Karta modutu/przedmiotu

Informacje ogdélne o module/przedmiocie

2. Poziom ksztatcenia: jednolite studia magisterskie

1. Kierunek studidow: farmacja ‘s . L .
3. Forma studiéw: stacjonarne i niestacjonarne

4. Rok: 1| 5. Semestr: IV

6. Nazwa modutu/przedmiotu: Genetyka medyczna

7. Status modutu/przedmiotu: fakultatywny

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

9. Imie i nazwisko osoby odpowiedzialnej za realizacje modutu/przedmiotu:
Prof. dr hab. n. med. Jan Kowalski

10. Zatozenia i cele ksztatcenia modutu/przedmiotu:

Celem ksztatcenia w ramach fakultetu Genetyka medyczna jest wyksztatcenie farmaceutéw z podstaw
indywidualizacji leczenia jako wyniku zréznicowanej reakcji na lek w odpowiedzi na zmiennosc¢
genetyczng, obcigzenie chorobami genetycznie uwarunkowanymi i okreslonymi predyspozycjami
genetycznymi. W ramach fakultetu student zapozna sie z podstawami genetyki medycznej i
farmakogenetyki oraz ich znaczeniem w praktyce klinicznej.

Zapozna sie z algorytmami postepowania klinicznego w przypadku rozpoznania aberracji liczby i struktury
chromosomoéw cztowieka. 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 nowotwordw, wykrywania nieptodnosci
partnerskiej, wykrywania choréb inwazyjnych i infekcyjnych, badania wrodzonych btedéw metabolizmu
oraz chordb psychicznych.

11. Wymagania wstepne w zakresie wiedzy, umiejetnosci i innych kompetencji:
Znajomos¢ zagadnien objetych programem nauczania przedmiotu ,,Biologia i genetyka” z | roku kierunku
farmaciji.

12. Efekty ksztatcenia

Odniesienie do
Nu_mer Przedmiotowe efekty ksztatcenia efektovx{
przedmiotowego ksztatcenia
efektu ksztatcenia zawartych w
standardach
Student charakteryzuje podstawowe zasady analizy kariotypu w
oparciu o znajomos¢ polskich standardéw cytogenetycznych.
. ., . . . AW2.

P_Wo01 Student potrafi objasnia¢é zasady i zastosowanie technik AW17

cytogenetyki i genetyki molekularnej oparte na metodach FISH i ’ '

PCR.

Student potrafi objasniaé algorytmy postepowania klinicznego w

przypadku rozpoznania zespotdw aberracyjnych u cztowieka. AW2
P_W02 Student potrafi opisac najczestsze objawy kliniczne i A.W3.

mechanizmy powstawania zespotéw chromosomowych u T

cztowieka.

Student potrafi wymieni¢ wskazania do diagnostyki prenatalnej i

przedurodzeniowej oraz genetycznej diagnostyki nieptodnosci AW3.
P_WO03 partnerskiej. Student potrafi opisa¢ podstawy genetyczne AW2.

powstawania nowotwordow, wrodzonych btedéw metabolizmu i A.W15.

podtoze genetyczne chordb psychicznych.




Student potrafi zastosowac zasady zapisu kariotypu zgodnie z
nomenklaturg ISCN dla wszystkich technik rutynowo

P_UO1 stosowanych w diagnostyce cytogenetycznej. Student potrafi 232
zastosowac zasady zapisu mutacji genowych i zmian T
polimorficznych w genomie cztowieka.

Student potrafi powigzac¢ dziatanie leku z efektem teratogennym,
jaki moze on wywota¢. Student potrafi nakresli¢ podstawy A.U3.

P_UO02 L .. . . o -

- genetycznej diagnostyki i monitorowania leczenia nieptodnosci A.U12.
partnerskiej.
Student potrafi wyszukiwaé adekwatne metody diagnostyki AU3

P_UO3 genetycznej do wykrywania i monitorowania przebiegu leczenia A U12
choroby nowotworowej. ) )

. , . A.U2.
Student potrafi zaplanowaé wykorzystanie metod genetycznych
g . A.U3.
P_UO4 do weryfikacji genetyczne uwarunkowanych wrodzonych btedéw A UG
metabolicznych oraz genetycznych przyczyny lekoopornosci. A.'U12'.
13. Formy zajec¢ w odniesieniu do efektow ksztatcenia
Numer Forma zajec¢ dydaktycznych
przedmiotowego L . . . .
ofektu ksztatcenia wyktad seminarium ¢wiczenia inne e-learning

P_Wo01 X X

P_WO02 X X

P_WO03 X X

P_UO1 X X

P_UO02 X X

P_UO03 X

P_UO04 X X

14. Tresci programowe

14.1. Forma zajec¢: Wyktady

Liczba godzin

w1 Predyspozycja genetyczna do rozwoju choréb psychicznych. 2
W2 »aberracje” chromosomowe bez konsekwencji fenotypowych. 2
W3 Podtoze genetyczne chordb neurodegeneracyjnych. 2
w4 Techniki molekularne wykorzystywane w diagnostyce chordéb o )
podtozu genetycznym.
W5 Konsekwencje kliniczne obecnosci mutacji genowych i )
polimorfizméw wraz zasadami zapisu.
w6 Polimorfizm gendéw kodujgcych enzymy metabolizujgce leki oraz )
e-learning polimorfizm gendéw naprawy DNA w farmakogenetyce.
w7 Stadardy jakosci w zakresie badan cytogenetycznych. Podstawy )
e-learning nomenklatury cytogenetycznej.
w8 Genetyczne podtoze wad wrodzonych. 1
e-learning
tacznie 15
14.2. Forma zaje¢: Seminaria Liczba godzin
S1 Diagnostyka prenatalna a genetyka. 2
S2 Diagnostyka genetyczna nieptodnosci partnerskiej. 2
s3 Diagnostyka genetyczna chordb inwazyjnych i infekcyjnych w )
aspekcie lekoopornosci.
S4 Kliniczne konsekwencje liczbowych aberracji chromosomowych. 2




S5 Kliniczne konsekwencje strukturalnych aberracji )
chromosomowych.
S6 Podtoze genetyczne choréb metabolicznych 2
S7 Nowoczesna terapia nowotworéw 2
S8 Problemy teratogenezy w genetyce kliniczne;j. 1
tacznie 15
taczna liczba godzin z przedmiotu 30

15. Metody ksztatcenia

15.1. Wyktad

Wyktad informacyjny, konwersatoryjny, interaktywny z pokazem
multimedialnym.

15.2. Seminaria

Prelekcja wstepna, dyskusja, wyjasnianie i objasnianie zagadnien
niezrozumiatych dla studenta w procesie samoksztatcenia, metody
aktywizujgce: metody problemowe, gry dydaktyczne, elementy pokazowe.

15.3. Cwiczenia

15.4. Inne

Samoksztatcenie Studenta - przyswajanie wiedzy podanej w trakcie
seminariéw, praca z podrecznikiem oraz z wykorzystaniem internetowych
genetycznych i literaturowych baz danych, wykonanie zadanych prac
problemowych.

15.5. e-learning

16. Sposoby weryfikacji efektow ksztatcenia i sposoby oceny

Numer
przedmiotowego
efektu ksztatcenia

Sposoby weryfikacji Warunki zaliczenia

Udziat w dyskusji. Prawidtowa

P_Wo01 Aktywny udziat w dyskusji. odpowiedz na 50% zadanych pytan

ustnych.

Udziat w dyskusji. Prawidtowa

P_WO02 Aktywny udziat w dyskusji. odpowiedz na 50% zadanych pytan

ustnych.

Udziat w dyskusji. Prawidtowa

P_WO03 Aktywny udziat w dyskus;ji. odpowiedz na 50% zadanych pytan

ustnych.

Udziat w dyskusji. Prawidtowa

P_UO1 Aktywny udziat w dyskus;ji. odpowiedz na 50% zadanych pytan

ustnych.

Udziat w dyskusji. Prawidfowa

P_UO02 Aktywny udziat w dyskus;ji. odpowiedz na 50% zadanych pytan

ustnych.

Udziat w dyskusji. Prawidtowa

P_UO3 Aktywny udziat w dyskus;ji. odpowiedz na 50% zadanych pytan

ustnych.

Udziat w dyskusji. Prawidfowa

P_UO4 Aktywny udziat w dyskus;ji. odpowiedz na 50% zadanych pytan

ustnych.

17. Obcigzenie pracg studenta

Forma aktywnosci

Przecietna liczba godzin na zrealizowanie aktywnosci

Godziny kontaktowe
Z nauczycielem
akademickim:

udziat w wyktadach 10

udziat w seminariach 15

udziat w ¢wiczeniach




udziat w innych formach ksztatcenia

konsultacje 16
facznie 41
przygotowanie do seminariow 15

przygotowanie do ¢wiczen

przygotowanie do sprawdzianow

Samodzielna praca e-learning 5
studenta przygotowanie do egzaminu/zaliczenia 7
koncowego
facznie 27
tacznie 67
Sumaryczna liczba punktéw ECTS dla przedmiotu 2

18. Sumaryczne wskazniki charakteryzujace przedmiot

Liczba punktéw ECTS, ktéra student uzyskuje na zajeciach wymagajacych
bezposredniego udziatu nauczycieli akademickich

Liczba punktow ECTS, ktdérg student uzyskuje za naktad pracy zwigzany z zajeciami o
charakterze praktycznym

19. Literatura

19.1. Podstawowa

1. Ball. Biologia Molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej. PWN 2006.

2. E. Tobias, M. Connor, M. Ferguson-Smith. “Genetyka medyczna”. Wydawnictwo Lekarskie PZWL,
2013

3. Drewa G. Ferenc T. Genetyka medyczna. Podrecznik dla studentéw. Elsevier Urban & Partner,
Wroctaw 2011, wyd.1.

4. Korf B. Genetyka cztowieka. Rozwigzywanie probleméw medycznych. PWN 2003

5. Jorde L.B., Carey J.C. i in. Genetyka medyczna. Wyd. Elsevier Urban & Partner, Wroctaw2010.

6. Srebniak M. i Tomaszewska A. Badania cytogenetyczne w praktyce klinicznej. PZWL 2008.

19.2. Uzupetniajaca

1. Kurpisz M. Molekularne podstawy rozrodczosci cztowieka i innych ssakéw. Termedia
Wydawnictwa Medyczne, Poznan 2002.

2. Radwan J. Nieptodnosc¢ i rozréd wspomagany. Termedia Wydawnictwa Medyczne, Poznarn 2005.

3. Passarge E. Genetyka. llustrowany przewodnik. PZWL 2004.

4. Bradley J.R., Johnson D.R., Pober B.R. Genetyka medyczna. Wyd. Lekarskie PZWL 2011.

5. Ciechanowicz A., Kokot F. Genetyka molekularna w chorobach wewnetrznych. Wyd. Lekarskie
PZWL 20089.

6. J. McGowan-Jordan, A. Simons, M. Schmid, ISCN 2016: An International System for Human
Cytogenetic Nomenclature (2016). S. Karger AG.

7. Wybrane artykuty naukowe polsko- lub angielskojezyczne wskazywane na biezgco przez

prowadzacych.

20. Inne przydatne informacje o module/przedmiocie

20.1. Liczebno$¢ grup Zgodna z uchwatg Senatu SUM

20.2. Materialy do zajec Pokaz multimedialny, pokaz filmowy, bazy internetowe,

podreczniki, ideogramy, zadania problemowe

20.3. Miejsce odbywania sie zajec Sala seminaryjna w Katedrze i Zaktadzie Genetyki Medycznej, 41-

200 Sosnowiec, Jednosci 8 (kampus B)

20.4. Miejsce i godzina konsultacji Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej, 41-200 Sosnowiec, Jednosci

8 (kampus B), 1 godzina raz w tygodniu (termin dostosowany do
planu studentéw)

20.5. Inne




21. Formy oceny — szczegoty

Efekt Na ocene 2 Na ocene 3 Na ocene 4 Na ocene 5
Student nie posiada Student wykazuje sie Student wykazuje sie dobrg | Student wykazuje sie
dostatecznej wiedzy z | dostateczng wiedza z wiedzg z zakresu technik bardzo dobrg wiedzg z
zakresu klasycznych i zakresu technik hodowli materiatu i zakresu technik hodowli
molekularnych hodowli materiatu i barwien chromosomow materiatu i barwien
technik barwien stosowanych w klasycznym | chromosomow
cytogenetycznych. chromosomoéw badaniu cytogenetycznym. | stosowanych w klasycznym
Student nie potrafi stosowanych w Student dobrze zna badaniu cytogenetycznym.
wymieni¢ technik klasycznym badaniu podstawowe techniki Zna szczegOty zasad,
genetyki cytogenetycznym. cytogenetyki molekularnej zastosowania i ograniczenia
molekularnej Student potrafi oparte o PCR pod katem powszechnie stosowanych
opartych na metodzie | wymieni¢ podstawowe | zasad metody, jej metod cytogenetyki

P_WO01 PCR. Student nie zna techniki oparte o PCR. | zastosowan i ograniczen. molekularnej opartej o PCR,
obowigzujgcych Student posiada Student posiada dobrg w tym techniki MLPA.
standarddéw podstawowaq wiedze wiedze na temat innych Student wykazuje sie duzg
cytogenetycznych. na temat metod metod cytogenetyki wiedze na temat technik

cytogenetyki molekularnej. Student zna stosowanych w genetyce

molekularnej i ich wiekszos¢ standardéw molekularnej. Student zna

zastosowania. Student | obowigzujgcych w wszystkie standardy

Zna najwazniejsze diagnostyce obowigzujgce w

standardy cytogenetycznej diagnostyce

obowigzujgce w cytogenetycznej.

diagnostyce

cytogenetyczne;.
Student nie zna Student potrafi Student zna wszystkie typy | Student zna wszystkie
podstaw dotyczacych | wymienic¢ podstawowe | aberracji liczbowych i mozliwe typy aberracji
typow aberracji typy aberracji strukturalnych liczbowych i strukturalnych
chromosomowych chromosomowych, chromosomow cztowieka i chromosomoéw cztowieka,
cztowieka, nie zna podaé mechanizmy ich | potrafi opisa¢ mechanizmy | potrafi opisa¢ wszystkie
mechanizmoéw ich powstawania oraz ich powstawania. Student mozliwe mechanizmy ich
powstawania oraz nie | przyktady zespotow zna wiekszos¢ symboli powstawania. Zna fenotypy
potrafi opisac klinicznych nimi uzywanych w zapisie kliniczne i metody
fenotypow spowodowanych. Zna kariotypu po barwieniu diagnostyki genetycznej
klinicznych definicje GTG oraz po zastosowaniu najczestszych zespotow
powodowanych mozaikowatosci i technik molekularnych. aberracyjnych. Student
aberracjami chimeryzmu. Student Student potrafi potgczy¢ dodatkowo zna inne niz

P_WO02 chromosomoéw u potrafi zaproponowaé | dany zespot cech wynikajgce z aberracji
cztowieka. podstawowe klinicznych z aberracjami, chromosomowych

algorytmy ktére sg jego przyczyna. przyczyny zespotdw takich
postepowania Potrafi zastosowac jak zespot Pradera-Williego,
klinicznego w algorytmy postepowania czy Angelmana. Student
przypadku klinicznego w przypadku potrafi zastosowac i
rozpoznania zespotdw | rozpoznania zespotow zaleznie od przebiegu
aberracyjnych u aberracyjnych u cztowieka. | klinicznego modyfikowaé
cztowieka. algorytmy postepowania
diagnostycznego w
przypadku rozpoznania
zespotdéw aberracyjnych u
cztowieka.
Student nie posiada Student potrafi Student potrafi wymienic Student potrafi wymienic
podstawowej wiedzy | wymienic rodzaje rodzaje badan rodzaje badan prenatalnych
na temat genetycznej | badan prenatalnych prenatalnych i zna i zna wskazania do ich
diagnostyki oraz najwazniejsze wskazania do ich wykonania oraz techniki
prenatalnej. Studenta | techniki diagnostyki wykonania oraz techniki diagnostyki genetycznej
nie zna genetycznej diagnostyki genetycznej stosowane w diagnostyce

P_WO03 podstawowych stosowane w stosowane w diagnostyce prenatalnej. Dobrze zna
zagadnien diagnostyce prenatalnej. Zna podstawy | zagadnienia zwigzane z
dotyczacych podtoza prenatalnej. Potrafi zagadnien zwigzanych z teratogennym dziataniem
genetycznego wymieni¢ podstawowe | teratogennym dziataniem lekow Student bardzo

nieptodnosci
partnerskiej,
powstawania

testy przesiewowe i
diagnostyczne
stosowane w

lekéw. Student dobrze zna
podtoze genetyczne
meskiej i zenskiej

dobrze zna podtoze
genetyczne meskiej i
zenskiej nieptodnosci.




nowotwordow.
Student nie umie
podac genetycznej
przyczyny
wrodzonych choréb
metabolicznych. Nie
potrafi omowic
genetycznej teorii
powstawania choréb
psychicznych.

inwazyjne;j i
nieinwazyjnej
genetycznej
diagnostyce
prenatalnej. Student
zna podstawy
najwazniejszych
technik
wykorzystywanych w
genetycznych i
cytogenetycznych
badaniach
postnatalnych
zwigzanych z
diagnostyka
nieptodnosci
partnerskiej. Student
potrafi omowié
podstawowe procesy
zwigzane z
nowotworzeniem i
okresli¢ ich podtoze
genetyczne oraz
wymienic
najwazniejsze
aberracje
chromosomowe
charakteryzujace
omawiane typy
nowotwordw. Student
umie dokona¢
podziatu wrodzonych
choréb
metabolicznych oraz
potrafi podac ich
genetyczng przyczyneg.
Potrafi omowic
budowe i podac
znaczenie sekwencji
genomow
wykorzystywanych w
identyfikacji
patogendw. Student
potrafi omoéwic
podstawy genetycznej
teorii powstawania
choréb psychicznych.

nieptodnosci. Student
potrafi okresli¢ zwigzek
wybranych mutacji
punktowych i aberracji
chromosomowych
wystepujgcych w
przypadku nowotworéw z
podstawowymi procesami
komdrkowymi. Student zna
objawy fenotypowe i
mechanizmy patogenezy
wybranych przyktadow
wrodzonych chordb
metabolizmu. Wymienia
mechanizmy lekoopornosci
patogendw. Student
potrafi omoéwic genetyczng
teorie powstawania chordéb
psychicznych.

Student potrafi okresli¢
wptyw wybranych mutacji
genowych i aberracji
chromosomowych na
ryzyko wznowy, czas remisji
i skutecznos¢ terapii
przeciwnowotworowe;.
Student zna doktadnie
mechanizmy lekoopornosci
patogendw. Biegle zna
objawy fenotypowe rzadziej
wystepujacych wrodzonych
chordéb metabolicznych.
Potrafi podac przyktady
leczenia wrodzonych
choréb metabolicznych z
wykorzystaniem metod
genetycznych. Student
potrafi omowic genetyczng
teorie powstawania choréb
psychicznych oraz podaé
konkretne przyktady
polimorfizméw w genach
wptywajacych na
wystepowanie schizofrenii i
depresji.

Student nie posiada
podstaw
teoretycznych
umozliwiajgcych

Student potrafi zapisac¢
kariotyp prawidtowy,
zna podstawowe
symbole i zasady

Student potrafi zapisywaé
kariotyp na podstawie

opisu, dobrze interpretuje
wiekszosc¢ zapisow, potrafi

Student bezbtednie (lub z
niewielkimi btedami)
dokonuje zapiséw kariotypu
i mutacji genowych,

wtasciwag zapisu wszystkich wskazac wiekszos$¢ btedéw | stownych opisdw zapisu
interpretacje oraz aberracji liczbowych i w zapisie. kariotypu i mutacji

P_UO1 poprawne wykonanie | wazniejszych aberracji genowych oraz potrafi
zapisu kariotypu, strukturalnych wyszczegolnié btedy w
mutacji genowych chromosoméw oraz zapisie.
oraz zmian mutacji genowych.
polimorficznych w
genomie.

P UO2 Student nie potrafi Student potrafi podaé Student biegle postuguje Student potrafi zastosowac

podac wskazan do i

podstawowe

sie markerami

podejscie kontyngentowe w




przebiegu

nie potrafi

zaproponowac

genetycznej
diagnostyki
prenatalnej. Studenta

zaproponowac
genetycznychi
cytogenetycznych
badan postnatalnych
w genetycznej
diagnostyce
nieptodnosci
partnerskie;j..

wskazania do
wykonania
genetycznych badan
prenatalnych. Student
potrafi wskazaé
podstawowy do
wykonania
genetycznych i
cytogenetycznych
badan postnatalnych.

oznaczanymi w
genetycznych testach
przesiewowych i
diagnostycznych
stosowanych w inwazyjnej
i nieinwazyjnej genetycznej
diagnostyce prenatalne;j.
Zna algorytmy wykrywania
wad rozwojowych OUN
ptodu. Student potrafi
powigzaé mutacje
okreslonych genow z
zaburzeniami gospodarki
hormonalnej oraz wskazac
geny z szlaku determinacji
ptci meskiej i zenskiej i
okresli¢ ich wptyw na
ptodnosé.

testach przesiewowych i
diagnostycznych
stosowanych w inwazyjne;j i
nieinwazyjnej genetycznej
diagnostyce prenatalne;j.
Potrafi postugiwac sie
algorytmami wykrywania
wad wrodzonych i
rozwojowych ptodu.
Student potrafi powigzac
zaburzenia rozwojowe w
fenotypie ptodu z efektem
teratogennym substancji
farmakologicznej. Student
potrafi powigza¢ mutacje
okreslonych genow z
zaburzeniami gospodarki
hormonalnej oraz wskazac
geny z szlaku determinacji
ptci meskiej i zenskiej i
okresli¢ ich wptyw na
ptodnosc.

Student nie potrafi
powigzaé proceséw
molekularnych i
genetycznych z
rozwojem danego

Student potrafi
uzasadnic¢ celowo$é
prowadzenia badan
genetycznych i
cytogenetycznych u

Student w oparciu o wyniki
testow genetycznych
potrafi podac
konsekwencje
nowotworowych zmian

Student potrafi
zaproponowac
przynajmniej dwie techniki
stuzgce wykryciu mutacji
punktowych w genach

P_U03 typu nowotworu. pacjentow ze genetycznych w zwigzanych z procesem
zdiagnozowang odniesieniu do stanu nowotworzenia, ktére
choroba chorego. moga mie¢ wptyw na wynik
nowotworowa. leczenia.

Student nie zna zasad | Student umie Student potrafi Student potrafi

stosowania metod wymienic typy technik | zaproponowaé samodzielnie
genetycznych w molekularnych zastosowanie konkretnych | zaproponowac najlepsza
identyfikacji stosowanych do technik molekularnych w technike molekularng do
patogendw. identyfikacji diagnostyce genetycznej réwnoczesnego oznaczania

P_U0O4 patogendw jak i choréb metabolicznych. kilku patogendw. Student
choréb potrafi zaproponowac

metabolicznych oraz
podad ich zalety i
wady.

zastosowanie konkretnych
technik molekularnych w
diagnostyce genetycznej
choréb metabolicznych.

* ocena celujgca — wiedza i umiejetnosci dla wszystkich efektéw ksztatcenia osiagaja srednia

punktacje powyzej 98%.







