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1. PODSTAWOWE INFORMACJE O PRZEDMIOCIE

Nazwa przedmiotu Genetyka ogolna

Kod przedmiotu* Gen/C

B?gvv\\géig?:jsﬂgrunek Kolegium Nauk Medycznych
,r\clazzlivzvjjgac(i?gitldmio ¢ Instytut Nauk Medycznych
Kierunek studiow Lekarski

Poziom studiow Jednolite magisterskie

Profil Praktyczny

Forma studiow Stacjonarne/niestacjonarne
Rok i semestr/y studiow | Rok Il semestr 3

Rodzaj przedmiotu Obowigzkowy

Jezyk wyktadowy Jezyk polski

Koordynator Prof. dr hab. n. med. Izabela Zawlik

Imie i nazwisko osoby
prowadzacej [ osob
prowadzacych

Prof. dr hab. n. med. Izabela Zawlik
Prof. dr hab. n. med. Hayane Akopyan

* -opcjonalnie, zgodnie z ustaleniami w Jednostce

1.1.Formy zajec¢ dydaktycznych, wymiar godzin i punktow ECTS

Semestr . Inne Liczba pkt.
o Wykt. | Cw. | Konw. | Lab. | Sem. | ZP Prakt. (jakie?) ECTS
3 20 10 - - o] - o] - 3

1.2. Sposab realizacji zajec
X zajecia w formie tradycyjnej
X zajecia realizowane z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtosc

1.3 Forma zaliczenia przedmiotu (z toku) (egzamin, zaliczenie z oceng, zaliezenie bezoceny)

2.WYMAGANIA WSTEPNE

Student powinien zna¢ podstawy biochemii i biologii molekularnej.




3. CELE, EFEKTY UCZENIA SIE , TRESCI PROGRAMOWE | STOSOWANE METODY DYDAKTYCZNE

3.1 Cele przedmiotu

C1 Poznanie podstawowych terminow i najwazniejszych odkry¢ z zakresu genetyki
C2 Poznanie wptywu gendw na procesy komorkowe i fenotyp
c3 Poznanie zasad dziedziczenia cech monogenowych i wieloczynnikowych

Cc4 Poznanie rodzajow i skutkow aberracji chromosomowych

C5 Poznanie mozliwosci diagnostycznych chordb uwarunkowanych aberracjami chromosomowymi
Cé Poznanie mozliwosci diagnostycznych choréb uwarunkowanych mutacjami genowymi
c7 Nabycie umiejetnosci rozpoznawania sposobu dziedziczenia cech i chordb cztowieka

C8

problemow zdrowotnych

Nabycie umiejetnosci doboru odpowiednich badan genetycznych w zaleznosci od rodzaju

C9 Nabycie umiejetnosci interpretacji wynikow badan cytogenetycznych i molekularnych

3.2 Efekty uczenia sie dla przedmiotu

Odniesienie do

EK (efekt . L . . .
( . Tresc efektu uczenia sie zdefiniowanego dla przedmiotu efektow
uczenia sie) . X
kierunkowych

EK_o1 Zna podstawowe pojecia z zakresu genetyki; C.Wa.

EK_o02 Opisuje zjawiska sprzezenia i wspdtdziatania gendw; C.wa.

EK_o3 Opisuje prawidtowy kariotyp cztowieka oraz rézne typy C.W3.
determinacji ptci;

EK_o4 Opisuje budowe chromosoméw oraz molekularne podtoze | C.W4.
mutagenezy;

EK_o5 Zna zasady dziedziczenia réznej liczby cech, dziedziczenia cech | C.W5.
ilosciowych, niezaleznego dziedziczenia cech oraz dziedziczenia
pozajadrowej informacji genetycznej;

EK_o6 Zna uwarunkowania genetyczne grup krwi cztowieka oraz | C-W6.
konfliktu serologicznego w uktadzie Rh;

EK_o7 Opisuje aberracje autosomow i heterosomow bedace przyczyng | C.W7.
choroéb, w tym nowotwordw i onkogenezy;

EK_o8 Zna czynniki wptywajace na pierwotng i wtérng réwnowage | C.W8.
genetyczng populacji;

EK_og Analizuje krzyzowki genetyczne oraz rodowody cech i chordb | C.Ux.

cztowieka, a takze ocenia ryzyko urodzenia sie dziecka z
aberracjami chromosomowymi;

LW przypadku $ciezki ksztatcenia prowadzacej do uzyskania kwalifikacji nauczycielskich uwzglednié¢ réwniez efekty
uczenia sie ze standarddw ksztatcenia przygotowujgcego do wykonywania zawodu nauczyciela.




3.3 Tresci programowe

A. Problematyka wyktadu

Tresci merytoryczne

Wprowadzenie — ,cztowiek wobec zagadki dziedziczenia” — rozwoj nauk podstawowych i ich wptyw na
Swiatopoglad i zdrowie cztowieka; powstanie i rozwdj genetyki — wielkie odkrycia i rola przypadky;
udziat Polakow;

Fenomen zycia — molekularne podtoze — jednosc¢ i roznorodnosc form; ciggtosc gatunku i ewolucyjny
charakter rozwoju w zaleznosci od warunkow srodowiskowych; genom cztowieka, dlaczego jestesmy
podobni - rodziny genéw

Komdrka jako integralna jednostka organizmu; sygnalizacja miedzykomorkowa; organizacja informacji
genetycznej w komdrce; molekularne podstawy dziedziczenia —podziat komodrek somatycznych i linii
germinalnej oraz cykl komérkowy — wprowadzenie do kancerogenezy

Gen i jego funkcja oraz zmiennos¢ genetyczna — polimorfizm i btedy wynikajace z nieprawidtowosci
powstatych w materiale zawierajgcym informacje genetyczna — aberracje chromosomowe, mutacje
genowe; zmiany epigenetyczne

~Naprawa btedow” — ,geny naprawy”; mozliwosci i ograniczenia terapii genowej

Podstawowe prawa dziedziczenia — wybrane przyktady kliniczne

Zrdznicowanie populacji — ,genetyka populacyjna” i dziedziczenie wieloczynnikowe

Podstawy ,badania genetycznego” — badanie kliniczne a testy genetyczne

B. Problematyka cwiczen audytoryjnych, konwersatoryjnych, laboratoryjnych, zajec
praktycznych

Tresci merytoryczne

Zastosowania klasycznych metod badan chromosomoéw. Wskazania do wykonania badania
cytogenetycznego, morfologia chromosomow, kariotyp, kariogram, klasyczne metody badania
chromosomoéw: GTG, CBG, RBG, Ag-NOR, HRT, zasady badania limfocytow, fibroblastow, amniocytow.

Znaczenie metod cytogenetyki molekularnej w badaniu genetycznym. Fluorescencyjna hybrydyzacja in
stu (FISH), rodzaje sond, porownawcza hybrydyzacja genomowa (CGH), metoda mikromacierzy,
technika MLPA jako narzedzie do diagnostyki aberracji chromosomowych.

Aberracje chromosomowe bedgce przyczyna zespotéw chromosomowych. Podziat aberrac;ji
chromosomowych, przyczyny powstawania aberracji chromosomowych, mozaikowosc i
pseudomozaikowos¢, zapis aberracji chromosomowych wg ISCN, skutki nosicielstwa aberracji
zréwnowazonych i niezrownowazonych, zespoty uwarunkowane aberracjami chromosomowymi.

Diagnostyka molekularna choréb genetycznie uwarunkowanych. Klasyfikacja mutacji enowych, mutacje
dynamiczne, zjawisko antcypacji, disomia jednorodzicielska —przyczyny i skutki, test metylacji DNA,
genetyczne przyczyny niepetnosprawnosci intelektualnej, badania genetycznych uwarunkowan




trombofilii, diagnostyka genetyczna niepowodzen cigzowych.

Rozpoznawanie typow dziedziczenia cech i chordb cztowieka — rozwigzywanie krzyzowek
genetycznych. Sporzadzanie i analiza rodowodow.

3.4 Metody dydaktyczne

Wykiad: wykiad problemowy, wyklad z prezentacjq multimedialng, metody ksztatcenia na odleglos¢
Cwiczenia: praca w grupach, rozwigzywanie zadan, dyskusja, metody ksztatcenia oparte na kontakcie
bezposrednim oraz na odleglos¢

4. METODY | KRYTERIA OCENY

4.1 Sposoby weryfikacji efektow uczenia sie

Metody oceny efektow uczenia sie Forma zajec
Symbol efektu (np.: kolokwium, egzamin ustny, egzamin pisemny, dydaktycznych
projekt, sprawozdanie, obserwacja w trakcie zajec) (w, Cw, ...)

EK_o01 kolokwium w, CW

EK_o02 referat W

EK_o3 kolokwium cw

EK_o4 kolokwium w, CW

EK_os referat W

EK_o6 kolokwium cw

EK_o7 kolokwium w, CW

EK_o8 referat W

EK_og kolokwium, sprawozdanie cw

4.2 Warunki zaliczenia przedmiotu (kryteria oceniania)

Wyktady (EK_o1, EK_02, EK_o4, EK_os, EK_o7, EK_08)
Cwiczenia (EK_o1, EK_o3, EK_o4, EK_06, EK_o7, EK_o9)

Pozytywna ocena z kolokwium koricowego i kolokwiow czastkowych, pozytywna ocena sprawozdan,
100% obecnosci na zajeciach.

Kryteria oceniania:

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

Ocene pozytywna z przedmiotu mozna otrzymac wytgcznie pod warunkiem uzyskania pozytywnej
oceny za kazdy z ustanowionych efektow ksztatcenia.




5. CALKOWITY NAKEAD PRACY STUDENTA POTRZEBNY DO OSIAGNIECIA ZALOZONYCH
EFEKTOW W GODZINACH ORAZ PUNKTACH ECTS

- Srednia liczba godzin na zrealizowanie
Forma aktywnosci L
aktywnosci
Godziny kontaktowe wynikajace 30
z harmonogramu studiow
Inne z udziatem nauczyciela akademickiego 3
(udziat w konsultacjach, egzaminie)
Godziny niekontaktowe — praca witasna 45
studenta
(przygotowanie do zaje¢, egzaminu, napisanie
referatu itp.)
SUMA GODZIN 78
SUMARYCZNA LICZBA PUNKTOW ECTS 3
* Nalezy uwzglednic, ze 1 pkt ECTS odpowiada 25-30 godzin catkowitego naktadu pracy

studenta.

6. PRAKTYKI ZAWODOWE W RAMACH PRZEDMIOTU

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, 2013 .

2. Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J., White R.L.: Genetyka medyczna.
Wyd. ll, red. wyd. pol. Bogdan Katuzewski, 2013

Literatura uzupetniajaca:
1. Badania cytogenetyczne w praktyce klinicznej, A. Tomaszewska, M.
Srebniak Wydawnictwo Lekarskie PZWL, 2008

2. Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej pod
redakcja J. Bala. PWN Warszawa 2008 i nowsze wydania

3. Genetyka medyczna. Notatki z wyktaddw. John R. Bradley, David R,
Johnson, Barbara R. Pober, red. wyd. pol. Tadeusz Mazurczak, PZWL,
2008

4. Genetyka. JM Friedman pod red. J. Limona. U&P 1997.

Akceptacja Kierownika Jednostki lub osoby upowaznionej



