FJM.A.G 

cykl kształcenia 2019-2024

	KARTA  PRZEDMIOTU  (SYLABUS) 

	I. INFORMACJE OGÓLNE 

	1.Nazwa przedmiotu
	Genetyka
	2. Kod przedmiotu
	FJM.A.G

	3. Karta przedmiotu ważna  od roku akademickiego 
	2019/2020

	4.Status przedmiotu
	obowiązkowy

	5. Wydział
	Wydział Nauk o Zdrowiu w Katowicach

	6. Kierunek
	Fizjoterapia

	7. Profil kształcenia
	ogóloakademicki

	8. Poziom kształcenia (studiów)
	jednolite magisterskie

	9. Forma prowadzenia studiów
	niestacjonarne
	10. Semestr
	I

	11. Jednostka realizująca 
	Zakład Biochemii i Genetyki Medycznej

	12. Adres, telefon kontaktowy
	ul. Medyków 18, 40-752 Katowice, tel. 32 252 84 32

	13. Strona internetowa
	http://biochigen.sum.edu.pl/

	14. Kierownik jednostki
	Prof. dr hab. n. med. Iwona Żak

	15. Osoba odpowiedzialna za prowadzenie przedmiotu
	Prof. dr hab. n. med. Iwona Żak

	16. Nauczyciele akademiccy realizujący przedmiot
	Prof. dr hab. n. med. Iwona Żak, dr hab. n. med. Anna Balcerzyk, dr hab. n. med. Paweł Niemiec, dr n. med. Tomasz Iwanicki, dr n. med. Tomasz Nowak

	17. Przynależność do grupy przedmiotów
	A Biomedyczne podstawy fizjoterapii

	18. Język prowadzenia zajęć
	polski

	19. Wymagania wstępne i dodatkowe w zakresie wiedzy, umiejętności i innych kompetencji
	Wiedza z zakresu podstaw dziedziczenia.

	20. Cele przedmiotu 

	Symbol
	Cel przedmiotu     

	C1
	Zapoznanie z wiedzą dotyczącą genetycznych uwarunkowań rozwoju chorób w populacji ludzkiej. 

	C2
	Zapoznanie z wiedzą dotyczącą genetycznych uwarunkowań umiejętności ruchowych.


	  II. OPIS EFEKTÓW UCZENIA SIĘ DLA PRZEDMIOTU I ODNIESIENIE DO CELÓW PRZEDMIOTU, EK DLA PROGRAMU I EK ZE STANDARDU
	
	
	
	
	

	Numer efektu uczenia się dla przedmiotu (symbol)
	Student, który zaliczył przedmiot
zna/rozumie/potrafi/jest gotów do:
	Odniesienie do celów przedmiotu
	Odniesienie do efektów uczenia się ze standardu
	
	
	
	
	

	Student, który zaliczył przedmiot zna i rozumie:

	
	
	
	
	

	EUs_W1
	Zna i rozumie genetyczne uwarunkowania rozwoju chorób w populacji ludzkiej.
	C1
	A.W20
	 
	 
	 
	 
	 

	EUs_W2
	Zna i rozumie genetyczne i związane z fenotypem uwarunkowania umiejętności ruchowych.
	C2
	A.W21
	 
	 
	 
	 
	 


	

	III.  MACIERZ EFEKTÓW UCZENIA SIĘ DLA PRZEDMIOTU W ODNIESIENIU DO FORM ZAJĘĆ, STOSOWANYCH METOD DYDAKTYCZNYCH ORAZ SPOSOBÓW WERYFIKACJI

	Numer efektu uczenia się DLA PRZEDMIOTU (symbol)
	Forma zajęć dydaktycznych
	Metody dydaktyczne
	Sposób weryfikacji efektów kształcenia (forma zaliczeń)

	
	Wykład
	Ćwiczenia
	Zajęcia seminaryjne
	Zajęcia praktyczne
	Praktyka zawodowa
	Inne            (wpisać jakie)
	
	

	EUs_W1
	6
	8 
	 -
	 -
	- 
	- 
	Wykład, prezentacja multimedialna, ćwiczenia dydaktyczne, zadania
	test, referat

	EUs_W2
	-
	2
	 -
	 -
	 -
	 -
	Prezentacja multimedialna, ćwiczenia dydaktyczne, pogadanka
	test, referat


	IV. TREŚCI PRZEDMIOTU  I ODNIESIENIE DO EFEKTÓW UCZENIA SIĘ DLA PRZEDMIOTU

	SYMBOL
	WYKŁADY
	LICZBA GODZIN
	Odniesienie do efektów uczenia się dla przedmiotu

	Wk1
	Podstawy dziedziczenia wielogenowego.  Dziedziczenie wielogenowe – współdziałanie genów w kształtowaniu jednej cechy o charakterze kumulatywnym, dopełniającym się i epistaza. Oddziaływania pomiędzy czynnikami genetycznymi i środowiskowymi w kształtowaniu fenotypu. Szansa, iloraz szans, ryzyko, synergia. Wprowadzenie do genetyki choroby niedokrwiennej serca. Jednogenowe postacie chorób sercowo-naczyniowych (na przykładzie hipercholesterolemii rodzinnej). Polimorfizmy genów kodujących białka kluczowe w przebiegu miażdżycy (na przykładzie genów zaangażowanych w regulację gospodarki lipidowej i ciśnienia krwi).
	3
	EUs_W1

	Wk2
	Choroby wielogenowe i wieloczynnikowe.  Podstawy genetyki cukrzycy typu I i II, nadciśnienia tętniczego, chorób psychicznych, autoimmunologicznych oraz neurodegeneracyjnych. Jednogenowe postacie chorób. Mutacje w genach kandydatach, polimorfizmy genów kształtujących podatność.
	3
	EUs_W1

	                                                                                                                                                                                                   SUMA GODZIN
	      6

	SYMBOL
	ĆWICZENIA
	LICZBA GODZIN
	Odniesienie do efektów uczenia się dla przedmiotu

	Ćw1
	Choroby genowe: Zmienność mutacyjna – mutacje genowe. Mutacje spontaniczne, indukowane, mutageny. Przykłady jednogenowych chorób genetycznych i cechy dziedziczenia autosomalnego dominującego (achondroplazja, dystrofia miotoniczna, zespół Marfana, choroba Huntingtona, osteogenesis imperfecta) i recesywnego (jednogenowe bloki metaboliczne - tyrozynemia, fenyloketonuria, alkaptonuria, albinizm) u ludzi. Przykłady chorób i cechy dziedziczenia sprzężonego z płcią, recesywnego (dystrofia mięśniowa Duchenne’a i Beckera) i dominującego (krzywica hipofosfatemiczna typu I i II, zespół łamliwego chromosomu X) u ludzi. Ocena ryzyka chorób o podłożu jednogenowym.
	2
	EUs_W1

	Ćw2
	Choroby chromosomowe: Mutacje chromosomowe (strukturalne i liczbowe). Zespoły chorobowe spowodowane aberracjami strukturalnymi autosomów, mikrodelecjami, translokacjami. Mutacje chromosomowe liczbowe, aneuploidy. Trisomie autosomalne: chromosomu 13 (zespół Pataua), chromosomu 18 (zespół Edwardsa), chromosomu 21 (zespół Downa), chromosomu 22. Trisomie chromosomów płci: XXY, XXX, XYY. Monosomia chromosomu X (zespół Turnera). Diagnostyka dysmorfologiczna.
	2
	EUs_W1

	Ćw3
	Poradnictwo genetyczne. Cele i zasady postępowania. Zastosowanie metod cytogenetycznych w diagnostyce aberracji chromosomowych. Diagnostyka prenatalna. Metody inwazyjne i nieinwazyjne badań prenatalnych oraz ich wykorzystanie w diagnostyce chorób genetycznych i wad wrodzonych. Genetyczna diagnostyka preimplantacyjna.
	2
	EUs_W1

	Ćw4
	Genetyczne uwarunkowania uzdolnień ruchowych: Odziedziczalność poszczególnych składowych sprawności ruchowej człowieka. Genetyczne uwarunkowania różnicowania się poszczególnych typów włókien mięśniowych. Mutacje i polimorfizmy genów wpływające na sprawność ruchową (IGF-1, MSTN, ACTN3, EPOR, VDR, ACE). Genetyczny doping.
	2
	EUs_W2

	Ćw5
	Wykorzystanie genetyki w medycynie. Medycyna personalizowana. Terapia genowa. Dziedziczenie epigenetyczne w patologii człowieka.
	2
	EUs_W1

	SUMA GODZIN
	        10

	SYMBOL
	ZAJĘCIA PRAKTYCZNE
	LICZBA GODZIN
	Odniesienie do efektów uczenia się dla przedmiotu

	
	
	
	

	SUMA GODZIN
	

	SYMBOL
	PARKTYKA ZAWODOWA
	LICZBA GODZIN
	Odniesienie do efektów uczenia się dla przedmiotu

	P1
	
	
	

	SUMA GODZIN
	


	V. METODY WALIDACJI KOŃCOWYCH EFEKTÓW UCZENIA SIĘ

	Zaliczenia:
	Zaliczenie na ocenę

	Egzamin:
	 -

	Praktyka zawodowa:
	 -

	VI. ZALECANA LITERATURA 

	PODSTAWOWA

	1. Drewa G, Ferenc T. Podstawy genetyki.  Elsevier Urban i Partner, Wrocław      

2. Connor M., Ferguson-Smith M. Podstawy genetyki medycznej. PZWL                                                                                                                                                                                                                             

	UZUPEŁNIAJĄCA

	1. Bal J. Biologia molekularna w medycynie. PWN Warszawa 2011 
2. Connor M., Ferguson-Smith M. Podstawy genetyki medycznej. PZWL 
3. Friedman JM. i wsp. Genetyka. Urban & Partner Wrocław. 5. Korf B.R.. Genetyka człowieka. PWN Warszawa 2003

	

	VII. INNE PRZYDATNE INFORMACJE O PRZEDMIOCIE

	Materiały do zajęć
	X

	Miejsca odbywania się zajęć
	X

	Miejsca i godziny konsultacji
	 X


	VIII. NAKŁAD PRACY STUDENTA  (BILANS PUNKTÓW ECTS)

	Rodzaj zajęć
	Liczba godzin
	Punkty ECTS

	Wykłady
	6
	1

	Seminaria 
	
	

	Symulacja medyczna
	
	

	Ćwiczenia
	10
	

	Bezkontaktowe
	
	

	Zajęcia praktyczne
	
	

	Praktyki zawodowe
	
	

	SUMA
	16
	1


	IX. KRYTERIA OCENIANIA

	Efekt uczenia się dla przedmiotu
	Na ocenę niedostateczną (2,0)
	Na ocenę dostateczną (3,0)
	Na ocenę dość dobrą (3,5)
	Na ocenę dobrą (4,0)
	Na ocenę ponad dobrą (4,5)
	Na ocenę bardzo dobrą (5,0)

	EUs_W1
	Nie zna i nie rozumie genetycznych uwarunkowań rozwoju chorób w populacji ludzkiej.
	Zna i rozumie w stopniu dostatecznym genetyczne uwarunkowania rozwoju chorób w populacji ludzkiej.
	Zna i rozumie w stopniu dość dobrym genetyczne uwarunkowania rozwoju chorób w populacji ludzkiej..
	Zna i rozumie w stopniu dobrym genetyczne uwarunkowania rozwoju chorób w populacji ludzkiej.
	Zna i rozumie w stopniu ponad dobrym genetyczne uwarunkowania rozwoju chorób w populacji ludzkiej.
	Zna i rozumie w stopniu bardzo dobrym genetyczne uwarunkowania rozwoju chorób w populacji ludzkiej.

	EUs_W2
	Nie zna i nie rozumie genetycznych i związanych z fenotypem uwarunkowań umiejętności ruchowych.
	Zna i rozumie w stopniu dostatecznym genetyczne i związane z fenotypem uwarunkowania umiejętności ruchowych.
	Zna i rozumie w stopniu dość dobrym genetyczne i związane z fenotypem uwarunkowania umiejętności ruchowych.
	Zna i rozumie w stopniu dobrym genetyczne i związane z fenotypem uwarunkowania umiejętności ruchowych.
	Zna i rozumie w stopniu ponad dobrym genetyczne i związane z fenotypem uwarunkowania umiejętności ruchowych.
	Zna i rozumie w stopniu bardzo dobrym genetyczne i związane z fenotypem uwarunkowania umiejętności ruchowych.


                                                                                                                                                                            Zatwierdzono:
                                                                                            …………………………………………………....

                                                                                                        (data i podpis /Kierownika Katedry lub Zakładu/

7

