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Wyklady

1. Podstawowe pojecia i definicje: struktura DNA, replikacja DNA, transkrypcja i translacja,
struktura chromosomu, cykl komorkowy i podziaty komoérkowe. Rodzaje mutacji i ich
konsekwencje. Podstawowe molekularne testy diagnostyczne. Nieprawidlowos$ci liczby i
struktury chromosoméw. 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 piciowych, poliplodie, zespoty delecyjne i mikrodelecyjne, zespoty
zwigzane z niestabilnoscig chromosomow. Pojecie epigenetyki 1 imprintingu genomowego.

3. Dziedziczenie jednogenowe (mendlowskie): autosomalnie dominujgce, autosomalnie
recesywne, dominujace i recesywne sprzezone z plcia, atypowe — omdwienie na przykladach

wybranych jednostek chorobowych.

4. Choroby mitochondrialne warunkowane mutacjami DNA mitochondrialnego i jadrowego.
Choroby metaboliczne. Neurogenetyka.

5. Dziedziczenie wielogenowe, zalezno$ci pomigedzy predyspozycja genetyczng a czynnikami
srodowiskowymi — choroby wieloczynnikowe. Rozwoj genetyki a nowe klasyfikacje chorob i
mozliwo$ci terapeutyczne — medycyna personalizowana: omowienie na przypadkach
Klinicznych. Podsumowanie bloku wykladow z genetyki klinicznej - testowe kolokwium
pisemne.

Seminaria

Zakres tematyczny seminariow pozostaje powigzany z tematyka wykladow. Seminaria majg na
celu utrwalenie zakresu tematycznego wyktadow 1 nauke praktycznego wykorzystania wiedzy
zdobytej w trakcie bloku wyktadowego.

Zakres tematyczny seminariow: Poradnictwo genetyczne. Aberracje chromosomowe. Zespoty
mikrodelecyjne. Zaburzenia réznicowania pici. Fakomatozy, neurogenetyka. Genetyczna
diagnostyka prenatalna. Onkogenetyka.




Cwiczenia

Zakres tematyczny C¢wiczen pozostaje powigzany z tematyka wykladow i seminariow.
Cwiczenia maja na celu utrwalenie zakresu tematycznego wyktadow i seminariow oraz nauke
praktycznego wykorzystania wiedzy zdobytej w trakcie realizacji bloku wyktadoéw i
seminariow.

Zakres tematyczny ¢wiczen: Analiza rodowodowa. Analiza fenotypu morfologicznego.
Cytogenetyka. Wybrane zespoly uwarunkowane genetycznie w praktyce kliniczne;.




