotwory dziedziczne” -
postegpowanie - profilaktyka, diagnostyka, terapia celowana.

14. Genetyka Kliniczna w réznych dyscyplinach/specjalizacjach
medycznych, w ,,Praktyce Lekarza Rodzinnego”. Predyspozycje
genetyczne i wptyw czynnikow srodowiskowych, w tym trybu zycia,
w schorzeniach 0s6b dorostych, na przyktadzie najczgsciej
wystepujacych chorob , . kompleksowych” — | ,cywilizacyjnych”.

15. Poradnictwo genetyczne i diagnostyka prenatalna - wybrane przyktady,
wskazania do diagnostyki prenatalnej. Dylematy etyczne zwigzane z
genetyka kliniczna.

34 METODY DYDAKTYCZNE

Wyklady - wyklad problemowy/wykilad z prezentacjg multimedialng
Cwiczenia - praca w grupach/rozwigzywanie zadan/ dyskusja/omawianie przypadkow klinicznych
Praca wlasna studenta: praca z ksigzka



4 METODY | KRYTERIA OCENY
4.1 Sposoby weryfikacji efektow ksztalcenia

Symbol efektu Metody oceny efektow ksztatcenia Forma zajgé
(np.: kolokwium, egzamin ustny, egzamin pisemny, dydaktycznych (W,
projekt, sprawozdanie, obserwacja w trakcie zajec) ¢w, ...)

EK_01 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, C

EK_02 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, CW

EK 03 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, CW

EK 04 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, CW

EK 05 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, CW

EK 06 zaliczenie koncowe pisemne W

EK_07 kolokwium CW

EK 08 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, CW

EK 09 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, CW

EK 10 zaliczenie koncowe pisemne, kolokwium W, CW

4.2 Warunki zaliczenia przedmiotu (kryteria oceniania)

Informacje dotyczace zasad realizacji przedmiotu zawarte sa w Regulaminie zaj¢¢ klinicznych, z
ktorym kazdy student ma obowigzek zapozna¢ si¢ przed rozpoczeciem zajec.

Wyklady

Warunkiem przystgpienia do zaliczenie koncowego pisemnego jest uzyskanie pozytywnej oceny z
cwiczen.

Kryteria oceny:

Ocena wiedzy (EK_01-EK_05):

5.0 — wykazuje znajomo$¢ kazdej z tresci ksztalcenia na poziomie 93%-100%
4.5 — wykazuje znajomos¢ kazdej z tresci ksztatcenia na poziomie 85%-92%
4.0 — wykazuje znajomosc¢ kazdej z tresci ksztatcenia na poziomie 77%-84%
3.5 —wykazuje znajomos$¢ kazdej z tresci ksztatcenia na poziomie 69%-76%
3.0 — wykazuje znajomos$¢ kazdej z tresci ksztalcenia na poziomie 61%-68%
2.0 — wykazuje znajomo$¢ kazdej z treéci ksztatcenia ponizej 60%

Cwiczenia:
- zaliczenie pisemne
- obserwacja pracy studenta

- ocena aktywnosci studenta w czasie zaje¢
- dyskusja w czasie zajgé

Ocena umiejetnosci (EK_06-EK_10):

5.0 — student aktywnie uczestniczy w zajeciach, jest dobrze przygotowany, w bardzo dobrym stopniu
zna podstawowe pojecia z zakresu genetyki, analizuje krzyzowki genetyczne, prawidtowo
identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych

4.5 — student aktywnie uczestniczy w zajeciach,

w dobrym stopniu zna podstawowe pojecia z zakresu genetyki, analizuje krzyzowki genetyczne,
prawidtowo identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych




4.0 — student aktywnie uczestniczy w zajeciach, jest poprawiany, w dobrym stopniu zna podstawowe
pojecia z zakresu genetyki, analizuje krzyzowki genetyczne, identyfikuje wskazania do wykonania
badan prenatalnych niekiedy popetniajac btedy

3.5 —student uczestniczy w zajgciach, jego zakres przygotowania nie pozwala na cato§ciowe
przedstawienie omawianego problemu, w dostatecznym stopniu zna podstawowe pojecia z zakresu
genetyki, analizuje krzyzowki genetyczne, identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych
popeiajac biedy

3.0 — student uczestniczy w zajeciach, w dostatecznym stopniu zna podstawowe pojecia z zakresu
genetyki, analizuje krzyzowki genetyczne, identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych
czesto popetniajac bledy

2.0 — student biernie uczestniczy w zajeciach, nie opanowat w dostatecznym stopniu podstawowych
pojec z zakresu genetyki, analizuje krzyzowki genetyczne czgsto popetniajac btedy, nieprawidtowy
identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych

Ocena kompetencji spotecznych (EK_11)::
- ocenianie ciggle przez nauczyciela (obserwacja)
- dyskusja w czasie zajgé

5. Calkowity naklad pracy studenta potrzebny do osiggniecia zalozonych efektéw w godzinach oraz
punktach ECTS

= .- Srednia liczba godzin na zrealizowanie

orma aktywnosci , .
aktywnosci

Godziny kontaktowe wynikajace planu z studiow 30

Inne z udziatem nauczyciela 3

(udziat w konsultacjach, egzaminie)

Godziny niekontaktowe — praca wtasna studenta 25

(przygotowanie do zajeé¢, egzaminu, napisanie

referatu itp.)

SUMA GODZIN 58

SUMARYCZNA LICZBA PUNKTOW ECTS 2

6. PRAKTYKI ZAWODOWE W RAMACH PRZEDMIOTU/ MODULU

wymiar godzinowy -

zasady i formy odbywania praktyk -

7. LITERATURA

Literatura podstawowa:

1. Genetyka Medyczna — Tobias ES, Connor M., Ferguson-Smith M. przektad
pod red. A. Latos-Bielenskiej PZWL Warszawa 2013.

2. Genetyka medyczna - Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J., White R.L.: Wyd.
Il, red. wyd. pol. Bogdan Katuzewski, 2018.

3. Genetyka cztowieka. Rozwigzywanie probleméw medycznych. Bruce R. Korf.
PWN Warszawa 2003. Przektad pod redakcjg A Pawlaka.

Literatura uzupetniajgca:




1. Onkogenetyka - teoria i praktyka kliniczna. A. Stembalska, K. Pesz, M.M.
Sasiadek, UM Wroctaw Wydawnictwo Wroctaw 2015

Akceptacja Kierownika Jednostki lub osoby upowaznionej



