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Informacje ogolne

Nazwa zajec:

GENETYKA
1. Kod zajeé: L_11-3/4_10 2. Liczba punktow ECTS: 6
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dr n. biol. Matgorzata Kalak
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9. Forma Zaliczenie z ocena 10. Jezyk wykladowy: polski

zaliczenia:

Informacje szczegolowe

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

Omodwienie podstawowych mechanizmow dziedziczenia, etiologii i modyfikacji fenotypowych

Cl. |(wraz z elementami dysmorfologii) wybranych schorzen uwarunkowanych genetycznie w celu
rozpoznawania klinicznego zespotow chorobowych uwarunkowanych genetycznie.
Poznanie celéw, zasad 1 etapow poradnictwa genetycznego oraz psychologicznych
co. uwarunkowan wystapienia zespotu kryzysowego rodzicow dzieci z zespotami genetycznymi w

zwigzku z uzyskiwang informacja diagnozy genetycznej uwarunkowan zaburzen u dziecka oraz
sposobow radzenia z tym problemem w relacji lekarz-pacjent.




Cs3.

Omoéwienie podstaw analizy segregacyjnej rodowodow i sposoboéw dziedziczenia schorzen
genetycznych, zasad oszacowania wiclkosci 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 wielokulturowos$ci rodzin objetych poradnictwem
genetycznym,

C5.

Omowienie podstaw diagnostyki cytogenetycznej i molekularnej zespoléw genetycznych
weryfikujace diagnoze kliniczng;

C6.

Poznanie zasad pobierania i zabezpieczania materiatu biologicznego do badan genetycznych
oraz sporzadzania dokumentacji w tym fotograficznej fenotypu badanych osob.

2. Wymagania wstepne:

Wiedza, umiej¢tnosci i kompetencje uzyskane w ramach I roku studiow.

3. Efekty uczenia si¢ wybrane dla zajeé:

W zakresie wiedzy

Opis zmodyfikowanego dla
zajeé zalozonego efektu

Symbol uczenia si Spo_s()b .. Symbol
Symbol efektu dy : p ; Ste dl weryfikacji ym
uczenia sie przedmiotowego | (Po zflkoncz.emu .zajgf .a efektu postawu?nego
efektu potwierdzenia osiggnigcia celu/éow
ksztalcenia efektow uczenia sig
stuchacz:)

Zna i rozumie podstawowe C1, C2, C3, C4,
C.WL. L_10-11_C.W1. pojecia z zakresu genetyki; C5, C6

Zna i rozumie zjawiska C1,C2,C3, C4,
C.W2. L_10-11_C.W2. |sprzgzenia i wspotdziatania | Zaliczenie w C5, C6

genow; formie pisemnej

Zna i rozumie prawidtowy | (test, analiza C1, C2, C3, C4,
C.Wa. L_10-11_C.W3. |kariotyp cztowieka i r6zne |przypadkow C5, C6

typy determinacji plci; medycznych),

Zna i rozumie budowe obserwacja C1, C2, C3, C4,

chromosomow 1 pracy studenta, |C5, C6
C.wa. L_10-I_C.WA. | olekularne podtoze ocena

mutagenezy; aktywnosci

Zna i rozumie zasady studenta w C1, C2, C3, C4,

dziedziczenia roznej liczby | czasie zajgc, C5, C6

cech, dziedziczenia cech dyskusja w
C.W5. L_10-11_C.W5. |ilosciowych, niezaleznego | czasie zajec

dziedziczenia cech i
dziedziczenia pozajadrowe;j
informacji genetycznej;




Zna i rozumie
uwarunkowania genetyczne

C1, C2, C3, C4,
C5, C6

C.We. L_10-11_C.W6. | grup krwi czlowieka i
konfliktu serologicznego w
uktadzie Rh;
Zna i rozumie aberracje C1,C2, C3, C4,
autosomow 1 heterosomow C5, Co6
C.Wr. L_10-11_C.W7. |bedace przyczyna chorob, w
tym onkogenezy i
nowotworow;
Zna i rozumie czynniki C1, C2, C3, C4,
C.WB. L_10-11_C.was. | WPlywajace na pierwotng i €5, C6
- - wtorng rownowage
genetyczng populacji;
Zna i rozumie podstawy C1, C2, C3, C4,
diagnostyki mutacji C5, C6
genowych i
chromosomowych
CW. L_10-11_C.W9. odpowiedzialnych za
choroby dziedziczne oraz
nabyte, w tym
NOWOtWOrowe;
Zna i rozumie wskazania do C1,C2, C3, C4,
badan genetycznych C5, Co6
C.w4l. L_10-11_C.W41. | przeprowadzanych w celu
indywidualizacji
farmakoterapii;
W zakresie umiejetnosci
. . Sposéb
Symbol Opis zmodyfikowanego dla o Symbol
S{;Tfe(;:izfgil;tu przedmiotowego | zaje¢ zalozonego efektu We;}/efl'(ﬁq' postawionego
efektu uczenia sie celu/ow
ksztalcenia
Potrafi analizowac C1,C2,C3, C4,
krzyzowki genetyczne cech C5, C6
chorob cztowieka, a takze
C.UL L_10-11_C.UL ocenia¢ ryzyko urodzenia
si¢ dziecka z aberracjami
chromosomowymi; Metod
Potrafi identyfikowac y. |C1,C2, C3, C4,
C.u2. L 10-11_C.U2. |wskazania do wykonania | Pedsumowwiace: | 5" og
badan prenatalnych; - realizacja
P ANYCT, - okreslonego
Potrafi podejmowac decyzje sadania C1,C2,C3,C4,
C.U3 L 10-11 c.u3s. |° potrzebie wykonania C5, C6
T - —~"77" |badan cytogenetycznych i
molekularnych;
Potrafi wykonywac¢ pomiary C1, C2, C3, C4,
c.ua. L 10-11 C.U4. morfometryczne, C5, C6

analizowa¢ morfogram i
zapisywac kariotypy chorob;




C.U5.

L_10-11_C.U5.

Potrafi szacowac ryzyko
ujawnienia si¢ danej
choroby u potomstwa w
oparciu o predyspozycje
rodzinne 1 wptyw
czynnikéw
srodowiskowych;

C.Ue6.

L_10-11_C.US.

Potrafi ocenia¢ zagrozenia
srodowiskowe i postugiwaé
si¢ podstawowymi
metodami pozwalajacymi na
wykrycie obecnosci
czynnikow szkodliwych
(biologicznych i
chemicznych) w biosferze,

C1, C2, C3, C4,
C5, C6

C1, C2, C3, C4,
Cs, C6

W zakresie kompetencji spolecznych

Symbol efektu
uczenia si¢

Symbol
przedmiotowego
efektu
ksztalcenia

Opis zmodyfikowanego dla
zaje¢ zalozonego efektu
uczenia si¢

Sposob
weryfikacji
efektu

Symbol
postawionego
celu/ow

K.4.

L_10-11_K.4.

Posiada swiadomos¢
wiasnych ograniczen i
umiejetnos¢ statego
doksztalcania sig.

Obserwacja,
dyskusja

C1, C2, C3,
C4, C5,C6

4. Tre$ci programowe:

Symbol tresci

TresSci programowe

Odniesienie do

Elementy porady genetycznej.
fenotypowa (morfologiczna i
rodowodowa. Prognoza genetyczna. Wielodyscyplinarno$¢
opieki nad pacjentem i jego rodzing.

Diagnoza Kkliniczna i
behawioralna).

Analiza

programowych efektow uczenia si¢
WYKLADY
T Warto§¢ poznawania genomu ludzkiego w praktyce CWL, CWw2,

. o . C.w3, CW4,,
medycznej. Podstawowe pojecia genetyczne niezbedne w CWS. CW6
praktyce Kklinicznej lekarza pierwszego kontaktu z| < ' Z¢ < C0
uwzglednieniem historii genetyki. C.W7.,C.W8,,

C.w42, C.U1,,
T2 Znaczenie spoteczne postawienia diagnozy schorzenia c.Uz,C.Us, C.U4
uwarunkowanego  genetycznie.  Sposob warunki
informowania rodzin o diagnozie. Problem wtornego
uposledzenia umystowego jako wynik zespotu kryzysowego
u rodzicow 1 braku wsparcia spotecznego
T3




T4

Noworodek z patologia chromosomowsa. Diagnostyka
Kliniczna, genetyczna i wsparcie psychologiczne rodzicow
przeciwdziatajace frustracji.

15 Zespot Downa — diagnoza Kliniczna i cytogenetyczna,
poradnictwo genetyczne, formy pomocy.
T6 Dziecko jako pacjent przed i po urodzeniu. Opieka
paliatywna dzieci z wadami rozwojowymi letalnymi.
17 Znaczenie  kliniczne i prognostyczne  nosicielstwa
translokacji chromosomowych wzajemnych (problemy
prokreacji i donoszenia cigzy w rodzinie).
T8 Zaburzenia determinacji 1 réznicowania plci w praktyce
Klinicznej.
T3 Schorzenia monogenowe. Zasady poradnictwa genetycznego.
T10 Grupy wsparcia rodzin ze schorzeniami genetycznymi.
Poj¢cie normalizacji 1 integracji spoteczne;j.
T11 Zespot Pradera-Williegoi inne schorzenia uwarunkowane
disomig jednorodzicielska w praktyce genetyki kliniczne;.
T12 Problemy nieptodnosci, bezdzietnosci 1 utraty ciazy.
T13 Schorzenia monogenowe zwigzane z rozdziatem chromatyd
siostrzanych na przyktadzie z. Kornelia de Lange.
T14 Zespoty z niestabilno$cig chromosomow3.
T15 Zespot Retta jako przyktad schorzenia wywolanego brakiem
biatka transkrypcyjnego.
T16 Dialog gendéw ze $rodowiskiem. Trudnosci w ustalaniu
prognozy rozwoju umystowego.
T17 Mozliwosci wspomagania rozwoju dzieci z zespolami
uwarunkowanymi genetycznie. Psychologiczne aspekty
poradnictwa genetycznego.
T18 Schorzenia genetyczne z wrodzong predyspozycja do
NnOwotworow.
T19 Schorzenia epigenetyczne i wieloczynnikowe.
T20 Bioetyka w genetyce klinicznej.
CWICZENIA
Tal Sposoby opracowania porady genetycznej (diagnoza gw% gwi
fenotypowa, genotypowa, ocena pokrewienstwa, analiza C.W5.’ C.W6.1
segregacyjna rodowodow). C.W7” C.W8”
T22 Podziat schorzen uwarunkowanych genetycznie w zaleznosci C.W 45 C.3UZI..1
od mechanizmu ich powstawania, przyktady i sposoby C.U2 CU3 EZU 4
dziedziczenia Thn T e
T23

Fenotyp morfologiczny i wady rozwojowe jako element
diagnozy klinicznej schorzenia uwarunkowanego
genetycznie.




T24

Zasady kierowania rodzin do poradni genetycznej.

T25

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

T26

Psychologiczne problemy rodzicow w zwiazku z
otrzymaniem  diagnozy schorzenia  uwarunkowanego
genetycznie.

T27

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

T28

Pobieranie 1 zabezpieczanie materialu biologicznego do
badan cytogenetycznych. Metody uzyskiwania
chromosomow.

T29

Ocena chromosomdéw za pomocag technik prazkowych 1
molekularnych. Kariotyp prawidlowy czlowieka.

Praktyczne uktadanie chromosoméw prawidlowych w
kariogramy.

T30

Migdzynarodowy System Nomenklatury Cytogenetycznej
(ISCN).

T31

Podstawy cytogenetyki molekularnej.

T32

Mozliwos$ci diagnostyczne w okresie prenatalnym, metody
oceny wad rozwojowych in utero inwazyjne i nieinwazyjne
oraz bezpieczenstwo uzyskiwania materiatu do badan.

T33

Problemy etyczne poradnictwa genetycznego i diagnozy
przedurodzeniowej.

T34

Analiza segregacyjna rodowodow 1 jej znaczenie Ww
okreslaniu sposobow dziedziczenia. Okreslenie
prawdopodobienstwa ponownego wystapienia schorzenia w
rodzinie i innych patologii.

T35

Praktyczne konstruowanie rodowodow.

T36

Zasady oceny fenotypu morfologicznego i Kryteria
determinacji 1 roznicowania plci. Identyfikacja cech
dysmorficznych w bezposrednim badaniu oséb 1 na
fotografiach czesci twarzowej glowy.

T37

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

T38

Konstruowanie karty informacyjnej do celow porady
genetycznej.

T39

Zasady przekazywania rodzinom podstawowych informacji z
genetyki medycznej do celow porady genetyczne;.

T40

Diagnostyka laboratoryjna schorzen genomowych
a. zmiany chromosomowe
- mikroskopowe




- submikroskopowe

b. zapis kariotypu z patologig chromosomowag i interpretacja
wg ISCN.

T41

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

T42

Znaczenie diagnozy cytogenetycznej w prognozowaniu
przebiegu i efektywnos$ci leczenia chordb rozrostowych
uktadu krwiotworczego.

T43

Praktyczne uktadanie kariogramow z patologia
chromosomow 1 interpretacja zmian wg ISCN.

T44

Algorytm postepowania diagnostycznego weryfikujacego
rozpoznanie kliniczne schorzen z patologia chromosoméow
autosomowych (z. Downa, z. Wolfa-Hirshchorna i z. Cridu
chat).

T45

Genetyczne 1 epigenetyczne przyczyny niepowodzen
cigzowych i1 nieptodnos$ci pierwotne;.

T46

Metody oszacowania wielkosci prawdopodobienstwa
wystapienia niezrownowazonego kariotypu u potomstwa
nosicieli translokacji chromosomowych wzajemnych |
robertsonowskich.

T47

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

T48

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

T49

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

T50

Schorzenia mitochondrialne - poradnictwo genetyczne.

T51

Samodzielna analiza rodowodow z rdéznymi sposobami
dziedziczenia.

T52

Dziedziczna predyspozycja do nowotworow - poradnictwo
genetyczne.

T53

Zespoty sprzezone z chromosomem X (zespdt kruchego X,
dystrofia migéniowa Duchenne’a-Beckera) - poradnictwo
genetyczne.

T54

Schorzenia wynikajace z uniparentalnejdisomii
jednorodzicielskiej — poradnictwo genetyczne.

T55

Samodzielne opracowanie karty porady genetyczne;j.

T56

Mozliwo$ci wspomagania rozwoju osob z poszczegdlnymi
zespolami genetycznymi w praktyce domoéw opieki
spotecznej, szkoly Zycia 1 warsztatach terapii zajeciowych.




5.Warunki zaliczenia:
(typ oceniania D — F — P)/metody oceniania/ Kryteria oceny:

D - Diagnostyczny — sprawdziany, odpowiedzi
ustne
F — Formulujace — obserwacja wykonywanych

P

zadan, interpretacja wynikéw zadaniowych,
obecno$¢ na zajgciach

— Podsumowujace — wykonanie analizy
przedstawionych przypadkéw medycznych,
interpretacja wynikow badan diagnostycznych
oraz przeszukiwanie zadaniowe medycznych
baz danych; test koncowy

Test koncowy jednokrotnego wyboru (30-40
pytan) zgodny z programem nauczania. Do testu
dopuszcza si¢ osoby, ktore uzyskaty oceny
pozytywne w ramach konwersatoriow oraz
zaliczenie praktyczne ¢wiczen polegajace na
wykonaniu analizy przygotowanych przypadkow
medycznych, a takze uczestniczyly w zaj¢ciach

zgodnie z regulaminem uczelni oraz przedmiotu.

Skala ocen:

93% - 100% 5,0 (bardzo dobry)
84% -92% 4,5 (ponad dobry)
76% - 83% 4,0 (dobry)

69% - 75%
60% - 68%
ponizej 60%

3,5 (dos¢ dobry)
3,0 (dostateczny)
2,0 (niedostateczny)

5 Bardzo dobry — znakomita wiedza,
umiejetnosci, kompetencije
4,5 | Ponad dobry — bardzo dobra wiedza,
umiejetnosci, kompetencije
4 | Dobry — dobra wiedza, umieje¢tnosci,
kompetencje
3,5 | Dos¢ dobry — zadowalajaca wiedza,
umiejetnosci, kompetencje, ale ze
znacznymi niedociggni¢ciami
3 Dostateczny — zadowalajaca wiedza,
umiejetnosci, kompetencje, z licznymi
btedami (prog 60% )
2 | Niedostateczny — niezadowalajaca

wiedza, umiejetnosci, kompetencje
(ponizej 60% )

6. Metody prowadzenia zajec:

Wyktady z prezentacja multimedialng i filmami, ¢wiczenia/konwersatoria — omowienie konkretnych
przypadkow, praca w grupach, praca wlasna studenta podczas ¢wiczen, rozwigzywanie postawionych

zadaf/probleméw, praca na wybranych programach informatycznych, dyskusja dydaktyczna.

7. Literatura (podajemy wylgcznie pozycje do przeczytania przez stuchaczy a nie wykorzystywane
przez wyktadowce)




Literatura obowigzkowa: Literatura uzupekiajaca:

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

Wroctaw 2022.

Bal J., Genetyka medyczna i molekularna,
Wydawnictwo PWN, Warszawa 2017 (oraz
nowsze).
8. Kalkulacja ECTS — proponowana:
(na podstawie poniiszego przykladu)

Forma aktywnoSci/obciazenie studenta Godziny na realizacje
Godziny zaje¢¢ (wg harmonogramu realizacji programu studiow) 80
z wyktadowca
Praca wlasna studenta 100
SUMA GODZIN 180
SUMARYCZNA LICZBA PUNKTOW ECTS DLA ZAJEC 6

Niniejszy dokument jest wltasnoscig PAM NS im. Ksiecia Mieszka | | nie moze by¢ kopiowany,
przetwarzany,  publikowany,  przegrywany, przesylany  pocztg,  przekazywany,
rozpowszechniany lub dystrybuowany w inny sposob. Dokument podlega ochronie
wynikajgcej 7 ustawy z dnia 4 lutego 1994 r. o prawie autorskim i prawach pokrewnych oraz

ustawie z dnia z dnia 10 maja 2018 r. o ochronie danych osobowych (t.j. Dz. U. z 2019 r. poz.
1781).



