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S. Semestr: /v 8. Poziom JEDNOLITE MAGISTERSKIEJ
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Koordynator przedmiotu i osoby prowadzace zajecia:
dr n. biol. Michat Piechota
dr n. biol. Matgorzata Kalak
Prof. Michat Witt
Y. Forma Zaliczenie z oceng 10. Jezyk wykladowy: polski

zaliczenia:

Informacje szczegolowe

1. Céle ksztalcenia 5 — 10 (intencje wykladowcy):

. | Oméwienie podstawowych mechanizméw dziedziczenia, etiologii i modyfikacji fenotypowych

Cl. |(wraz z elementami dysmorfologii) wybranych schorzen uwarunkowanych genetycznie w celu
rozpoznawania klinicznego zespoléw chorobowych uwarunkowanych genetycznie.

' |Poznanie celéw, zasad i etapow poradnictwa genetycznego oraz psychologicznych

uwarunkowan wystgpienia zespotu kryzysowego rodzicéw dzieci z zespotami genetycznymi w

zwigzku z uzyskiwana informacjg diagnozy genetycznej uwarunkowan zaburzen u dziecka oraz

sposobow radzenia z tym problemem w relacji lekarz-pacjent.

C2.'




C3.

Omowienie podstaw analizy segregacyjnej rodowoddéw i sposobéw dziedziczenia schorzen
genetycznych, zasad oszacowania wielkosci prawdopodobienstwa urodzenia dziecka z wadami
rozwojowymi oraz ryzyka genetycznego réznych patologii cigzy.

C4.

Poznanie zasad niedyrektywnej porady z uwzglednieniem autonomicznych wyboréw rodzicow
w zakresie decyzji prokreacyjnych, mozliwosci diagnostyki prenatalnej danego schorzenia i
innych opcji postepowania z uwzglednieniem wielokulturowosci rodzin objetych poradnictwem
genetycznym,;

C5,

Omoéwienie podstaw diagnostyki cytogenetycznej i molekularnej zespolow genetycznych
weryfikujace diagnoze kliniczna;

Poznanie zasad pobierania i zabezpieczania materiatu biologicznego do badan genetycznych

Ce.

oraz sporzadzania dokumentacji w tym fotograficznej fenotypu badanych osob.

2. Wymagania wstepne:

Wiedza, umiejetnosci i kompetencje uzyskane w ramach I roku studiow.

3. Efekty uczenia si¢ wybrane dla zajec:
W zakresie wiedzy
Opis zmodyfikowanego dla
zaje¢ zalozonego efektu S50 0b
g Symbol uczenia sie DO Symbol
Symbol efektu rzedmiotowego | (Po zakori ] weryfikacji o
uczenia si¢ P g et L efektu RS Cgace0
efektu potwierdzenia osiggnigcia celu/ow
ksztalcenia efektow uczenia sig
stuchacz:)
Zna i rozumie podstawowe Cl1, C2, C3, C4,
WL Ty _LG-11 (W pojecia z zakresu genetyki; Meladly C5, C6
Zna i rozumie zjawiska P odsumov.vuja,c'e: Cl1, C2, C3, C4,
C.W2. L_10-I_C.W2. |sprzezenia i wspodltdziatania| . Egliezeiio C5, Cé6
gen6w; pisemne — test
Zna i rozumie prawidlowy Metod Cl1, C2,C3, C4,
C.W3. L_10-II_C.W3. |kariotyp cztowieka i rézne formu'yce° Cs, C6
' typy determinacji plci; i E]) %se‘rwac'a
' Zna 1 rozumie budowe racy student ] C1,C2,C3, C4,
C.W4. L_10-II_C.W4. |chromosoméw i molekularne pracy stucenta Cs, Co6
podioze mutagenezy; ;11( tywnos'ciocena
Zna 1 rozumie zasady stiidents - Cl1, C2, C3, C4,
dziedziczenia réznej liczby czasie zajgé Cs, Co6
cech, dziedziczenia cech|_ dyskusia W
C.WSs. L_10-II_C.WS. |ilosciowych, niezaleznego czasic zajed
dziedziczenia cech i s —n
dziedziczenia pozajgdrowej wstepne
informacji genetycznej;




C.We6.

L_10-II_C.Wé.

Zna i rozumie
uwarunkowania genetyczne
grup krwi  czlowieka i
konfliktu serologicznego w
uktadzie Rh;

C.WT7.

L_10-I_C.W7.

Zna 1 rozumie aberracje
autosomow i heterosomow
bedace przyczyng chordb, w
tym onkogenezy i
nowotworow;

C.W8.

L_10-II_C.WS8.

Zna i rozumie czynniki
wplywajace na pierwotng i
wtdrng roOwnowage
genetyczng populacji;

C.W9.

L_10-II_C.W9.

Zna i rozumie podstawy
diagnostyki mutacji
genowych i
chromosomowych
odpowiedzialnych za
choroby dziedziczne oraz
nabyte, A4 tym
nowotworowe;

C.W41.

L_10-II_C.W41.

Zna i rozumie wskazania do
badan genetycznych
przeprowadzanych w celu
indywidualizacji
farmakoterapii;

Cl, C2,C3, C4,
G5, Co

Cl1, C2,C3,C4,
Cs, C6

Cl1, C2, C3,C4,
Cs, Co6

Cl1, C2, C3,C4,
Cs, Co

Cl1, C2, C3, C4,
Cs, C6

W zakresie umiejetnosci

Symbol efektu
uczenia si¢

Symbol
przedmiotowego
efektu
ksztalcenia

Opis zmodyfikowanego dla
zaje¢ zalozonego efektu
uczenia si¢

Sposéb
weryfikacji
efektu

Symbol
postawionego
celu/ow

C.Ul.

L_10-II_C.UL.

Potrafi analizowad
krzyzéwki genetyczne cech
choréb czlowieka, a takze
oceniac ryzyko urodzenia si¢
dziecka z  aberracjami
chromosomowymi;

C.02.

L_10-II_C.U2.

Potrafi identyfikowaé
wskazania do wykonania
badan prenatalnych;

C.U3.

L_10-II_C.U3.

Potrafi podejmowa¢ decyzje
o potrzebie wykonania badan
cytogenetycznych i
molekularnych;

C.UA4.

L_10-II_C.U4.

Potrafi wykonywaé pomiary
morfometryczne, analizowaé
morfogram i  zapisywaé
kariotypy chordb;

Metody
podsumowujace:
- realizacja
okreslonego
zadania

Cl, G2, C3,C4,
Cs5,C6

Cl, C2, C3,C4,
Cs, Cé6

Cl1,C2, C3,C4,
Cs5,C6

Cl1, C2, C3, C4,
Cs, C6




Potrafi szacowa¢ ryzyko Cl1, C2,C3, C4,
ujawnienia si¢ danej choroby C5,C6
C.US. L_10-I_C.Us, |V potomstwa w oparciu o
- - predyspozycje rodzinne i
wplyw czynnikéw
srodowiskowych;
Potrafi ocenia¢ zagrozenia C1,C2,C3, C4,
srodowiskowe i postugiwaé Cs5,C6
si¢ podstawowymi metodami
C.Ue. L_10-IT_C.U6. |pozwalajgcymi na wykrycie
obecnosci czynnikow
szkodliwych (biologicznych
i chemicznych) w biosferze;
W zakresie kompetencji spolecznych
ymhol Opis zmodyfikowanego dla Sposéb Symbol
Symbol efektu | przedmiotowego B e ST p i Y
e zaje¢¢ zalozonego efektu weryfikacji postawionego
uczenia si¢ efektu S, .
A uczenia si¢ efektu celu/ow
ksztalcenia
Posiada Swiadomos$¢é Obserwacja, Cl1, C2, C3,
wlasnych  ograniczen i dyskusja C4, C5,Co
K.4. L_10-IT_K.4. |umiejetnosc statego
doksztalcania sie.
4. Tresci programowe:
Symbol tresci Gt Odniesienie do
Tres$ci programowe , o
programowych efektow uczenia si¢
WYKLADY
b Wartos¢ poznawania genomu ludzkiego w praktyce bWl . W2.,
medycznej. Podstawowe pojecia genetyczne niezbedne w C. W3, C. w4,
praktyce klinicznej lekarza pierwszego kontaktu z ggg’ ggg’
uwzglednieniem historii genetyki. C.W9. C.W4l.
T2 Znaczenie spoleczne postawienia diagnozy schorzenia C.UL, C.U2, C.US,
uwarunkowanego  genetycznie.  Sposéb i warunki C.U6., K4.
informowania rodzin o diagnozie. Problem wtdrnego
uposledzenia umystowego jako wynik zespotu kryzysowego
u rodzicéw i braku wsparcia spotecznego
13 Elementy porady genetycznej. Diagnoza Kkliniczna i
fenotypowa (morfologiczna i behawioralna). Analiza
rodowodowa. Prognoza genetyczna. Wielodyscyplinarno$é
opieki nad pacjentem i jego rodzing.




T4

Noworodek z patologia chromosomows. Diagnostyka
kliniczna, genetyczna i wsparcie psychologiczne rodzicéw
przeciwdziatajgce frustracji.

T3 Zespol Downa — diagnoza kliniczna i cytogenetyczna,
poradnictwo genetyczne, formy pomocy.
To Dziecko jako pacjent przed i po urodzeniu. Opieka
paliatywna dzieci z wadami rozwojowymi letalnymi.
T7 Znaczenie kliniczne 1  prognostyczne  nosicielstwa
translokacji chromosomowych wzajemnych (problemy
prokreacji i donoszenia cigzy w rodzinie).
8 Zaburzenia determinacji i réznicowania plci w praktyce
kliniczne;j.
T3 Schorzenia monogenowe. Zasady poradnictwa genetycznego.
T1g Grupy wsparcia rodzin ze schorzeniami genetycznymi.
Pojecie normalizacji i integracji spoleczne;j.
T11 Zespot Pradera-Williegoi inne schorzenia uwarunkowane
disomig jednorodzicielskg w praktyce genetyki kliniczne;.
T12 Problemy nieptodnosci, bezdzietnosci i utraty cigzy.
T13 Schorzenia monogenowe zwigzane z rozdzialem chromatyd
siostrzanych na przyktadzie z. Kornelia de Lange.
T14 Zespoty z niestabilnoscig chromosomowa.
T15 Zespol Retta jako przyktad schorzenia wywotanego brakiem
biatka transkrypcyjnego.
T16 Dialog genow ze s$rodowiskiem. Trudno$ci w ustalaniu
prognozy rozwoju umystowego.
T17 Mozliwosci wspomagania rozwoju dzieci z zespolami
uwarunkowanymi genetycznie. Psychologiczne aspekty
poradnictwa genetycznego.
T18 Schorzenia genetyczne z wrodzong predyspozycjg do
NnOWotworow.
T19 Schorzenia epigenetyczne i wieloczynnikowe.
T20 Bioetyka w genetyce kliniczne;j.
CWICZENIA
Lo Sposoby opracowania porady genetycznej (diagnoza gx;’ ggi’
fenotypowa, genotypowa, ocena pokrewiefistwa, analiza C.WS" C.W 6"
segregacyjna rodowoddow). gl i
- z . — 1 C. W7, C.W8.,
T22 Podziat schorzen uwarunkowanych genetycznie w zaleznosci C.WO C.Wal
od mechanizmu ich powstawania, przyktady i sposob O ’ ”
Fir S nammrs : PRayRIady 1 SposobYl c u1., c.u2, C.U3.,
23 C.U4., C.Us., C.U6.,

Fenotyp morfologiczny i wady rozwojowe jako element
diagnozy  klinicznej schorzenia  uwarunkowanego

genetycznie.

K4.




T24

Zasady kierowania rodzin do poradni genetyczne;.

T25

Postgpowanie diagnostyczne w przypadku urodzenia dziecka
z podejrzeniem schorzenia uwarunkowanego genetycznie.

T26

Psychologiczne problemy rodzicow w zwigzku =z
otrzymaniem  diagnozy schorzenia uwarunkowanego
genetycznie.

T27

Pojecie fenotypu behawioralnego na przyktadzie zespotu
Retta, Pradera-Williego, Angellmana.

T28

Pobieranie i zabezpieczanie materiatu biologicznego do
badan cytogenetycznych. Metody uzyskiwania
chromosomoéw.

T29

Ocena chromosoméw za pomocg technik prazkowych i
molekularnych. Kariotyp prawidlowy cztowieka.

Praktyczne ukladanie chromosoméw prawidtowych w
kariogramy.

T30

Migdzynarodowy System Nomenklatury Cytogenetycznej
(ISCN).

T31

Podstawy cytogenetyki molekularne;.

T32

Mozliwosci diagnostyczne w okresie prenatalnym, metody
oceny wad rozwojowych in utero inwazyjne i nieinwazyjne
oraz bezpieczenstwo uzyskiwania materiatu do bada.

T33

Problemy etyczne poradnictwa genetycznego i diagnozy
przedurodzeniowe;.

T34

Analiza segregacyjna rodowodoéw i jej znaczenie w
okreslaniu Sposobow dziedziczenia. Okreslenie
prawdopodobienistwa ponownego wystgpienia schorzenia w
rodzinie i innych patologii.

T35

Praktyczne konstruowanie rodowodéw.

T36

Zasady oceny fenotypu morfologicznego i kryteria
determinacji i réznicowania pici. Identyfikacja cech
dysmorficznych w bezposrednim badaniu o0séb i na
fotografiach czesci twarzowej glowy.

T37

Praktyczne przeprowadzanie oceny fenotypu
morfologicznego u dzieci z wybranymi zespotami cech
uwarunkowanych genetycznie.

T38

Konstruowanie karty informacyjnej do celéw porady
genetycznej.

T39

Zasady przekazywania rodzinom podstawowych informacji z
genetyki medycznej do celéw porady genetycznej.

T40

Diagnostyka laboratoryjna schorzef genomowych
a. zmiany chromosomowe
- mikroskopowe




- submikroskopowe
b. zapis kariotypu z patologiag chromosomowsg i interpretacja
wg ISCN.

T41

Algorytm postepowania diagnostycznego w zespole Turnera.
Znaczenie oceny procesu inaktywacji chromosomu X.

T42

Znaczenie diagnozy cytogenetyczne] w prognozowaniu
przebiegu i efektywnosci leczenia choréb rozrostowych
uktadu krwiotworczego.

T43

Praktyczne uktadanie kariogramow z patologia
chromosomow i interpretacja zmian wg ISCN.

T44

Algorytm postgpowania diagnostycznego weryfikujgcego
rozpoznanie kliniczne schorzen z patologig chromosomow
autosomowych (z. Downa, z. Wolfa-Hirshchorna i z. Cridu
chat).

T45

Genetyczne 1 epigenetyczne przyczyny niepowodzen
cigzowych i nieplodnosci pierwotne;j.

T46

Metody oszacowania wielkosci  prawdopodobienstwa
wystgpienia niezrbwnowazonego kariotypu u potomstwa
nosicieli translokacji chromosomowych wzajemnych i
robertsonowskich.

T47

Praktyczne opracowanie karty porady genetycznej w
rodzinach  nosicieli  translokacji ~ chromosomowych
wzajemnych.

T48

Schorzenia dziedziczone w sposdb autosomalnie dominujgcy
(NF I, achondroplazja, choroba Huntingtona, zespo6t
Marfana) - poradnictwo genetyczne.

T49

Schorzenia dziedziczone w spos6b autosomalnie recesywny
(mukowiscydoza, fenyloketonuria, bloki metaboliczne) -
poradnictwo genetyczne.

TS50

Schorzenia mitochondrialne - poradnictwo genetyczne.

TS1

Samodzielna analiza rodowodéw z réznymi sposobami
dziedziczenia.

TS2

Dziedziczna predyspozycja do nowotwordw - poradnictwo
genetyczne.

TS3

Zespoly sprzezone z chromosomem X (zesp6t kruchego X,
dystrofia mig$niowa Duchenne’a-Beckera) - poradnictwo
genetyczne.

T54

Schorzenia wynikajgce z uniparentalnejdisomii
jednorodzicielskiej — poradnictwo genetyczne.

TSS

Samodzielne opracowanie karty porady genetycznej.

T56

Mozliwosci wspomagania rozwoju 0séb z poszczegdlnymi
zespotami genetycznymi w praktyce doméw opieki

spolecznej, szkoly zycia i warsztatach terapii zajeciowych.




I )CEMNIE A 1) i — I )/Ine )\LJU 1Y
e Dlagnostyczny prezentaCJe multlmedlalne 0dpow1ed21 ustne (pozytywne oceny)
F — Formulujgce — obserwacja wykonywanych zadan, interpretacja wynikoéw zadaniowych, obecnosé
na zajeciach (pozytywne oceny)
P - Zaliczenie praktyczne — wykonanie analizy przedstawionych przypadkéw medycznych,
interpretacja wynikéw badan diagnostycznych oraz przeszukiwanie zadaniowe medycznych baz

danych

Test koncowy jednokrotnego wyboru (30-40 pytan) zgodny z programem nauczania. Do testu
dopuszcza si¢ osoby, ktére uzyskaly oceny pozytywne w ramach konwersatoriéw oraz zaliczenie
praktyczne ¢wiczen polegajgce na wykonaniu analizy przygotowanych przypadkéw medycznych, a
takze uczestniczyly w zajeciach zgodnie z regulaminem uczelni oraz przedmiotu.

Skala ocen: 94% - 100% - 5,0 (bardzo dobry)
88% - 93% - 4,5 (ponad dobry)
77% - 87% - 4,0 (dobry)
70% - 76% - 3,5 (dos¢ dobry)
_ 60% - 69% - 3,0 (dostateczny)
ponjzej 60% - 2,0 (niedostateczny)

4Wyklady Z prezentaqq multlmedlalnq 1ﬁ1mam1 éwiczenia/konwersatoria — oméwienie konkretnych
przypadkow, praca w grupach, praca wlasna studenta podczas ¢wiczen, rozwigzywanie postawionych
zadan/probleméw, praca na wybranych programach informatycznych, dyskusja dydaktyczna.

€ 15 Literatura obowigzkowa: Literatura uzupehiajgca:

Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J., Genetyka | Drewa G., Ferenc T., Genetyka Medyczna.
medyczna, Edra Urban & Partner, Wroctaw 2021. | Podrecznik dla studentéw. Edra Urban & Partner,
S o Wroctaw 2022.

BalJ., Genetyka medyczna i molekularna,
Wydawnictwo PWN, Warszawa 2017 (oraz
NOWSZE).
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Forma aktywnosci/obcigzenie studenta Godziny na realizacje¢
| bGod'ziny zajg¢ (wg harmonogramu realizacji programu studiow) 90
| z wykladowca
Praca wlasna studenta 35
| Studia literaturowe 30
| SUMA GODZIN ’ , 155
SUMARYCZNA LICZBA PUNKTOW ECTS DLA ZAJEC 6

Niniejszy dokument jest wlasnosciq ANS im. Ksigcia Mieszka I i nie moze byé kopiowany,
» przetwarzany, publikowany,  przegrywany,  przesylany  pocztg, przekazywany,
| rozpowszechmany lub dystrybuowany w inny sposéb. Dokument podlega ochronie
LP wyntka]qce] z ustawy z dnia 4 lutego 1994 r. o prawie autorskim i prawach pokrewnych oraz
| ! ustawie z dnia 7 dnia 10 maja 2018 r. o ochronie danych osobowych (t.j. Dz. U. 7 2019 r. poz.

| 1781)




