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Sylabus na rok akademicki: 2020/2021

Cykl ksztatcenia: 2017-2022

Opis przedmiotu ksztatcenia

Nazwa
modutu/przedmiotu

GENETYKA MEDYCZNA — CYTOGENETYKA

MEDICAL GENETICS — CYTOGENETICS

Grupa szczegdtowych efektow
ksztatcenia

Kod grupy Nazwa grupy
Naukowe

E aspekty
medycyny
laboratoryjnej

Wydziat

Farmaceutyczny

Kierunek studiéw

Analityka Medyczna

Jednostka realizujaca
przedmiot

Katedra i Zaktad Genetyki Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu

Specjalnos¢

Poziom studiow

jednolite magisterskie X*
| stopnia [J

Il stopnia [

[l stopnia [
podyplomowe [

Forma studiow

X stacjonarne X niestacjonarne

Rok studiéw

4 Semestr

studiow:

[l zimowy
X letni

Typ przedmiotu

X obowigzkowy
[J ograniczonego wyboru
[1 wolnego wyboru/ fakultatywny

Rodzaj przedmiotu

[] kierunkowy []podstawowy

Jezyk wyktadowy

X polski [Jangielski  [1inny

* zaznaczy¢ odpowiednio, zamieniajac [J na X

Liczba godzin

Forma ksztatcenia
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Semestr zimowy:

Ksztatcenie bezposrednie

(kontaktowe)




Ksztatcenie zdalne
synchroniczne

Ksztatcenie zdalne
asynchroniczne

Semestr letni:

Ksztatcenie bezposrednie
(kontaktowe)

30

Ksztatcenie zdalne
synchroniczne

15

Ksztatcenie zdalne
asynchroniczne

30

Razem w roku:

Ksztatcenie bezposrednie
(kontaktowe)

30

Ksztatcenie zdalne
synchroniczne

15

Ksztatcenie zdalne
asynchroniczne

30

Cele ksztatcenia: (max. 6 pozycji)
Zdobycie umiejetnosci i wiedzy na temat:

e Zasad zapisu cytogenetycznego, klasyfikacji chromosoméw, podstawowych metod
cytogenetycznych i cytogenetyki molekularnej, znajomos$¢ genetycznego podtoza
chordéb cztowieka i rodzajéw dziedziczenia,

e Formutowania wyniku, postugiwania sie terminologig stosowang w genetyce klinicznej,
interpretacji wynikéw badan genetycznych, znajomos$é zasad pobierania,
przechowywania i transportu materiatu biologicznego do badan genetycznych, zasad

prowadzenia dokumentacji medycznej i jej archiwizacji

Macierz efektéw uczenia sie dla modutu/przedmiotu w odniesieniu do metod weryfikacji zamierzonych

efektdw uczenia sie oraz formy realizacji zajec:

Numer efektu
uczenia sie
przedmiotowego

Numer efektu
uczenia sie
kierunkowego

Student, ktéry zaliczy modut/przedmiot
wie/umie/potrafi

Metody weryfikacji
osiggniecia
zamierzonych efektow
uczenia sie (formujace i
podsumowujgce)

Forma zaje¢
dydaktycznych

** wpisz symbol

wo1 E.W6 zna funkcje genomu, Sprawdziany WY, CL, SK
transkryptomu i proteomu pisemne (krétkie
cztowieka oraz opisuje procesy ustrukturyzowane
replikacji, naprawy i rekombinacji | pytania), egzamin
kwasu deoksyrybonukleinowego pisemny
(DNA), transkrypcji i translacji oraz
degradacji DNA, kwasu
rybonukleinowego (RNA) i biatek;
W02 E.W8 zna zasady i zastosowanie technik | Sprawdziany WY, CL, SK

biologii molekularnej oraz technik
cytogenetyki klasycznej i

pisemne (krotkie
ustrukturyzowane




cytogenetyki molekularnej;

pytania), egzamin

pisemny
w03 E.W10 zna podstawy genetyki klasycznej, | Sprawdziany WY, CL, SK
populacyjnej i molekularnej; pisemne (krétkie
ustrukturyzowane
pytania), egzamin
pisemny
W04 E.W11 zna mechanizmy zaburzen Sprawdziany WY, CL, SK
genetycznych u cztowieka; pisemne (krotkie
ustrukturyzowane
pytania), egzamin
pisemny
W 05 E.W12 zna wskazania oraz metody Sprawdziany WY, CL, SK
laboratoryjne uzywane do pisemne (krétkie
genetycznej diagnostyki ustrukturyzowane
niepetnosprawnosci pytania), egzamin
intelektualnej, dysmorfii, pisemny
zaburzen rozwoju, zaburzen
cielesno-ptciowych, niepowodzen
rozrodu, predyspozycji do
nowotwordw oraz genetycznej
diagnostyki prenatalnej;
W 06 E.W13 zna podstawy genetyczne réznych | Sprawdziany WY, CL, SK
chordb oraz genetyczne pisemne (krotkie
mechanizmy nabywania ustrukturyzowane
lekoopornosci; pytania), egzamin
pisemny
w 07 E.W31 zna podstawy metody Sprawdziany WY, CL, SK
zaptodnienia pozaustrojowego (in | pisemne w postaci
vitro) i genetycznej diagnostyki krotkich
preimplantacyjne;. ustrukturyzowanyc
h pytan i/lub zadan
problemowych,
egzamin pisemny
uol E.U12 potrafi postugiwac sie technikami | Sprawdziany WY, CL, SK

biologii molekularnej oraz
technikami cytogenetyki
klasycznej i molekularnej, a takze
zinterpretowac uzyskane wyniki;

pisemne w postaci
krotkich
ustrukturyzowanyc
h pytan i/lub zadan
problemowych,
egzamin pisemny




U 02 E.U13 potrafi korzysta¢ z genetycznych Sprawdziany WY, CL, SK
baz danych, w tym internetowych, | pisemne w postaci
i wyszukiwac potrzebne krotkich
informacje za pomocg dostepnych | ustrukturyzowanyc
narzedzi; h pytan i/lub zadan
problemowych,
egzamin pisemny
uo3 E.U15 potrafi oszacowacd ryzyko Sprawdziany WY, CL, SK
ujawnienia sie chordb o podtozu pisemne w postaci
genetycznym u potomstwa w krotkich
oparciu o predyspozycje rodzinne | ustrukturyzowanyc
i wptyw czynnikéw h pytan i/lub zadan
Srodowiskowych oraz ocenic problemowych,
ryzyko urodzenia sie dziecka z egzamin pisemny
aberracjami chromosomowymi;
uo4 E.U16 potrafi interpretowac wyniki Sprawdziany WY, CL, SK
badan genetycznych: pisemne w postaci
molekularnych i cytogenetycznych | krotkich
oraz zapisac je, uzywajac ustrukturyzowanyc
obowigzujgcej miedzynarodowej h pytan i/lub zadan
nomenklatury; problemowych,
egzamin pisemny
U 05 E.U17 potrafi ustali¢ algorytm Sprawdziany WY, CL, SK
diagnostyczny i zaproponowac pisemne w postaci
badania genetyczne dla krotkich
pacjentdw poradni genetycznej; ustrukturyzowanyc
h pytan i/lub zadan
problemowych,
egzamin pisemny
K01 E.K1 potrafi wykazywac sie Obserwacja WY, CL, SK
kreatywnoscig w dziataniu bezposrednia
zwigzanym z realizacjg zadan postaw studenta
diagnosty laboratoryjnego;
K02 E.K3 ma $wiadomos¢ Obserwacja WY, CL, SK
odpowiedzialnosci zwigzanej z bezposrednia
decyzjami podejmowanymi w postaw studenta
ramach dziatalnosci zawodowej, w
szczegoblnosci w kategoriach
bezpieczeristwa wtasnego i innych
0sob;

** WY - wyktad; SE - seminarium; CA - éwiczenia audytoryjne; CN - ¢wiczenia kierunkowe (niekliniczne); CK - éwiczenia kliniczne;
CL -¢wiczenia laboratoryjne; CM — ¢wiczenia specjalistyczne (mgr); CS - ¢wiczenia w warunkach symulowanych; LE - lektoraty;
zajecia praktyczne przy pacjencie - PP; WF - zajecia wychowania fizycznego (obowigzkowe); PZ- praktyki zawodowe; SK —




samoksztatcenie, EL- E-learning.

Prosze oznaczy¢ krzyzykami w skali 1-5 jak powyzsze efekty lokujg panstwa zajecia w dziatach:
przekaz wiedzy, umiejetnosci czy ksztattowanie postaw np.:

Wiedza 5

Umiejetnosci 5

Kompetencje spoteczne 1

Nakfad pracy studenta (bilans punktéw ECTS):

Forma naktadu pracy studenta Obcigzenie studenta (h)
(udziat w zajeciach, aktywnos¢, przygotowanie itp.)

1. Godziny kontaktowe: 30

2. godziny w ksztatceniu zdalnym (e-learning) 15

3. Czas pracy wtasnej studenta (samoksztatcenie): 30

Sumaryczne obcigzenie pracy studenta 75

Punkty ECTS za modut/przedmiotu 3

Uwagi

Tresc zajec’: (prosze wpisa¢ hastowo tematyke poszczegdlnych zajec z podziatem na forme zaje¢ dydaktycznych, pamietajac,

aby przektadata sie ona na zamierzone efekty uczenia sie)

Wyktady:

1. Genetyczne podtoze chordb cztowieka. Rodzaje dziedziczenia. Ocena ryzyka powtdrzenia sie
choroby. Rodowdd. Wskazania do wykonania badan genetycznych.

2. Podstawowe zespoty chorobowe zwigzane z aberracjami liczbowymi chromosomow.

3. Podstawowe zespoty chorobowe zwigzane z aberracjami strukturalnymi chromosomdéw

4. Podstawowe zespoty zwigzane z aberracjami chromosomow ptciowych.

5. Diagnostyka prenatalna i preimplantacyjna

6. Zespoty chorobowe dziedziczone monogenowo i wieloczynnikowo.

7. Algorytmy postepowania diagnostycznego w chorobach genetycznych cz. 1.
8. Algorytmy postepowania diagnostycznego w chorobach genetycznych cz. 2.

Seminaria

Cwiczenia

1. Zasady pobierania, transportu, przechowywania i opracowania materiatdw do badan
cytogenetycznych: algorytm pobierania, transportu, przechowywania, opracowywania
materiatéw biologicznych oraz archiwizacji. Rodzaje tkanek i metody hodowli komdrkowych.
Metody prowadzenia dokumentacji medycznej, okresy jej przechowywania. Systemy
zarzadzania, jakosécig w laboratorium genetycznym. Cwiczenia praktyczne z zakresu zaktadania
hodowli komdrkowych z limfocytow krwi obwodowej oraz izolacja materiatu po hodowli

2. Struktura i funkcja chromosomow. Klasyczne metody barwienia chromosomow: Klasyfikacja
prazkéw i subpragzkéw chromosomowych. Techniki barwien cytogenetycznych (GTG, CBG, Ag-
NOR, RTG). Kariotyp. Klasyfikacja i mechanizm powstawania aberracji chromosomowych:
triploidia, trisomia, monosomia, inwersje paracentryczne i pericentryczne, duplikacja, delecja
terminalna i interstycjalna, translokacje wzajemne i niewzajemne, zréwnowazone i




niezréwnowazone, robertsonowskie. Cwiczenia praktyczne z zakresu barwienia preparatéw
metodami GTG, CBG, AgNOR oraz rozpoznawanie aberracji w przyktadowych kariogramach,
wycinanie kariogramow.Budowa chromosomoéw metafazalnych, rozdziat chromosomoéw,
crossing-over, poliploidia, aneuploidia, polimorfizm chromosomoéw. Cykl komdrkowy (mitoza,
mejoza). Molekularne aspekty cyklu komorkowego, euchromatyna, heterochromatyna.

3. Gen, allel, locus, genotyp, fenotyp, homozygota, heterozygota, heterozygota ztozona i
podwdjna, hemizygota, intron, ekson, mutacje i ich rodzaje, regulacja ekspresji gendw.
Replikacja, transkrypcja, translacja.

4.Cwiczenia praktyczne z zapisu ISCN w diagnostyce genetycznej - zasady ogdlne, aberracje
liczbowe chromosomow, aberracje strukturalne chromosomow.

5. Metoda fluorescencji in situ (FISH, rapid-FISH) — zastosowanie w diagnostyce genetycznej;
zapis cytogenetyczny z uwzglednieniem metody FISH. Praktyczne ¢wiczenia z zakresu
przygotowania preparatéw mikroskopowych metodg FISH oraz analiza obrazow
chromosomoéw przy uzyciu mikroskopu fluorescencyjnego z uwzglednieniem rodzaju sond
FISH.

6. Zastosowanie technik cytogenetyki molekularnej w diagnostyce: CGH i aCGH —czyli
poréwnawcza hybrydyzacja genomowa i CGH do mikromacierzy jako techniki analizy catego
genomu. Cwiczenia praktyczne potgczone z zapoznaniem sie z metoda aCGH oraz ze sprzetem
stosowanym do aCGH. Analiza przyktadowych wynikow przy uzyciu oprogramowania do
aCGH.

7. Algorytm postepowania diagnostycznego w laboratorium genetycznym, w przypadkach
zespotéw wad wrodzonych uwarunkowanych przez aberracje chromosomowe,

8. Genetyka medyczna choréb nowotworowych: onkogeny, antyonkogeny, geny mutatorowe,
transformacja nowotworowa, proliferacja, apoptoza, etapy karcinogenezy. Zespoty
niestabilnosci chromosomowej i ich diagnostyka. Wprowadzenie do metod cytogenetyki
molekularnej, stosowanych w diagnostyce genetycznej nowotwordow. Cytogenetyka biataczek.
Charakterystyka aberracji chromosomowych w komdrkach nowotworowych. Analiza
mikroaberracji chromosomowych metodami cytogenetyki molekularnej. Cwiczenia praktyczne
z postugiwania sie technikg MLPA w diagnostyce aberracji chromosomowych u pacjentéw z
niepetnosprawnoscig intelektualng i cechami dysmorficznymi. Analiza aneuploidii metodami
cytogenetyki molekularnej. Cwiczenia praktyczne postugiwania sie metodg QF-PCR w
diagnostyce aberracji chromosomowych u ptodéw w badaniach prenatalnych oraz materiale z
poronienia

9. Diagnostyka prenatalna.. Mozliwosci diagnostyczne w genetyce, typy tkanek do badania,
techniki umozliwiajace analize genomu ptodu. Cwiczenia praktyczne z zaktadania hodowli z
komorek ptynu owodniowego oraz kosmoéwki i izolacja materiatu uzyskanego po hodowli.
Cwiczenia z analizy prazkowej chromosoméw uzyskanych po hodowli amniocytéw i komdrek




kosmowki w mikroskopie optycznym

10. Kolokwium zaliczeniowe. Sprawdzian z czesci praktycznej (wycinanie, uktadanie
chromosomow, zapis cytogenetyczny, interpretacja wyniku, zalecenia dla lekarza kierujgcego na
badanie)

Inne

Literatura podstawowa: (wymieni¢ wg istotnosci, nie wiecej niz 3 pozycje)
1. Badania molekularne i cytogenetyczne w medycynie. Elementy genetyki klinicznej pod

redakcjag J. Bala. PWN SpringerPWN. Warszawa 2001
2. Badania cytogenetyczne w praktyce klinicznej. Ml Sredniak A Tomaszewska. PZWL 2008
3. ISCN 2009 . Karger 2009

Literatura uzupetniajaca i inne pomoce: (nie wiecej niz 3 pozycje)
1. Przyktady analiz DNA pod red. R. Stomskiego. Wydawnictwo Akademii Rolniczej w Poznaniu.

2004
2. Genetyka molekularna w chorobach wewnetrznych A.Ciechanowicz, F Kokot PZWL 2009
Krotkie wyktady —Genetyka . PC Winter, Gl Hickey. PWN. Warszawa 2001

Wymagania dotyczace pomocy dydaktycznych: (np. laboratorium, rzutnik multimedialny, inne...)
e Sala ¢wiczen
e Mikroskop
e Rzutnik multimedialny
e Komputer z oprogramowaniem do analizy aberracji chromosomowych
e Komputer z oprogramowaniem do analizy cytogenetyki molekularnej
Laboratorium cytogenetyczne

Warunki wstepne: (minimalne warunki, jakie powinien student spetni¢ przed przystapieniem do
modutu/przedmiotu)
Ukonczenie kursu ,,biologia medyczna”

Warunki uzyskania zaliczenia przedmiotu: (okresli¢ forme i warunki zaliczenia zaje¢ wchodzgcych w zakres
modutu/przedmiotu, zasady dopuszczenia do egzaminu koricowego teoretycznego i/lub praktycznego, jego
forme oraz wymagania jakie student powinien spetni¢ by go zda¢, a takze kryteria na poszczegdlne oceny)
e Zaliczenie éwiczen ustne (2 pytania). Wymagana obecnos¢ wg Regulaminu studidéw na
rok akademicki 2020/21
e Zajecia, ktdre nie odbeds sie z powodu zaplanowanych dni wolnych, np. ogtoszonych
przez Rektora lub Dziekana, zostang odpracowane na wniosek studenta zgodnie z
Regulaminem Studiéw, w uzgodnieniu z opiekunem przedmiotu i przedstawicielem
studentdw — starostg lub student wykona dodatkowg indywidualng prace w ramach
samoksztatcenia
e Zdanie egzaminu pisemnego (w formie testu jednokrotnego wyboru)
Test sktada sie z 50 pytan zamknietych (odpowiedzi: A,B,C,D,E).




Ocena: Kryteria oceny: (tylko dla przedmiotéw/modutéw koriczacych sie egzaminem, )
Bardzo dobra 96%-100% prawidtowych odpowiedzi
(5,0)
Ponad dobra 91%-95% prawidtowych odpowiedzi
(4,5)
Dobra 81%-90% prawidtowych odpowiedzi
(4,0)
Dos¢ dobra 71-80% prawidtowych odpowiedzi
(3,5)
Dostateczna 61%-70% prawidtowych odpowiedzi
(3,0)

Nazwa jednostki prowadzacej przedmiot: | Katedra i Zaktad Genetyki, Uniwersytet Medyczny we
Wroctawiu

Adres jednostki: Wroctaw ul. Marcinkowskiego 1

Numer telefonu: tel. Sekretariat: 717841256

E-mail: katarzyna.konecka@umed.wroc.pl

Osoba odpowiedzialna za przedmiot Prof. dr hab. Maria Sasiadek

(koordynator):

Numer telefonu: 717841255

E-mail: maria.sasiadek@umed.wroc.pl

Wykaz oséb prowadzacych poszczegdlne zajecia:

L . Stopied / tytut Dyscyplina Wykonywany Forma prowadzenia
Imie i nazwisko: naukowy lub g L
naukowa: zawod: zajec:
zawodowy:
Ryszard Slezak Dr n. med. Nauki medyczne | lekarz i wyktady
diagnosta
laboratoryjny
Izabela Dr hab. n. med. Nauki medyczne | diagnosta cwiczenia
taczmanska laboratoryjny
Pawet Karpinski Dr n. med. Nauki medyczne | biolog éwiczenia
molekularny
Data opracowania sylabusa Imie i nazwisko autora (autoréw) sylabusa:

18-02-2021 Dr n. med. Ryszard Slezak




Podpis Kierownika jednostki prowadzacej zajecia

Podpis Dziekana wydziatu zlecajgcego przedmiot:



