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Cz.1

Informacje ogélne o przedmiocie

2. Poziom ksztalcenia: jednolite studia magisterskie

1. Kierunek studiéw: Farmacja 3. Forma studiow: stacjonarne

4, Rok: 1l 5. Semestr: IV

6. Nazwa przedmiotu: Genetyka medyczna

7. Status przedmiotu: fakultatywny

8. Tresci programowe przedmiotu i przypisane do nich efekty uczenia si¢

Celem ksztalcenia w ramach fakultetu Genetyka medyczna jest wyksztalcenie farmaceutow z podstaw
indywidualizacji leczenia, jako wyniku zréznicowanej reakcji na lek w odpowiedzi na zmiennos$¢
genetyczng, obcigzenie chorobami genetycznie uwarunkowanymi i okreslonymi predyspozycjami
genetycznymi. W ramach fakultetu Student zapozna si¢ z podstawami genetyki medycznej i
farmakogenetyki oraz ich znaczeniem w praktyce Kklinicznej. Zapozna si¢ z algorytmami postgpowania
klinicznego w przypadku rozpoznania aberracji liczby i struktury chromosoméw czlowieka. Pozna
podstawowe techniki stosowane w diagnostyce cytogenetycznej i genetyce molekularnej. Pozyska wiedze
na temat roli diagnostyki genetycznej i poradnictwa genetycznego w aspekcie badan prenatalnych i
postnatalnych, diagnostyki nowotworéw, wykrywania nieptodno$ci partnerskiej, wykrywania chorob
inwazyjnych i infekcyjnych, badania wrodzonych btedow metabolizmu oraz chordb psychicznych.

Efekty uczenia si¢/odniesienie do efektéw uczenia si¢ zawartych w standardach

w zakresie wiedzy student zna i rozumie: A.W2, AW3, A W15, AW17;

w zakresie umiejetnosci student potrafi: A.U2, A.U3, A.U6, A.U12;

w zakresie kompetencji spotecznych: nawigzywania relacji z pacjentem i wspotpracownikami opartej na
wzajemnym zaufaniu i poszanowaniu; dostrzegania i rozpoznawania wtasnych ograniczen, dokonywania
samooceny deficytow i potrzeb edukacyjnych; wdrazania zasad kolezenstwa zawodowego 1 wspolpracy
W zespole specjalistow, w tym z przedstawicielami innych zawodow medycznych, takze w §rodowisku
wielokulturowym i wielonarodowos$ciowym; przestrzegania tajemnicy dotyczacej stanu zdrowia, praw
pacjenta oraz zasad etyki zawodowej; prezentowania postawy etyczno-moralnej zgodnej z zasadami
etycznymi i podejmowania dziatan w oparciu o kodeks etyki w praktyce zawodowej; propagowania
zachowan prozdrowotnych; korzystania z obiektywnych zroédet informacji; formutowania wnioskéw
z wlasnych pomiaréw lub obserwacji; formutowania opinii dotyczacych réznych aspektéw dziatalnosci
zawodowej; przyjecia odpowiedzialnosci zwigzanej z decyzjami podejmowanymi w ramach dziatalnos$ci
zawodowej, w tym w kategoriach bezpieczenstwa wlasnego i innych osob.

9. Liczba godzin z przedmiotu 30
10. Liczba punktow ECTS dla przedmiotu 2
11. Sposoby weryfikacji i oceny efektow uczenia sie

Efekty uczenia si¢ Sposoby weryfikacji Sposoby oceny*
W zakresie wiedzy Aktywny udziat w dyskusji. *
W zakresie umiejetnosci Aktywny udziat w dyskusji. *
W zakresie kompetencji Aktywny udzial w dyskus;ji. *

* zaklada sig, ze ocena oznacza na poziomie:

Bardzo dobry (5,0)

zakladane efekty uczenia si¢ zostaly osiggnigte i w znacznym stopniu
przekraczaja wymagany poziom,;

Ponad dobry (4,5) — zaktadane efekty uczenia si¢ zostaly osiggnigte 1 w niewielkim stopniu
przekraczajg wymagany poziom;

Dobry (4,0) — zakladane efekty uczenia si¢ zostaly osiagnigte na wymaganym poziomie;

Do$¢ dobry (3,5) — zakladane efekty uczenia si¢ zostaly osiagnigte na srednim wymaganym
poziomie;

Dostateczny (3,0) — zakladane efekty uczenia si¢ zostaly osiggni¢te na minimalnym wymaganym
poziomie,

Niedostateczny (2,00 — zakladane efekty uczenia si¢ nie zostaly uzyskane.
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Inne przydatne informacije o przedmiocie

12. Jednostka realizujaca 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:
Prof. dr hab. n. med. Jan Kowalski; Jan.kowalski@sum.edu.pl

14. Wymagania wstepne w zakresie wiedzy, umiejetnos$ci i innych kompetencji:
Znajomo$¢ zagadnien objetych programem nauczania przedmiotu ,,Biologia i genetyka” z | roku kierunku

farmacja.

15. Liczebno$¢ grup Zgodna z uchwata Senatu SUM

16. Materialy do zajeé

Pokaz multimedialny, pokaz filmowy, bazy internetowe, podreczniki,
ideogramy, zadania problemowe.

17. Miejsce odbywania sie¢

zajeé

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

18. Miejsce i godzina

Katedra 1 Zaktad Genetyki Medycznej, 41-200 Sosnowiec, Jednosci 8
(kampus B), 2 godziny raz w tygodniu (termin dostosowany do planu

konsultacji studentéw)
19. Efekty uczenia sie¢
Odniesienie do
Numer ,
. efektow
przedmiotowego . . o
. Przedmiotowe efekty uczenia si¢ uczenia si¢
efektu uczenia
. zawartych w
¢ standardach
Student charakteryzuje podstawowe zasady analizy kariotypu w
P WO1 oparciu o znajomos¢ polskich standardow cytogenetycznych. Student AW2,
- potrafi objasnia¢ zasady i zastosowanie technik cytogenetyki i AW17.
genetyki molekularnej oparte na metodach FISH i PCR.
Student potrafi objasnia¢ algorytmy postgpowania klinicznego w
P W02 przypadku rozpoznania zespotow o podtozu chromosomowym u AW2.
- czlowieka. Student potrafi opisac najczestsze objawy kliniczne i AW3.
mechanizmy powstawania zespolow chromosomowych u cztowieka.
Student potrafi wymieni¢ wskazania do diagnostyki prenatalne;j i
przedurodzeniowej oraz genetycznej diagnostyki nieptodnosci AW3.
P_W03 partnerskiej. Student potrafi opisa¢ podstawy genetyczne AW2.
powstawania nowotwordéw, wrodzonych btedéw metabolizmu i zna AW15.
podtoze genetyczne chordb psychicznych.
Student potrafi zastosowac zasady zapisu kariotypu zgodnie z
nomenklaturg ISCN dla wszystkich technik rutynowo stosowanych w
. : . AU2.
P_UO01 diagnostyce cytogenetycznej. Student potrafi zastosowac zasady A U3
zapisu mutacji genowych i zmian polimorficznych w genomie T
cztowieka.
Student potrafi powigza¢ dziatanie leku z efektem teratogennym jaki
) . 1 . A.U3.
P_U02 moze on wywotac. Student potrafi nakresli¢ podstawy genetycznej AUL?
diagnostyki i monitorowania leczenia nieptodnosci partnerskie;j. ' '
Student potrafi wyszukiwaé¢ adekwatne metody diagnostyki
. S g . : . A.U3.
P_U03 genetycznej do wykrywania i monitorowania przebiegu leczenia AUL?
choroby nowotworowe;j. T
Student potrafi zaplanowaé wykorzystanie metod genetycznych do AU2.
P_U04 weryfikacji genetycznie uwarunkowanych wrodzonych btedow A.U3.
metabolicznych oraz genetycznych przyczyny lekoopornosci. A.UG.
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20. Formy i tematy zaje¢ Liczba godzin
21.1. Wyklady 15
Predyspozycja genetyczna do rozwoju chordb psychicznych. 2
,Aberracje” chromosomowe bez konsekwencji fenotypowych. 2
Podloze genetyczne chorob neurodegeneracyjnych. 2
Techniki molekularne wykorzystywane w diagnostyce chorob o podtozu 2
genetycznym.

Konsekwencje kliniczne obecnosci mutacji genowych i polimorfizméw wraz zasadami 2

zapisu.

Polimorfizm genéw kodujacych enzymy metabolizujace leki oraz polimorfizm genow

naprawy DNA w farmakogenetyce.

2 (e-learning)

Standardy jako$ci w zakresie badan cytogenetycznych. Podstawy nomenklatury

2 (e-learning)

cytogenetycznej.

Elementy poradnictwa genetycznego. 1 (e-learning)
22.2. Seminaria 15
Diagnostyka prenatalna a genetyka. 2

Diagnostyka genetyczna nieptodnosci partnerskie;j.

Diagnostyka genetyczna chorob inwazyjnych i infekcyjnych w aspekcie
lekoopornosci.

Kliniczne konsekwencje liczbowych aberracji chromosomowych.

Kliniczne konsekwencje strukturalnych aberracji chromosomowych.

Podloze genetyczne chorob metabolicznych

Nowoczesna terapia nowotworow

Problemy teratogenezy w genetyce klinicznej.
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13. Wybrane artykuty naukowe polsko- lub angielskojezyczne wskazywane na biezaco przez

prowadzacych.

25. Kryteria oceny — szczegély |

Zgodnie z zaleceniami organdéw kontrolujgcych.
Zaliczenie przedmiotu - student osiagnat zaktadane efekty uczenia sie.
Szczegotowe kryteria zaliczenia i oceny z przedmiotu sg zamieszczone w regulaminie przedmiotu.




