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TRESCI MERYTORYCZNE

WYKLAD
1. Podstawowe pojecia i definicje: struktura DNA, replikacja DNA,
transkrypcja i translacja, struktura chromosomu, cykl komérkowy i

podziaty komérkowe. Rodzaje mutacji i ich konsekwencje. Podstawowe
molekularne testy diagnostyczne. Nieprawidtowosci liczby i struktury
chromosomow. Podstawowe metody diagnostyki cytogenetycznej. Rodzaje

cech dymorficznych, mechanizm i etiologia powstawania wad
rozwojowych.  Zasady przeprowadzania wywiadu rodzinnego i
sporzadzania rodowodu. 2. Choroby spowodowane aberracjami

chromosomowymi: aneuploidie autosomalne, aneuploidie chromosoméw
ptciowych, poliplodie, zespoty delecyjne i mikrodelecyjne, zespoty
zwigzane z niestabilnoscia chromosomdéw. Pojecie epigenetyki i
imprintingu genomowego. 3. Dziedziczenie jednogenowe (mendlowskie):
autosomalnie dominujgce, autosomalnie recesywne, dominujace i
recesywne sprzezone z picig, atypowe - omodwienie na przyktadach
wybranych jednostek chorobowych. 4. Choroby mitochondrialne
warunkowane mutacjami DNA mitochondrialnego i jadrowego. Choroby
metaboliczne. Neurogenetyka. 5. Dziedziczenie wielogenowe, zaleznosci
pomiedzy predyspozycjg genetyczng a czynnikami Srodowiskowymi -
choroby wieloczynnikowe. Rozwdéj genetyki a nowe klasyfikacje choréb i
mozliwosci terapeutyczne - medycyna personalizowana: omdwienie na
przypadkach klinicznych. Podsumowanie bloku wyktadéw z genetyki
klinicznej.

SEMINARIUM

Zakres tematyczny seminaridw pozostaje powigzany z tematyka
wyktadow. Seminaria majg na celu utrwalenie zakresu tematycznego
wyktaddéw i nauke praktycznego wykorzystania wiedzy zdobytej w trakcie
bloku wyktadowego. Zakres tematyczny seminaridw: Poradnictwo
genetyczne. Aberracje chromosomowe. Zespoty mikrodelecyjne.
Zaburzenia réznicowania pici. Fakomatozy, neurogenetyka. Genetyczna
diagnostyka prenatalna. Onkogenetyka.

CWICZENIA

Zakres tematyczny ¢wiczen i seminaridw pozostaje powigzany z tematyka
wyktadéw. Seminaria i ¢wiczenia maja na celu utrwalenie zakresu
tematycznego wyktadéw i nauke praktycznego wykorzystania wiedzy
zdobytej w trakcie bloku wyktadowego. Zakres tematyczny <¢wiczen:
Analiza rodowodowa. Analiza fenotypu morfologicznego. Cytogenetyka.
Wybrane zespoty uwarunkowane genetycznie w praktyce klinicznej.
Zakres tematyczny seminariéw: Poradnictwo genetyczne. Aberracje
chromosomowe. Zespoty mikrodelecyjne. Zaburzenia réznicowania pfci.
Fakomatozy, neurogenetyka. Genetyczna diagnostyka prenatalna.
Onkogenetyka.

CEL KSZTALCENIA
Poznanie zasad dziedziczenia, etiologii, symptomatologii i postepowania
lekarskiego w chorobach o podtozu genetycznym. Opanowanie
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specjalistycznego  mianownictwa dysmorfologicznego oraz zasad
opisywania i interpretacji wynikédw badan genetycznych. Poznanie i
wykorzystanie w praktyce umiejetnosci okreslenia wskazan do wykonania
badan genetycznych w diagnostyce pre- i postnatalnej. Opanowanie
umiejetnosci prowadzenia wywiadu, badania i udzielania porad
genetycznych. Zapoznanie z problemami etyczno-moralnymi i prawnymi
zwigzanymi z diagnostykg i poradnictwem genetycznym. Umiejetnosé
rozpoznania choroby o podtozu genetycznym i opracowania porady
genetycznej. Uzyskanie nowoczesnej i aktualnej wiedzy w zakresie
klasycznych i nowatorskich metod diagnostyki cytogenetycznej i
molekularnej (kariotyp, FISH, MLPA, mikromacierze, sekwencjonowanie
Sangera, sekwencjonowanie nastepnej generacji ze szczegdlnym
uwzglednieniem badah catoeksomowych). Zapoznanie sie z mozliwosciami
prewencji pierwotnej, wtérnej i trzeciorzedowej wybranych choréb
dziedzicznych.

OPIS EFEKTOW UCZENIA SIE PRZEDMIOTU W ODNIESIENIU
DO OPISU CHARAKTERYSTYK DRUGIEGO STOPNIA EFEKTOW
UCZENIA SIE DLA KWALIFIKAC])I NA POZIOMACH 6-8
POLSKIEJ RAMY KWALIFIKAC])I W ODNIESIENIU DO
DYSCYPLIN NAUKOWYCH | EFEKTOW KIERUNKOWYCH

Symbole efektow M/NMA_P7S_WG+++, M/NMA_P7S_UW+++,
dyscyplinowych: M/NMA_P7S_KR+

C.W3.+, C.W42.+, B.W13.+, CW9.+, K4.+,
C.W41.+, KA7_UO1+, C.W4.+, K.1.+, D.U8.+,

. C.U3.+, C.W6.+, C.UA+, K3.4, EUL6.4,
Symbole efekt.ow C.UL+ C.U5.4+, CW5.+. D.U17.+, K.7.+,
kierunkowych: C.U2.+ D.U6.+, EW37.+, D.U15.+, C.W2.+,

KA7_UK2+, KA7_UK4+, CW8.+, KA7_KR1+,
B.U10.+, C.W1.+, K.8.+, CW7.+

EFEKTY UCZENIA SIE:

Wiedza:
W1 - Znajomos$¢ podstawowych pojec z zakresu genetyki. Znajomos¢
struktury DNA, RNA i chromatyny. Znajomos¢ oddziatywan

miedzykomérkowych, podstawowych szlakéw transdukcji sygnatu w
komoérce i ich zaburzeh w okreslonych jednostkach chorobowych.
Znajomos¢ podstawowych proceséw na poziomie komdrkowym.
Poznanie funkcji genomu, transkryptomu i proteomu oraz metod
laboratoryjnych stuzgcych ich badaniu. Umiejetnos¢ wyszukiwania
zjawisk sprzezenia i wspédidziatania gendw. Znajmomos¢ podstaw
dziedziczenia Mendlowskiego i nie-Mendlowskiego. Poznanie metod
bioinformatycznych  wykorzystywanych W  najnowoczesniejszych
analizach genetycznych. Umiejetnos¢ opisu prawidtowego kariotypu
cztowieka, wyboru odpowiednich metod diagnostycznych stuzacych do
rozpoznawania aberracji chromosomowych, choréb uwarunkowanych
mono-/oligo-/poligenowo lub zwigzanych 2z zaburzeniami procesu
metylacji DNA. Poznanie podstaw genetyki populacyjnej. Znajomosé
uwarunkowanh genetycznych grup krwi cztowieka.

Umiejetnosci:

Ul - Umiejetnos¢ doboru analizy cytogenetycznej i molekularnej w
zaleznosci od obserwowanego u pacjenta fenotypu. Umiejetnos¢
poinformowania pacjenta o celu, przebiegu i ewentualnym ryzyku
proponowanych badahn genetycznych i uzyskania Swiadomej zgody
pacjenta na ich przeprowadzenie. Umiejetnos¢ tworzenia rodowodéw,
ich interpretacji oraz szacowania ryzyka ponownego wystgpienia
przypadku w rodzinie pacjenta. Umiejetnos¢ identyfikacji wskazah do
przeprowadzenia badah prenatalnych. Umiejetnos¢ analizy kariotypdéw
oraz wynikdw badah molekularnych. Umiejetnos¢ przekazania
pacjentowi i jego rodzinie niekorzystnych informacji co do rokowania i
ryzyka powtdrzenia sie choroby. Umiejetnos¢ korzystania z
nowoczesnych ogdélnodostepnych baz genetycznych, wyszukiwania i




krytycznej analizy piSmiennictwa pod wzgledem wiarygodnosci i jakosci
danych naukowych.

Kompetencje spoteczne:

Kl - Znajomos$¢ praw pacjenta i zasad przestrzegania tajemnicy
lekarskiej. Zdolnos$¢ kierowania sie i priorytetowania dobra chorego.
Umiejetnos¢ nawigzywania i utrzymywania petnego szacunku kontaktu z
pacjentem z genetycznie uwarunkowang chorobg, ze szczegdlnym
uwzglednieniem choréb neurodegeneracyjnych. Umiejetnos¢
przestrzegania zasad etyki lekarskiej i akademickiej.

FORMY | METODY DYDAKTYCZNE:

Wyktad(W1;):Wyktady teoretyczne z =zastosowaniem prezentacji
audiowizualnych oraz metod problemowych (metoda przypadku,
dyskusja dydaktyczna, burza mézgu, drzewo decyzyjne)
Seminarium(W1;U1;K1;):Poszerzenie  tematyki wyktadéw poprzez
prezentacje wybranych probleméw i przypadkéw klinicznych z aktywng
dyskusjg w grupie seminaryjne;j.

Cwiczenia(W1;U1;K1;):Prezentacja przypadkéw klinicznych z dyskusjg w
grupie ¢wiczeniowe;.

FORMA | WARUNKI WERYFIKAC)I EFEKTOW UCZENIA SIE:
Wyktad (Kolokwium pisemne) - Wyktady odbywajg sie wedtug
ustalonego harmonogramu. Obecnos¢ na wyktadach jest obowigzkowa i
jest sprawdzana na poczatku, podczas lub na koncu wyktadu.
Dopuszczalna jest jedna nieobecnos¢ usprawiedliwiona. W przypadku
jednej nieobecnosci usprawiedliwionej student jest zobowigzany
przygotowac referat na zadany temat z zakresu materiatu wyktadowego.
W ostatnim dniu bloku wyktadowego przeprowadzane jest testowe
kolokwium pisemne z zakresu tematycznego wyktadéw. Kolokwium
pisemne skfada sie z 30 pytan testowych jednokrotnego wyboru.
Warunkiem uzyskania zaliczenia jest poprawna odpowiedZ na
przynajmniej 20 z 30 pytah (66%). W przypadku nieuzyskania
wymaganej do zaliczenia liczby poprawnych odpowiedzi podczas
koncowego kolokwium pisemnego student jest zobowigzany
przygotowac referat na zadany temat z zakresu materiatu wyktadowego.
- W1

Seminarium (Udziat w dyskusji) - Do kazdych zaje¢ nalezy przygotowad
sie teoretycznie opanowujgc niezbedne wiadomosci w oparciu o
wskazang przez prowadzgcego literature lub materiaty pomocnicze.
Poszczegdblne zajecia ocenia i zalicza prowadzacy zajecia. Przy ocenie i
zaliczeniu bierze sie pod uwage przygotowanie teoretyczne oraz
aktywnos¢ w trakcie zaje¢. - W1, Ul, K1

Cwiczenia (Ocena pracy i wspélpracy w grupie) - Warunkiem zaliczenia
¢wiczen jest obecnos¢ na wszystkich zajeciach, aktywny udziat w ocenie
i dyskusji nad prezentowanymi przypadkami klinicznymi. - W1, U1, K1

LITERATURA PODSTAWOWA:
1. Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.]., Genetyka medyczna, Wyd.
Elsevier, R. 2021
2. Connor J.M., Ferguson-Smith M.A., Podstawy genetyki medycznej,
Wyd. Wydawnictwo Lekarskie PZWL, R. 1998
3. Friedman JM i wsp., Genetyka, Wyd. Urban i Partner, R. 2000
4. Korniszewski L., Dziecko z zespotem wad wrodzonych. Diagnostyka
dysmorfologiczna, Wyd. Wydawnictwo Lekarskie PZWL, R. 2005
5. Kapelahska-Pregowska )., Prawne i bioetyczne aspekty testow
genetycznych, Wyd. Wolters Kluwer Polska, R. 2011
1. https://www.omim.org/
2. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/

LITERATURA UZUPELNIAJACA:

1. Bennett R.L., The Practical Guide to the Genetic Family History, Wyd.
Wiley-Blackwell, R. 2010

2. Darras B.T., Jones H.R., Ryan M.M., De Vivo D.C., Neuromuscular




Disorders of Infancy, Childhood, and Adolescence, Second Edition: A
Clinician's Approach, Wyd. Academic Press, R. 2014

3. Demkow U., Ploski R., Applications for Next-Generation Sequencing,
Wyd. Academic Press, R. 2016

4. Firth H.V., Hurst J.A., Oxford Desk Reference Clinical Genetics, Wyd.
Oxford University Press, R. 2017

5. Jones K.L., Jones M.C., Del Campo M., Smith's Recognizable Patterns
of Human Malformation, Wyd. Elsevier, R. 2013

6. Pevsner |., Bioinformatics and Functional Genomics, Wyd. Wiley-
Blackwell, R. 2015

7. Rosenberg R.N., Pascual J.M., Rosenberg's Molecular and Genetic
Basis of Neurological and Psychiatric Disease, Wyd. Academic Press, R.
2015

8. Wood N., Neurogenetics: A Guide for Clinicians, Wyd. Cambridge
University Press, R. 2012

9. Trygve T., Handbook of Epigenetics: The New Molecular and Medical
Genetics, Wyd. Academic Press, R. 2011

10. Sadler T.W., Langman's Medical Embryology, Wyd. LWW, R. 2015
1. https://www.uniprot.org/

2. https://www.genecards.org/

3. https://www.face2gene.com/
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Genetyka kliniczna

Na przyznana liczbe punktéw ECTS sktadajg sie:

1. Godziny kontaktowe z nauczycielem akademickim:

- udziat w: Wyktad None h
- udziat w: Seminarium None h
- udziat w: Cwiczenia None h
- konsultacje 2.0h
OGOLEM: 2.0 h

2. Samodzielna praca studenta:

Przeanalizowanie aktualnego pismiennictwa 48.00 h
dotyczacego wybranych jednostek

chorobowych celem pézniejszego czynnego

udziatu w dyskusji podczas zajec.

OGOLEM: 48.0 h
godziny kontaktowe + samodzielna praca studenta OGOLEM: 50.0 h

1 punkt ECTS = 25-30 h pracy przecietnego studenta,
liczba punktéw ECTS= 50.0 h : 25.0 h/ECTS = 2.00 ECTS

Srednio: 2.0 ECTS

- w tym liczba punktéw ECTS za godziny kontaktowe z bezposrednim udziatem 0.08 punktéw
nauczyciela akademickiego ECTS
- w tym liczba punktéw ECTS za godziny realizowane w formie samodzielnej pracy 1.92 punktéw

studenta ECTS



