Karta przedmiotu

Cz.1

Informacje ogdlne o przedmiocie

2. Poziom ksztatcenia: jednolite studia magisterskie

1. Kierunek studidow: analityka medyczna .. !
3. Forma studidw: stacjonarna

4. Rok: IV 5. Semestr: VII, VIII

6. Nazwa przedmiotu: GENETYKA MEDYCZNA

7. Status przedmiotu: obowigzkowy

8. Tresci programowe przedmiotu i przypisane do nich efekty uczenia sie

Celem ksztatcenia w ramach przedmiotu Genetyka medyczna jest wyksztatcenie diagnostéw
laboratoryjnych odpowiednio przygotowanych do przeprowadzenia postepowania laboratoryjno-
diagnostycznego stuzgcego identyfikacji rdznic i zmian w genomie cztowieka zaréwno u chorych
obcigzonych chorobami genetycznie uwarunkowanymi oraz u o0séb i rodzin ryzyka jak tez oséb
o okredlonych predyspozycjach genetycznych. W tym celu student zapozna sie z algorytmami
postepowania klinicznego w przypadku rozpoznania aberracji liczby i struktury chromosomoéw cztowieka.
Pozna najnowsze i podstawowe techniki stosowane w diagnostyce cytogenetycznej i genetyce
molekularnej. Pozyska wiedze i umiejetnos¢ zastosowania diagnostyki genetycznej w aspekcie badan
prenatalnych i postnatalnych, diagnostyki nowotwordw, wykrywania nieptodnosci partnerskiej,
wykrywania chordb inwazyjnych i infekcyjnych, badania wrodzonych btedéw metabolizmu, zastosowania
w transplantologii oraz medycynie personalizowanej a takze wiedze obejmujacg podstawy genetyki
populacyjnej i poradnictwa genetycznego. Pozna podstawowe zagadnienia dotyczgce zastosowania
metod inzynierii genetycznej w diagnostyce genetycznej oraz zasady zapisu kariotypu wedtug
nomenklatury miedzynarodowe;j.

Efekty uczenia sie/odniesienie do efektéw uczenia sie zawartych w standardach

w zakresie wiedzy student zna i rozumie: E.W1.; EEW3.; EW7.; EWS8.; EEW9.; EW10.; EW11.; EW12,;
E.W13.; EW31

w zakresie umiejetnosci student potrafi: E.U12.; E.U13.; E.U15.; E.U16.; E.U17.

w zakresie kompetencji spotecznych student jest gotéw do: 1.3.1 do 1.3.9

9. liczba godzin z przedmiotu 135
10. liczba punktow ECTS dla przedmiotu 10
11. Sposoby weryfikacji i oceny efektow uczenia sie

Efekty uczenia sie Sposoby weryfikacji Sposoby oceny*

Sprawdzian pisemny w formie pytan

o o
otwartych i testowych. 65% poprawnych odpowiedzi

W zakresie wiedzy

Przedstawienie sprawozdania
W zakresie umiejetnosci Wykonanie éwiczenia wedtug instrukcji. | z poprawnymi wynikami
wykonanego ¢wiczenia.

Zaliczenie sprawdzianéw
pisemnych oraz ¢wiczen
laboratoryjnych

Prawidtowe przygotowanie

W zakresie kompetencji R .
sprawozdania z ¢wiczen laboratoryjnych

* zaktada sie, ze ocena oznacza na poziomie:

Bardzo dobry (5,0) - zaktadane efekty uczenia sie zostaty osiggniete i znacznym stopniu przekraczajg
wymagany poziom

Ponad dobry (4,5) - zaktadane efekty uczenia sie zostaty osiggniete i w niewielkim stopniu
przekraczaja wymagany poziom

Dobry (4,0) — zaktadane efekty uczenia sie zostaty osiggniete na wymaganym poziomie

Dos¢ dobry (3,5) — zaktadane efekty uczenia sie zostaty osiggniete na srednim wymaganym poziomie




Dostateczny (3,0) - zaktadane efekty uczenia sie zostaty osiggniete na minimalnym wymaganym
poziomie
Niedostateczny (2,0) — zaktadane efekty uczenia sie nie zostaty uzyskane.
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Inne przydatne informacje o przedmiocie

12. Jednostka realizujgca przedmiot, adres, e-mail:
Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej, 41-200 Sosnowiec, Jednosci 8 (kampus B), tel. 32 364 12
45, jan.kowalski@sum.edu.pl; http://genmed.sum.edu.pl

13. Imie i nazwisko osoby odpowiedzialnej za realizacje przedmiotu:
dr hab. n. med. Monika Paul-Samojedny
mpaul@sum.edu.pl

14. Wymagania wstepne w zakresie wiedzy, umiejetnosci i innych kompetenciji:

Studenta obowigzuje wiedza z podstaw genetyki ogdlnej uzyskana w dotychczasowym toku
ksztatcenia. Studenta obowigzuje wiedza z podstaw biologii komérki oraz biologii molekularnej
zdobyta we wczesniejszych latach studiéw. Student powinien wykazywac umiejetnosci pracy z
zastosowaniem technik uzywanych w laboratorium biologii molekularnej, technik
mikroskopowych oraz technik pracy w laboratorium chemicznym zdobyte we wczes$niejszych

latach studidow. Studenta obowigzuje znajomos¢ technik obliczen chemicznych.

15. Liczebnos¢ grup

Zgodna z uchwatg Senatu SUM

16. Materiaty do zajec

Pokaz multimedialny, pokaz filmowy, bazy internetowe,
podreczniki, ideogramy, zadania problemowe, przyktadowe wyniki
z analiz genetycznych wykonanych omawianymi w toku nauczania
przedmiotu  metodami,  mikroskop  Swietlny, = mikroskop
fluorescencyjny z oprogramowaniem do analizy kariotypu
cztowieka,  gotowe  preparaty  cytogenetyczne,  zestawy
do przeprowadzania  elektroforezy @w  zelu agarozowym,
termocyklery, termocyklery z funkcjg pracy w czasie rzeczywistym,
inkubator icieplarka z wytrzgsarka, spektrofotometr do pomiaru
stezen kwaséw nukleinowych, drobny sprzet laboratoryjny uzywany
w pracowni diagnostyki genetycznej i cytogenetycznej, dydaktyczne
zestawy gotowych odczynnikédw do analiz genetycznych.

17. Miejsce odbywania sie zaje¢

Wydziatowa sala wykfadowa, sala seminaryjno-¢wiczeniowa nr 3.32
w Katedrze i Zaktadzie Genetyki Medycznej, 41-200 Sosnowiec,
Jednosci 8 (kampus B)

18. Miejsce i godzina konsultacji

Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej, 41-200 Sosnowiec, Jednosci 8
(kampus B), 2 godziny raz w tygodniu (termin dostosowany do
planu studentow)

19. Efekty uczenia sie

Numer
przedmiotowego
efektu uczenia sie

Odniesienie
do efektow
Przedmiotowe efekty uczenia sie uczenia sie
zawartych w

standardach
Student zna zasady i aplikacje technik cytogenetyki i genetyki E.W7.
molekularnej oparte na metodach FISH i PCR. Student zna
P_Wo01 . E.WS8.
- podstawy klonowania molekularnego stosowanego w genetyce
medycznej. E.W12.
P_WO02 Student zna najczestsze objawy kliniczne i mechanizmy E.W10.

powstawania zespotéw chromosomowych u cztowieka. Student




posiada wiedze dotyczacg typow dziedziczenia cech u cztowieka. E.W11.
Zna wskazania i metody do diagnostyki genetycznej prenatalnej E W1
inwazyjnej i nieinwazyjnej oraz genetycznej diagnostyki
nieptodnosci partnerskiej. Zna podstawy genetyczne powstawania E.WS3.
P_W03 nowotwordw. Student potrafi opisa¢ genetyczne podstawy
wrodzonych btedéw metabolicznych oraz diagnostyki choréb E.W12.
infekcyjnych i inwazyjnych. Opisuje i dobiera metody genetyczne
stosowane w transplantologii. E.W31.
E.W7.
Zna i : ; E.W11.
P W04 genfetyczne i molekularne podstawy zaburzen rozwoju
- i zaburzen cielesno-ptciowych. EW12.
E.W13.
Zna podstawowe etapy i zasady udzielania porady genetycznej,
P_WO05 orientuje sie w dostepnych internetowo genetycznych bazach E.W12.
danych.
Zna budowe i zasade dziatania cytometru przeptywowego, rodzaje i
charakterystyke materiatu biologicznego, zasady i metodyke
pobierania, transportu, przechowywania i przygotowania materiatu E.WS.
P_Wo06 do analizy cytometrycznej, a takze zna role, kryteria doboru oraz
metodologie badan z wykorzystaniem cytometru przeptywowego E.W9.
stosowanych ~w  rozpoznawaniu, rokowaniu, terapii i
monitorowaniu procesu chorobowego oraz w profilaktyce.
Zna prawo Hardy'ego-Weinbera oraz pojecia: sprzezenia
i nieréwnowagi sprzezen w genomie cztowieka, pojecie zmiennosci
P_W07 fenotypowej w populacjach naturalnych a takze zna genetyczna E.W10.
zmiennos$¢ ryzyka wystgpienia chordob  wieloczynnikowych
(ztozonych).
Potrafi wykona¢ badanie cytogenetyczne metodg klasyczng
oraz wiasciwie zinterpretowaé¢ wynik badania. Student potrafi
wykonaé badania diagnostyczne technikami genetyki molekularnej E.U2.
P_UO1 opartymi o FISH i rézne typy analizy PCR. Zna i potrafi zastosowaé
podstawowe zasady zapisu aberracji chromosomowych, mutacji E.U12.
genowych i zmian polimorficznych w genomie cztowieka. Student
potrafi wykona¢ transfekcje plazmidowym DNA.
Potrafi  zastosowac¢ algorytmy postepowania klinicznego
i diagnostycznego w  przypadku  rozpoznania  zespotéw E.U15.
aberracyjnych u cztowieka. Student potrafi skonstruowac
P_UO2 o ) ) . . L E.U16.
i analizowa¢ rodowdd oraz rozwigzywaé krzyzodwki genetyczne
z wyciagnieciem wnioskéw diagnostycznych i prognostycznych E.U17.
dla pacjenta i jego rodziny.
Potrafi zastosowa¢ algorytm postepowania w diagnostyce E.U15.
P UO3 genetycznej majacy na celu ocene dobrostanu ptodu i ciezarnej
B oraz identyfikacje = genetycznych  przyczyn  nieptodnosci E.Ul6.

partnerskiej. Potrafi zastosowaé metody diagnostyki genetycznej w




wykrywaniu i monitorowaniu przebiegu choroby nowotworowej,
choréb inwazyjnych i infekcyjnych. Zna i potrafi zastosowaé
genetyczne metody weryfikacji genetycznie uwarunkowanych
wrodzonych bfedéw metabolizmu. Potrafi wykorzysta¢ wartosé
rokowniczg testéw genetycznych w transplantologii.

E.U17.

P_U0O4

Potrafi  rozpozna¢  podstawowe  typy  nieprawidtowosci
rozwojowych, potrafi opisa¢ skojarzenia, sekwencje, kompleksy
i zespoty wad wrodzonych.

E.U12.

E.U16.

P_UO5

Potrafi niedyrektywnie opisa¢é wynik badania genetycznego,
proponuje w sposéb uzasadniony przesiewowe badania
genetyczne, potrafi wyszukiwaé informacje w genetycznych bazach
danych dotyczacych choréb genetycznych, laboratoryjnych testéow
genetycznych, potrafi korzystaé z dostepnych w Internecie
pomocniczych narzedzi do analiz molekularnych i genetycznych.

E.U12.

E.U13.

E.U16.

P_U06

Potrafi uruchomi¢, wykalibrowa¢ i przygotowa¢ cytometr
do wykonania analizy oraz zaprojektowaé i wykona¢ badanie
Smierci komérkowej z wykorzystaniem cytometru przeptywowego
i zinterpretowac jego wyniki.

E.U12.

E.U16.

P_KO1

Jest gotowy do dostrzegania i rozpoznawania wtasnych ograniczen,
dokonywania samooceny deficytow i potrzeb edukacyjnych; pracy
w zespole, przyjmujac w nim rézne role, ustalajgc priorytety,
dbajgc o bezpieczenstwo witasne, wspdtpracownikéw i otoczenia;
wdrazania zasad kolezernstwa zawodowego i wspotpracy w zespole
specjalistdw, w tym 1z przedstawicielami innych zawodow
medycznych, takze w $rodowisku  wielokulturowym i
wielonarodowosciowym; identyfikacji i rozstrzygania dylematow
zwigzanych z wykonywaniem zawodu diagnosty laboratoryjnego w
oparciu o zasady etyczne oraz formutowania opinii dotyczacych
roznych aspektéw dziatalnosci zawodowej; przestrzegania
tajemnicy zawodowej i praw pacjenta; korzystania z obiektywnych
zrédet informacji; formutowania wnioskéw z wiasnych pomiaréw
lub obserwacji; podejmowania dziatann zawodowych z szacunkiem
do pracy wtasnej i innych ludzi oraz dbania o powierzony sprzet;
przyjecia odpowiedzialnosci zwigzanej z decyzjami
podejmowanymi w ramach dziatalnosci zawodowej, w tym w
kategoriach bezpieczenstwa wtasnego i innych oséb.

1.3.1do1.3.9

20. Formy i tematy zajec

Liczba
godzin

21.1. Wykfady

Genetyka populacyjna cztowieka.

Zmiennosc¢ genetyczna cech ilosciowych.

Wybrane choroby o niemendlowskim schemacie dziedziczenia (choroby mitochondrialne,

choroby cywilizacyjne)

Techniki diagnostyczne w genetyce medycznej cz. I.

Genetyczne aspekty podziatéw komdrkowych. Gametogeneza.

Neurogenetyka. Podtoze genetyczne wybranych choréb neurodegeneracyjnych.
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Neurogenetyka. Podtoze genetyczne wybranych choréb psychicznych.

Kliniczne znaczenie polimorfizmdw.

Miejsce cytometrii przeptywowej w nowoczesnej diagnostyce i terapii cz. I.

Miejsce cytometrii przeptywowej w nowoczesnej diagnostyce i terapii cz. Il.

Podtoze genetyczne zaburzen cielesno-ptciowych.

Klasyfikacja wrodzonych wad rozwojowych i cech dysmorficznych.

Kliniczne konsekwencje liczbowych aberracji chromosomowych.

Kliniczne konsekwencje strukturalnych aberracji chromosomowych.

Wrodzone btedy metabolizmu.

Genetyczna nieinwazyjna diagnostyka prenatalna.

Problemy teratogenezy w diagnostyce klinicznej.

Genetyczne podstawy procesu transformacji nowotworowej. Genetyka nowotworéw
sporadycznych, rodzinnych i dziedzicznych.

NIERINININININININDNNDN

Nowoczesna terapia nowotwordw. Mechanizmy radio- i chemioopornosci nowotworow.

Podstawy inzynierii genetycznej w diagnostyce genetyczne;j.

Genetyka hematoonkologiczna.

Poradnictwo genetyczne.

Genetyczne bazy danych.

NININININ

22.2. Seminaria

w
o

Budowa i funkcje genomu eukariotycznego i prokariotycznego.

N

Struktura i funkcja chromosomu. Klasyfikacja i morfologia chromosomoéw cztowieka.

N

Schematy dziedziczenia cech u cztowieka autosomalne i sprzezone z ptcia.

Podstawy hodowli komdrek do badan cytogenetycznych.

Techniki cytogenetyki klasycznej i podstawy technik molekularnych.

Podstawy cytometrii przeptywowe;j (cz. 1).

Diagnostyka genetyczna choréb infekcyjnych.

Podstawy cytometrii przeptywowej (cz. I1).

Rodzaje i mechanizmy powstawania chromosomowych aberracji liczbowych u cztowieka.

Rodzaje i mechanizmy powstawania chromosomowych aberracji strukturalnych u cztowieka.

Podstawy nomenklatury cytogenetycznej

Diagnostyka cytogenetyczna w transplantologii

Inwazyjna prenatalna diagnostyka genetyczna.

Diagnostyka genetyczna nieptodnosci partnerskiej.

Czynniki infekcyjne w transformacji nowotworowe;j.

Diagnostyka genetyczna choréb metabolicznych.
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23.3. Cwiczenia

2]
o

Izolacja DNA z krwi petnej. llosciowa i jakosciowa ocena izolatéw DNA.

Identyfikacja chromosomodw cztowieka w oparciu o wzdr prazkéw G.

Rozwigzywanie zadan — dziedziczenie autosomalne i sprzezone z ptcig. Zasady konstruowania
rodowoddw.

Wykonanie preparatow cytogenetycznych z materiatu utrwalonego po hodowli limfocytow.

Barwienie chromosomoéw technikg GTG i analiza mikroskopowa wybarwionych preparatéw.
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Podstawy zastosowania cytometrii przeptywowej w diagnostyce genetycznej cz. |

Technika rybotypowania w diagnostyce mikrobiologiczne;j.

Podstawy zastosowania cytometrii przeptywowej w diagnostyce genetycznej cz. Il

Analiza mechanizmoéw powstawania aberracji liczbowych chromosomoéw. Analiza ptytek
metafazowych z aberracjami liczbowymi.

N

Analiza mechanizmdw powstawania aberracji strukturalnych chromosoméw. Rozpoznawanie
aberracji strukturalnych w oparciu o ideogramy oraz poprzez analize ptytek metafazowych.

Nauka zapisu kariotypu zgodnie z nomenklaturg ISCN.

Analiza chimeryzmu po przeszczepie.

Identyfikacja ptci w inwazyjnej genetycznej diagnostyce prenatalne;.

Diagnostyka genetyczna nieptodnosci meskiej.

Wykrywanie onkogennego genotypu HPV technikg nested-PCR.

Diagnostyka genetyczna zaburzer metabolicznych.
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25. Kryteria oceny — szczegoty

Zgodnie z zaleceniami organéw kontrolujgcych.
Zaliczenie przedmiotu - student osiggnat zaktadane efekty uczenia sie.
Szczegdtowe kryteria zaliczenia i oceny z przedmiotu sg zamieszczone w regulaminie przedmiotu.







