Karta przedmiotu

Informacje ogdlne o przedmiocie

2. Poziom ksztatcenia: jednolite studia magisterskie
1. Kierunek studidow: analityka medyczna
3. Forma studiow: stacjonarne

4. Rok: IV 5. Semestr: Vil

6. Nazwa przedmiotu: BADANIA CYTOGENETYCZNE W PRAKTYCE KLINICZNEJ

7. Status przedmiotu: fakultatywny

8. Zatozenia i cele ksztatcenia przedmiotu:

Cel ogdlny przedmiotu: przekazanie podstaw teoretycznych oraz wiedzy odnosnie zastosowania technik
cytogenetyki klasycznej i molekularnej w praktyce klinicznej.

Ogdlna informacja o przedmiocie: Przedmiot badania cytogenetyczne w praktyce klinicznej zaznajamia
studentdw z obowigzujgcymi standardami cytogenetycznymi oraz z technikami powalajacymi badac liczbe
i strukture chromosomoéw w celu okreslenia prawidtowosci kariotypu. Student uzupetnia swojg wiedze w
zakresie technik klasycznych, oraz zostaje szczegdétowo zapoznany z technikami molekularnymi
wykorzystywanymi w ocenie kariotypu. Ponadto student poszerza swojg wiedze w zakresie aberracji
chromosomowych i zmian polimorficznych w chromosomach. Uczy sie taczy¢ wiedze kliniczng (z zakresu
zespotow genetycznych, badan prenatalnych, nieptodnosci) z praktyka laboratoryjna.

Intencje nauczyciela akademickiego prowadzgcego przedmiot: intencjg nauczyciela jest jak najlepsze
przekazanie wiedzy w zakresie technik wykorzystywanych w badaniach cytogenetycznych oraz ich
praktycznego zastosowania klinicznego.

9. Wymagania wstepne w zakresie wiedzy, umiejetnosci i innych kompetencji:

Pojecie genu; organizacja genomu cztowieka; budowa i funkcja chromosomu; klasyfikacja i morfologia
chromosomoéw cztowieka; typy chromatyny; mitoza, mejoza i ich znaczenie genetyczne; podstawowe
zagadnienia z dziedziny cytogenetyki (hodowle, techniki barwienia); pojecie aberracji chromosomowych,
typy aberracji chromosomowych; determinacja pfci; typy i mechanizmy dziedziczenia.

10. Efekty uczenia sie

Odniesienie
Numer Przedmiotowe efekty uczenia sie do efektow
przedmiotowego ksztatcenia
efektu uczenia zawartych w
standardach

Student potrafi wskazac i omowic standardy, ktérych nalezy K_W17
przestrzegaé podczas wykonywania badania cytogenetycznego
oraz porownaé normy obowigzujgce w Polsce i innych krajach UE.

P_WO01 K_W20

K_W19

K_W22

K_wWa3




Student potrafi rozpoznawac chromosomy w wyzszej K_W34
P_WO02 rozdzielczosci pragzkowej, rozrdéznia zmiany polimorficzne od K W35
aberracji oraz zna zasady nomenklatury cytogenetycznej. -
Student potrafi objasnic techniczne aspekty hodowli komérek do K_W35
P_W03 badan cytogenetycznych oraz szczegétowo scharakteryzowac
techniki cytogenetyki molekularnej oparte o FISH i PCR.
Student potrafi interpretowac wyniki badan technikami K_W35
cytogenetyki molekularnej (FISH i jej odmiany, CGH, array-CGH, K W2l
QF-PCR, MLPA), potrafi zaproponowa¢ dalsze postepowanie —
diagnostyczne oraz posiada zdolno$¢ korelowania wynikéw badan | gk w41
laboratoryjnych z okreslonym fenotypem klinicznym.
K_Uo1
P_U01 K_U09
K_U24
K_U29
K_U30
K_U31
Student potrafi przygotowac i zaprezentowac na forum grupy K_W35
referat przedstawiajgcy schemat postepowania laboratoryjnego w
. - K_U24
okreslonym przypadku klinicznym. -
K_U31
P_U02
K_U39
K_K02
Student potrafi dokonaé prawidtowego zapisu (oraz K_W35
P_UO3 zinterpretowac zapis ) kariotypu zgodnie z obowigzujgca
K_U24
nomenklaturg ISCN. —
11. Formy zaje¢ w odniesieniu do efektéw uczenia
Numer Forma zaje¢ dydaktycznych
przedmiotowego zaieci
N o . jecia .
efektu uczenia wyktad seminarium ¢wiczenia oraktyczne e-learning
P_WO01 X X
P_WO02 X X
P_WO03 X X
P_UO1 X X
P_U02 X
P_UO3 X




12. Tresci programowe

12.1. Forma zaje¢: Wyktady

Liczba godzin

Techniczne aspekty hodowli komaérek (limfocytdw, amniocytow,

w1 trofoblastu, fibroblastéw skory, szpiku) do badan 2
cytogenetycznych.

W2
Standardy jakosci obowigzujgce w badaniach cytogenetycznych. 2

e-learning

w3 Wybrane zespoty uwarunkowane aberracjami chromosomowymi. 2

w4 Techniki cytogenetyki molekularnej oparte o PCR (QF-PCR, MLPA) 3

e-learning i ich zastosowanie w diagnostyce.

W5 Markery cytogenetyczne jako wazne narzedzie w diagnostyce 5
onkologicznej. Zmiany w kariotypie a rokowanie.

W6 Zmiany polimorficzne w chromosomach oraz ,,aberracje” bez
konsekwencji fenotypowych. Rozréznianie zmian polimorficznych 2
od aberracji.

w8 Centromery vs. neocentromery. Chromosomy markerowe w )
aspekcie diagnostyki i poradnictwa genetycznego.

. 15 (5w e-
tacznie .
learningu)

12.2. Forma zajec¢: Seminaria

51 Techniki FISH, M-FISH, ich odmiany oraz wykorzystanie w )
klinicznej diagnostyce cytogenetycznej.

S Interpretacja wynikdw badan cytogenetycznych technika FISH w 5
oparciu o przypadki zaczerpniete z publikacji.

s3 Techniki CGH i array-CGH oraz ich wykorzystanie w diagnostyce. 5
(omodwienie konkretnych przypadkow literaturowych).

S4 Zasady nomenklatury cytogenetycznej cz. | 2

S5 Zasady nomenklatury cytogenetycznej cz. Il. 2
Przygotowanie przez studentéw referatéw z wybranych

S6,7,8 , . , 5
artykutéw (opisy przypadkdéw)

tacznie 15

taczna liczba godzin z przedmiotu 30

13. Metody uczenia

13.1. Wyktad

multimedialnym.

Wyktad informacyjny, konwersatoryjny, interaktywny z pokazem

13.2. Seminaria

referat, film, pokaz, zadania problemowe.

Seminarium z wykorzystaniem prezentacji multimedialnej, dyskusja,




13.3. €wiczenia

13.4. Inne

13.5. e-learning

Samoksztatcenie Studenta - przyswajanie wiedzy udostepnionej w

materiatach na stronie internetowe;j.

14. Sposoby weryfikacji efektdw uczenia sie i sposoby oceny

Numer
przedmiotowego Sposoby weryfikacji Warunki zaliczenia
efektu uczenia sie
Obecnos¢ na zajeciach, aktywny udziat w Udziat w dyskusji, 50% poprawnie
P_WO01 . . —
- dyskus;ji. udzielonych odpowiedzi ustnych.
Obecnos¢ na zajeciach, aktywny udziat w Udzg’r W d.yskusn,,poprawne
P_WO02 " ) . , rozwigzanie zadan
dyskusji, rozwigzanie zadan problemowych.
problemowych.
Obecnos¢ na zajeciach, aktywny udziat w Udziat w dyskusji, 50% poprawnie
P_WO03 . . S
dyskusji. udzielonych odpowiedzi ustnych.
Obecnos¢ na zajeciach, aktywny udziat w .UdZIa{ W dySku.SJI’ popr?wne .
P_UO1 .. . . h interpretowanie wynikéw badan
dyskusji, rozwigzanie zadan problemowych.
molekularnych.
Obecnos¢ na zajeciach, aktywny udziat w Udziat w dyskusji, poprawnie
P_UO2 dyskusji, przygotowanie i wygtoszenie referatu | przygotowany i wygtoszony
na zadany temat. referat.
Obecnos¢ na zajeciach, aktywny udziat w Przynajmniej w 50% poprawne
P UO3 dyskusji, rozwigzanie zadan problemowych wykonanie zapisu kariotypu, jego
- obejmujacych zapis kariotypu i jego interpretacji oraz wskazanie
interpretacje. btedéw w zapisie.

15. Obcigzenie pracg studenta

Forma aktywnosci

Przecietna liczba godzin na zrealizowanie aktywnosci

udziat w wyktadach 10h
udziat w wyktadach w formie e-learningu 5h
) udziat w seminariach 15h
Godziny kontaktowe
Z nauczycielem udziat w ¢wiczeniach -
akademickim: . , .
udziat w innych formach ksztatcenia -
konsultacje 2
tacznie 32h
przygotowanie do seminariéw 30
Samodzielna praca rzygotowanie do éwiczen -
studenta Przye
przygotowanie do sprawdzianow -




przygotowanie do egzaminu/zaliczenia koricowego 4
facznie 34
tacznie 66
Sumaryczna liczba punktéw ECTS dla przedmiotu 2
16. Sumaryczne wskazniki charakteryzujace przedmiot
Liczba punktow ECTS, ktorg student uzyskuje na zajeciach wymagajacych 1
bezposredniego udziatu nauczycieli akademickich
Liczba punktéw ECTS, ktdéra student uzyskuje za naktad pracy zwigzany z zajeciami o 1
charakterze praktycznym
17. Formy oceny — szczegoty
Na ocene 3,0 jesli Na ocene 4 jesli
oceniajacy zadaje oceniajacy zadaje
pytania pomocnicze | pytania pomocnicze
Efekt Na ocene 2 lub na ocene 3,5 - lub na ocene 4,5 - Na ocene 5
jesli student jesli student
odpowiada odpowiada
samodzielnie samodzielnie
Brak znajomosci Student zna Student zna wiekszo$¢ | Student dodatkowo
standardow podstawowe zalecenia | standardéw zna zasady
obowigzujacych w dotyczace dotyczacych wewnetrznej i
badaniach funkcjonowania postepowania z zewnetrznej kontroli
cytogenetycznych. laboratorium materiatem do badan, | jakosci badan w
P WO1 cytogenetycznego. poszczegdlnych laboratorium
- etapéw wykonywania | cytogenetycznym oraz
badania, zasad oceny minimalne standardy
jakosci preparatow. dotyczace
skutecznosci metod
badan
cytogenetycznych.
Student nie Student potrafi Student rozréznia Student rozrdznia
rozrdznia najbardziej | rozrézni¢ chromosomy | wiekszosé¢ dtugich wszystkie
charakterystycznych | zgrup A, Di G, oraz chromosomoéw w chromosomy
chromosomoéw (1, 2, | potrafi wskazaé oparciu o wzor cztowieka w
21) w oparciu o wzér | polimorficzne regiony prazkéw G, wykazuje rozdzielczosci 550—
prazkowy oraz nie w chromosomach i sie dobra znajomoscia | 700 prazkéw w
potrafi wskazaé odroéznia podstawowe regionow oparciu o wzér
polimorficznych grupy polimorfizmoéow polimorficznych w prazkow G, oraz
regiondw w chromosoméw od chromosomach i posiada bardzo duzg
chromosomach. aberracji. potrafi odréznié wiedze na temat
P_WO02 . . ) ) ) .

- Student nie zna Student zna zmiane polimorficzng polimorficznych
podstaw podstawowe symbolei | od aberracji. prazkow w
nomenklatury zasady zapisu Student zna wiekszo$¢ | chromosomach i nie
cytogenetycznej. wszystkich aberracji symboli uzywanych w | myli ich z aberracjami.

liczbowych i zapisie kariotypu , Student prezentuje
wazniejszych aberracji takze molekularnego. bardzo dobrg
strukturalnych znajomos¢
chromosoméw. nomenklatury

cytogenetycznej, takze
w zakresie symboli




wykorzystywanych w
zapisie wynikow FISH,
CGH, array-CGH oraz
zapisie zmian
polimorficznych w
chromosomach.

Brak dostatecznej
znajomosci technik
hodowli komérek do
badan
cytogenetycznych
oraz technik

Student potrafi
wymienié typy hodowli
komérek do badan
cytogenetycznych oraz
omowic¢ hodowle
prowadzone rutynowo,

Student potrafi krétko
scharakteryzowac
hodowle inne niz
prowadzone
rutynowo, wykazuje
sie dobrg wiedzg w

Student zna dogtebnie
techniki hodowli
komérek do badan
cytogenetycznych oraz
posiada bardzo duzg
wiedze na temat

P_WO03 molekularnych jak rowniez prezentuje | zakresie technik technik molekularnych
wykorzystywanych podstawowg wiedze w | molekularnych wykorzystywanych w
w diagnostyce zakresie technik wykorzystywanych w diagnostyce
cytogenetycznej molekularnych diagnostyce cytogenetycznej, w

wykorzystywanych w cytogenetycznej. tym tych rzadziej
diagnostyce stosowanych.
cytogenetyczne;j.
Student nie potrafi Student potrafi Student potrafi Student potrafi bardzo
poprawnie dokonywac zinterpretowad dobrze interpretowad
interpretowacd interpretacji prostych wiekszos¢ wynikéw wyniki badan
wynikow badan wynikow. badan analiz opartych o molekularnych oraz
opartych o techniki technikami techniki FISH, CGH, potrafi powigzac
molekularne. cytogenetyki array-CGH, QF-PCR i wyniki uzyskane drogg
molekularnej (FISH, MLPA, potrafi klasycznej diagnostyki
CGH, array-CGH, QF- zaproponowac dalsze | cytogenetycznejz
PCR, MLPA), oraz postepowanie wynikami badan
potrafi zaproponowac diagnostyczne, oraz molekularnych (FISH,
P_UO1 dalsze postepowanie posiada zdolnos$¢ M-FISH, micro-FISH,
diagnostyczne. korelowania wynikdw | CGH, array-CGH, QF-
badan laboratoryjnych | PCR, MLPA). Potrafi
z okreslonym zaproponowac dalsze
fenotypem klinicznym. | postepowanie
diagnostyczne, oraz
posiada zdolnos¢
korelowania wynikéw
badan laboratoryjnych
z okreslonym
fenotypem klinicznym.
Student nie Student w sposéb Student przygotowat Student przygotowat
przygotowat poprawny przygotowat | dobry referat bardzo dobry referat
referatu i wygtosit referat omawiajacy okreslony | omawiajgcy okreslony
omawiajacego omawiajacy okreslony przypadek kliniczny, przypadek kliniczny,
okreslony przypadek | przypadek kliniczny. dobrze zaprezentowat | wyrdznit sie bardzo
kliniczny. sie na forum grupy, dobra prezentacja na
oraz aktywnie forum grupy, oraz
P UO2 uczestniczyt w dyskusji | aktywnie uczestniczyt

dotyczacej innych
omawianych
przypadkow
literaturowych.

w dyskusji dotyczacej
innych omawianych
przypadkow
literaturowych,
wykazujac sie przy tym
duzg wiedzg w
zakresie cytogenetyki
klinicznej.




P_U03

Student nie potrafi
poprawnie wykonac
zapisu kariotypu
oraz dokonac jego
poprawne;j
interpretacji.

Student potrafi zapisa¢
kariotyp prawidtowy,
liczbowe aberracje
chromosomowe i
podstawowe aberracje
strukturalne, oraz
potrafi dokonywaé
interpretacji prostych
zapisow.

Student w wiekszosci
przypadkow potrafi
dokonac zapisu
kariotypu na
podstawie opisu (w
tym zapisu kariotypu
molekularnego),
dobrze interpretuje
wiekszos¢ zapiséw,
potrafi wskazac
wiekszos¢ btedow w
zapisie.

Student bezbtednie
(lub z niewielkimi
btedami) dokonuje
zapisow kariotypu,
stownych opiséw
zapisu kariotypu oraz
potrafi wyszczegdlnic
btedy w zapisie.
Trudnosci nie sprawia
mu zapis wyniku
badan przy
wykorzystaniu technik
cytogenetyki
molekularnej (FISH,
CGH, array-CGH) oraz
zapis zmian
polimorficznych w
chromosomach.

* ocena celujgca — wiedza i umiejetnosci dla wszystkich efektow ksztatcenia osiggajg srednig

punktacje powyzej 98%.




