Karta przedmiotu
Cz. 1
	Informacje ogólne o przedmiocie

	1. Kierunek studiów: Położnictwo
	2. Poziom kształcenia: I stopień / profil praktyczny
3. Forma studiów: Studia stacjonarne

	4. Rok: I rok / cykl 2020-2023
	5. Semestr: I, II

	6. Nazwa przedmiotu: Embriologia i genetyka

	7. Status przedmiotu: Obowiązkowy

	8. Treści programowe przedmiotu i przypisane do nich efekty uczenia się

	- Dostarczenie wiedzy na temat procesów spermatogenezy, spermiogenezy i owogenezy, zaplemnienia i zapłodnienia oraz wczesnych stadiów rozwoju człowieka a także rozwoju poszczególnych układów i narządów.

- Wyposażenie absolwenta w wiedzę z zakresu rozwoju, budowy i funkcji łożyska.
- Dostarczenie wiedzy na temat funkcji nukleotydów w komórce, struktury I- oraz II-rzędowej DNA i RNA, budowy chromosomów i chromatyny, oraz molekularnego podłoża mutagenezy.

- Wyposażenie absolwenta w wiedzę z zakresu problematyki zasad dziedziczenia różnej liczby cech, dziedziczenia cech ilościowych, dziedziczenia niezależnego  oraz sprzężonego z płcią a także dziedziczenia pozajądrowej informacji genetycznej.

- Dostarczenie wiedzy na temat  chorób uwarunkowanych genetycznie w kontekście profilaktyki nowotworów oraz diagnostyki prenatalnej i poradnictwa genetycznego.

- Dostarczenie wiedzy na temat genetycznego uwarunkowania  grup krwi człowieka oraz konfliktu serologicznego w układzie Rh.

- Kształtowanie umiejętności stosowania diagnostyki dysmorfologicznej i  technik wykorzystywanych w badaniach genetycznych i immunologicznych.

- Kształtowanie umiejętności szacowania ryzyka ujawnienia się danej choroby w oparciu o zasady dziedziczenia i wpływ czynników środowiskowych.

- Kształtowanie świadomości na temat stosowania zasad etyki ogólnej i zawodowej w czasie kontaktu z osobami dotkniętymi chorobami genetycznymi oraz ich rodzicami.
Efekty uczenia się/odniesienie do efektów uczenia się zawartych w standardach
w zakresie wiedzy student zna i rozumie: A.W11.  A.W12. A.W13. A.W14. A.W15. A.W16.
w zakresie umiejętności student potrafi: A.U4. A.U5.
 w zakresie kompetencji społecznych student jest gotów do: Punkt 1.3 ogólnych efektów uczenia się


	9. liczba godzin z przedmiotu
	45

	10. liczba punktów ECTS dla przedmiotu
	3

	11. Sposoby weryfikacji i oceny efektów uczenia się 

	Efekty uczenia się
	Sposoby weryfikacji
	Sposoby oceny*

	W zakresie wiedzy
	test jednokrotnego wyboru
	*

	W zakresie umiejętności
	test jednokrotnego wyboru
	*

	W zakresie kompetencji
	test jednokrotnego wyboru
	*


* zakłada się, że ocena oznacza na poziomie:
Bardzo dobry (5,0) - zakładane efekty uczenia się zostały osiągnięte i znacznym stopniu przekraczają wymagany poziom

Ponad dobry (4,5) - zakładane efekty uczenia się zostały osiągnięte i w niewielkim stopniu przekraczają wymagany poziom

Dobry (4,0) – zakładane efekty uczenia się zostały osiągnięte na wymaganym poziomie

Dość dobry (3,5) – zakładane efekty uczenia się zostały osiągnięte na średnim wymaganym poziomie

Dostateczny (3,0) - zakładane efekty uczenia się zostały osiągnięte na minimalnym wymaganym poziomie

Niedostateczny (2,0) – zakładane efekty uczenia się nie zostały uzyskane.

Karta przedmiotu
Cz. 2
	Inne przydatne informacje o przedmiocie
	

	12. Jednostka realizująca przedmiot, adres, e-mail:
Zakład Biochemii i Genetyki Medycznej Katedry Nauk Podstawowych (Biochemia),   40-752 Katowice ul. Medyków 18, biogen@sum.edu.pl 

	

	13. Imię i nazwisko osoby odpowiedzialnej za realizację przedmiotu:
prof. dr hab. n. med. Iwona Żak

	

	14. Wymagania wstępne w zakresie wiedzy, umiejętności i innych kompetencji:

Podstawy wiedzy w zakresie embriologii oraz genetyki człowieka na poziomie szkoły średniej.

	

	15. Liczebność grup
	Zgodna z uchwałą Senatu SUM

	16. Materiały do zajęć
	http://biochigen.sum.edu.pl, tablica ogłoszeń Zakładu Biochemii i genetyki Medycznej SUM

	17. Miejsce odbywania się zajęć
	http://biochigen.sum.edu.pl, sala nr 10, Medyków 18, 40-752 Katowice

	18. Miejsce i godzina konsultacji
	http://biochigen.sum.edu.pl

	19. Efekty uczenia się

	Numer przedmiotowego efektu uczenia się
	Przedmiotowe efekty uczenia się
	Odniesienie do efektów uczenia się zawartych w standardach

	P_W1
	procesy spermatogenezy, spermiogenezy i owogenezy, zaplemnienia i zapłodnienia 
	A.W11.

	P_W2
	wczesne stadia rozwoju człowieka i rozwój poszczególnych układów i narządów
	A.W12

	P_W2
	rozwój, budowę i funkcje błon płodowych i łożyska
	A.W12.

	P_W3
	uwarunkowania genetyczne grup krwi człowieka i  przyczyny konfliktu serologicznego w układzie Rh.
	A.W13.

	P_W4
	 budowę chromosomów oraz molekularne podłoże mutagenezy
	A.W14.

	P_W5
	podstawowe zasady dziedziczenia różnej liczby cech, dziedziczenia cech ilościowych, niezależnego dziedziczenia cech oraz pozajądrowej informacji genetycznej. 
	A.W15.

	P_W6
	problematykę chorób uwarunkowanych genetycznie i jej znaczenie w diagnostyce prenatalnej
	A.W16

	P_U1
	szacuje ryzyko ujawnienia się danej choroby w oparciu o zasady dziedziczenia oraz wpływ czynników środowiskowych.
	A.U4.

	P_U2
	wykorzystuje uwarunkowania chorób genetycznych  w profilaktyce chorób oraz diagnostyce prenatalnej
	A.U5.

	P_U3
	szacuje ryzyko ujawnienia się danej choroby w oparciu o zasady dziedziczenia oraz wpływ czynników środowiskowych.
	A.U4.

	
	
	

	P_K02
	Przestrzeganie praw pacjentki.
	Punkt 1.3 ogólnych efektów uczenia się

	P_K03
	Samodzielne i rzetelne wykonywanie zawodu zgodnie z zasadami etyki, 
w tym przestrzeganie wartości i powinności moralnych w opiece nad pacjentką.
	Punkt 1.3 ogólnych efektów uczenia się

	P_K04
	Ponoszenie odpowiedzialności za wykonywane czynności zawodowe.
	Punkt 1.3 ogólnych efektów uczenia się

	P_K05
	Zasięganie opinii ekspertów w przypadku trudności z samodzielnym rozwiązaniem problemu.
	Punkt 1.3 ogólnych efektów uczenia się

	P_K06
	Przewidywanie i uwzględnianie czynników wpływających na reakcje własne i pacjentki.
	Punkt 1.3 ogólnych efektów uczenia się

	P_K07
	Dostrzeganie i rozpoznawanie własnych ograniczeń w zakresie wiedzy, umiejętności i kompetencji społecznych oraz dokonywanie samooceny deficytów i potrzeb edukacyjnych.
	Punkt 1.3 ogólnych efektów uczenia się

	
	
	

	20. Formy i tematy zajęć
	Liczba godzin

	20.1. Wykłady 
	40

	Struktura i funkcja materiału genetycznego:  genom, poziomy struktury DNA, struktura I i II rzędowa DNA i RNA, funkcja nukleotydów, struktura chromatyny – euchromatyna, heterochromatyna, rola ciałka Barra - trwała heterochromatyna, budowa chromosomów, kariotyp, struktura i funkcja genu, geny ciągłe i nieciągłe – różnice, kod genetyczny.
	3

	Podstawowe zasady dziedziczenia. Dziedziczenie mendlowskie jednogenowe z odstępstwami. Cechy dziedziczenia autosomalnego dominującego i recesywnego u ludzi. Niepełna dominacja, kodominacja, allele wielokrotne. Dziedziczenie grup krwi, konflikt serologiczny, antygeny grupowe krwi ABH błony komórkowej erytrocytów; uniwersalny dawca, i biorca. Geny glikozylotransferaz determinujące swoistość grup krwi układu ABO; antygen Rh (D). Niezależne dziedziczenie mendlowskie dwugenowe. Dziedziczenie wielogenowe – współdziałanie wielu genów  w kształtowaniu jednej cechy, o charakterze kumulatywnym, dopełniającym i epistatycznym.   

Zasady chromosomowej teorii dziedziczności, dziedziczenie płci u ludzi. Cechy dziedziczenia recesywnego i dominującego sprzężonego z płcią u ludzi.  Dziedziczenie sprzężone z chromosomem Y. Segregacja dwóch genów sprzężonych w porównaniu do niesprzężonych. Crossing-over – rekombinacja - przerwanie sprzężenia genów - częściowe sprzężenie. Dziedziczenie wieloczynnikowe. Dziedziczenie mitochondrialne z przykładami chorób mitochondrialnych.
	3

	Zmienność i dziedziczność. Zmienność niedziedziczna – modyfikacyjna, fluktuacyjna. Zmienność dziedziczna: rekombinacyjna i mutacyjna – mutacje spontaniczne, indukowane, czynniki mutagenne. Mutacje genowa, punktowe. Mutacje chromosomowe – aberracje strukturalne i liczbowe, mechanizm aberracji, przykłady chorób genetycznych wynikających z delecji krótkich ramion chromosomu 4 (Zespół Wolfa-Hirschorna), chromosomu 5 (Zespół kociego krzyku), oraz delecja ramion krótkich i długich chromosomu 18. Aberracje strukturalne przykłady – translokacje wzajemne somatyczne – chromosomu Filadelfia, translokacja robertsonowska. Aberracje liczbowe, aneuploidy, mechanizm, cechy dysmorfologiczne, trisomie: zespół Downa, Patau, Edwardsa. Anomalie liczbowe heterochromosomów – zespół Klinefeltera, supermen, superkobieta. Monosomia chromosomu X – zespół Turnera. Przyczyny wad wrodzonych u chorych niemowląt.
	3

	Zasady poradnictwa genetycznego. Warunki określające zasadność poradnictwa genetycznego. Elementy porady genetycznej: 1) Diagnoza fenotypowa, morfologiczna i behawioralna – wstępne rozpoznanie: diagnostyka dysmorfologiczna – cechy dysmorfologiczne w najczęstszych zespołach chromosomowych; diagnostyka behawioralna – charakterystyczne cechy zespołu Williamsa, zespołu Angelmana, zespołu Pradera-Williego. 2) Potwierdzenie rozpoznania poprzez badania – diagnostyka cytogenetyczna – zasady analiz , rodzaje chromosomów metafazowych – charakterystyka, budowa, analiza chromosomów – kariotypu, techniki barwienia prążkowego.
	3

	Zasady poradnictwa genetycznego c.d. Zasady analizy kariotypu, heteromorfizm chromosomów, zasada zapisu kariotypu. Ustalanie rodzaju nieprawidłowości na podstawie kariogramu. Fluorescencyjna hybrydyzacja In situ (FISH) – zasada metody, zastosowanie w diagnostyce cytogenetycznej. Wykorzystanie metody FISH w diagnostyce zespołu Pradera-Wiliego. Wielobarwna analiza widmowa kariotypu, wykrywanie mutacji metodą malowania chromosomów sondą specyficzną dla całego chromosomu. Kolejny element porady genetycznej: 3) Analiza rodowodowa – określenie sposobu dziedziczenia, oszacowanie prawdopodobieństwa powtórzenia się choroby w rodzinie. Analiza rodowodowa dziedziczenia autosomalnie dominującego, autosomalnie recesywnego, dziedziczenia sprzeżonego z płcią dominującego i dziedziczenia sprzężonego z płcią recesywnego.
	3



	Zasady poradnictwa genetycznego c.d. Kolejny element porady genetycznej: 4) Prognoza rozwoju fizycznego i umysłowego. Prognoza rozwoju na przykładzie zespołu Angelmana pod względem rozwoju ruchowego, umysłowego, mowy, umiejętności manualnych i poznawczych, ryzyka chorób nowotworowych, prognozy przeżywalności, płodności i możliwości osiągnięcia samodzielności. Kolejny element porady genetycznej: 5) Przedstawienie możliwości wspomagania rozwoju dziecka. Możliwości wspomagania rozwoju dziecka na przykładzie zespołu Angelmana w zakresie możliwości leczenia i opieki wielospecjalistycznej oraz możliwości wsparcia społecznego. Kolejny element porady genetycznej: 6) Przedstawienie możliwości wyboru opcji co do decyzji prokreacyjnych rodziców. Określenie ryzyka pojawienia się chorego potomstwa dla danej pary, kryteria ryzyka genetycznego. Ostatni element porady genetycznej: 7) Diagnostyka prenatalna – techniki nieinwazyjne – USG, badanie dopplerowskie; techniki inwazyjne – biopsja kosmówki, amniopunkcja, kordocenteza, fetoskopia.
	3



	Techniki biologii molekularnej i ich wykorzystanie w medycynie: w celach diagnostycznych i terapeutycznych, diagnostyka molekularna bezpośrednia i pośrednia.
	2

	Charakterystyka procesów z regulacją hormonalną: spermatogenezy, spermiogenezy, oogenezy. Żeński cykl płciowy – jajnikowy i miesiączkowy, zmiany morfologiczne, zmiany po owulacji zakończonej ciążą. Zaplemnienie i kapacytacja, mechanizmy przeciwdziałające polispermii,  reakcja korowa.
	3

	Zapłodnienie – etapy, ciąża mnoga, zapłodnienie in vitro. Wczesny okres rozwoju prenatalnego – charakterystyka okresu  przedzarodkowego: bruzdkowanie, morula, blastocysta, implantacja do śluzówki macicy, różnicowanie węzła zarodkowego – epiblast, hipoblast, powstawanie syncytiotrofoblastu. Powstawanie łożyska – budowa i funkcje; błony płodowe i inne struktury pozazarodkowe – powstawanie i funkcje
	3

	Powstawanie trzech listków zarodkowych, podział i losy mezodermy, powstawanie somitów, ich zróżnicowanie i losy. Organogeneza – rozwój narządów pierwotnych, proces neurulacji, rola cewy nerwowej w rozwoju zarodka, rozwój narządu wzroku – przykłady indukcji embrionalnej. Powstawanie serca, układu oddechowego, układu pokarmowego, kończyn. Charakterystyka okresów: zarodkowego i płodowego rozwoju prenatalnego człowieka.
	3

	Charakterystyka procesów zachodzących podczas różnicowania i morfogenezy –  migracja, fuzja, apoptoza komórek – znaczenie podczas degradacji morfogenetycznej. Charakterystyka inhibicji kontaktowej. Charakterystyka procesu indukcji embrionalnej - mechanizm działania cząsteczek sygnałowych, ich klasyfikacja i funkcja w rozwoju, rola cytokin,  udział genów homeotycznych – rola genów homeoboksu w tworzeniu wzoru budowy organizmu.
	3

	Zagrożenia procesu rozwoju embrionalnego płynące ze środowiska zewnętrznego – teratogeny, krytyczne okresy wrażliwości na ich działanie podczas rozwoju, zależność efektu teratogennego od dawki teratogenu i genotypu zarodka, mechanizm teratogenezy. Podział czynników teratogennych dla człowieka. Charakterystyka skutków działania chemicznych  czynników teratogennych: alkoholu, charakterystyczne cechy fenotypowe płodowego zespołu alkoholowego; palenia papierosów , charakterystyczne cechy płodowego zespołu tytoniowego; hormonów, antybiotyków, leków przeciwdrgawkowych, charakterystyka płodowego zespołu hydantoinowego, płodowego zespołu trimetadionowego i zespołu walproinowego; leków tarczycowych; Wit.A (kwas retinolowy); narkotyków i leków uspokajających. Charakterystyka skutków działania infekcyjnych czynników teratogennych: wirusa różyczki – embriopatia różyczkowa; wirusa cytomegalii; wirusa opryszczki; wirusa ospy wietrznej, półpaśca, grypy; toksoplazmozy, AIDS - embriopatia HIV, zespół dymorficzny HIV; kiły. Charakterystyka skutków działania fizycznych czynników teratogennych: promieniowania jonizującego. Charakterystyka skutków działania matczynych czynników teratogennych: cukrzycy , embriopatia cukrzycowa; fenyloketonurii.
	3

	Wady wrodzone o różnej etiologii: klasyfikacja, Polski Rejestr Wad Wrodzonych. Charakterystyka małych wad wrodzonych, przykłady, cechy dysmorfologiczne. Mechanizmy patogenetyczne wad wrodzonych: dysrupcje, deformacje, malformacje, dysplazje. Etiologia dużych  wad rozwojowych z przykładami: wieloczynnikowa, monogenowa – jednogenowe wady genetyczne: achondroplazja, choroba łamliwych kości, zespół Marfana, zespół  Williamsa, dystrofia mięśniowa Duchenne’a, retinoblastoma, choroba Hirschsprunga. Przykłady dużych wad wrodzonych o etiologii chromosomowej (zespół Downa), etiologii choroby matki (cukrzyca insulinozależna, fenyloketonuria, padaczka), etiologii infekcyjnej (wirus różyczki, cytomegalowirus, wirus opryszczki, wirus ospy wietrznej i półpaśćca, toksoplazma gondi) i etiologii innej (leki, związki rtęci, promieniowanie jonizujące, alkohol, papierosy, narkotyki).
	3

	 Przykłady dużych wad wrodzonych z uwzględnieniem różnej ich lokalizacji: wady OUN (przodomózgowie jednokomorowe, małogłowie, wodogłowie izolowane), wady cewy nerwowej (bezmózgowie, przepuklina mózgowa, rozszczep kręgosłupa),wady serca (ubytek przegrody międzyprzedsionkowej, ubytek przegrody międzykomorowej), wady nerek (agnezja, torbielowatość), wady kończyn (polidaktylia, syndaktylia, amelia, fekometia). Profilaktyka wad wrodzonych, pierwotna, wtórna.
	2

	
	

	20.2. Ćwiczenia
	5

	 Szacowanie ryzyka chorób genetycznych 
1) Cechy dziedziczenia chorób jednogenowych (autosomalne recesywne, autosomalne dominujące, sprzężone z płcią recesywne, sprzężone z płcią dominujące) - analiza rodowodów, krzyżówki jedno- i kilkugenowe. Ryzyko populacyjne.

2) Udział czynników środowiskowych w warunkowaniu chorób jednogenowych (fenyloketonuria, hiperhomocysteinemia).

3) Uwarunkowania genetyczne grup krwi i przyczyny konfliktu serologicznego w układzie Rh.

4) Wybrane metody diagnostyki chorób jednogenowych.
	2

	Diagnostyka dysmorfologiczna chorób o podłożu genetycznym 

Cechy dysmorficzne w najczęstszych zespołach chromosomowych (zespół Downa, Klinefeltera, Turnera, Edwardsa, Patau), zespołach mikrodelecji  (zespół Cr idu chat, Pradera-Williego, Angelmana, Williamsa, Wolfa-Hirschhorna) oraz chorób jednogenowych (zespół Marfana, Achondroplazja, Zespół łamliwego chromosomu X).
	2

	Uwarunkowania genetyczne w profilaktyce nowotworów 

1) Molekularne podłoże mutagenezy. Podłoże chorób nowotworowych: protoonkogeny, geny supresorowe, czynniki naprawcze. Modele powstawania nowotworów: dwuuderzeniowy i wielouderzeniowy.

2) Najczęściej występujące nowotwory o charakterze dziedzicznym:

- rak piersi i jajników (mutacje genów BRCA1 i BRCA2)

- rak jelita grubego (mutacje genów MLH1, APC)

3) Wybrane metody diagnostyki chorób nowotworowych.
	1

	20.3.  Samokształcenie
	15
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	22. Kryteria oceny – szczegóły
	

	Zgodnie z zaleceniami organów kontrolujących.

Zaliczenie przedmiotu - student osiągnął zakładane efekty uczenia się.
Szczegółowe kryteria zaliczenia i oceny z przedmiotu są zamieszczone w regulaminie przedmiotu.



