Wydziat Farmaceutyczny z Oddziatem Analityki Med ycznej UMW

‘ Sylabus
_ __ Czgsc A - Opis przedmiotu ksztatcenia
Nazwa Genetyka Medyczna Grupa szczegbtowych efektéw ksztatcenia
modutu/przedmiotu | Cytogenetyka Kod grupy Nazwa grupy
Wydziat Farn;lacji
' Kierunek studiéw Analityka Medi,'czna
Specjalnosci
' Poziom studiow jednolite magisterskie X*
| stopnia [
Il stopnia [
11l stopnia [
podyplomowe []
' Forma studiéw stacjonarne X niestacjonarne ||
Rok studiéw v Semestr studidw: Vil
Typ przedmiotu obowigzkowy X fékuitatywny O
Rodzaj przedmiotu kierunkowy X p.bdstawowy O
Jezyk wyktadowy polski X angielski o inny 11
Tzaznar_zvc‘ odpowiednio, zamieniajac [ na X
Forma ksztatcenia Godziny o
Wykfad % 8
Seminarium |

Cwiczenia audytoryjne

| Cwiczenia kierunkowe (niekliniczne) 23

Cwiczenia kliniczne

Cwiczenia laboratoryjine

CEwiczenia specjalistyczne (mgr)

Cwiczenia w warunkach symulowanych

Lektoraty

Zajecia praktyczne przy pacjencie

Zajecia wychowania fizycznego

| Praktyki zawodowe

Samoksztatcenie

inne

Razem

Cele ksztatcenia:
Zdobycie umiejetnosci i wiedzy na temat:

* zasad zapisu cytogenetycznego, klasyfikacji chromosoméw, podstawowych metod
cytogenetycznych i cytogenetyki molekularnej, znajomo$é¢ genetycznego podioia chordb
czlowieka i rodzajéw dziedziczenia,
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® formufowania wyniku, postugiwania sie terminologig stosowang w genetyce kliniczn ej, =
interpretacji wynikéw badar genetycznych, znajomosc¢ zasad pobierania, przechowywania i
transportu materiatu biologicznego do badan genetycznych, zasad prowadzenia dokumentacji
medyczneji jej archiwizacji

Macierz efektéw ksztatcenia dla modutu/przedmiotu w odniesieniu do metod weryfikacji
zamierzonych efektéw ksztatcenia oraz formy realizacji zajec:

Student, ktéry zaliczy Metody weryfikacji Forma zajec
Numer EfiEka HSl ekt osiggniecia zamierzonych | dydaktycznych
ksztatcenia e (ks ot efektéw ksztatcenia :
(formujace i pedsumowujace) ** wpisz symbal
K_W 07 Ma wiedze na temat funkgji i Sprawdziany pisemne WY, CN
struktury genow , budowy (krétkie ustrukturyzowane
chromosoméw czlowieka, pytania) , egzamin pisemny

mechanizmdw dziedriczenia i

zaburzen genetycznych

Zna zasady dobrej praktyki
K_W17 laboratoryjnej, prawne,
organizacyjne i etyczne
uwarunkowania czynnoéci
diagnosty laboratoryjnego i
wymagania dotyczace
organizacji medycznego
laboratorium diagnostyki
genetycznej

| kw22 Zna rodzaje i charakterystyke

materiatu biologicznego, zasady
i metodyke pobierania,
transportu, przechowywania i
przygotowania do analizy
cytogenetycznej

K_W34
s Rozumie molekularne podtoie

polimorfizmu genetycznego i
metody jego badania oraz
zwigzek z zachorowalnoscia i
efektywnoscia leczenia

K W35 Zna podstawowe techniki

= badawcze cytogenetyki i
biologii molekularnejiich
zastosowanie w diagnostyce

K_wal chordb genetycznych

Zna zasady interpretacji
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wynikéw badan
cytogenetycznych w celu
réznicowania standw

K_wa3 fizjologicznych i patologicznych

Zna systemy jakosci
medycznych laboratoriow
diagnostyki genetycznej oraz
zasady ich akredytacji i
certyfikacji

K_uo4 Potrafi skutecznie Sprawdziany pisemne w WY CN
komunikowaé sie ze postaci krétkich
wspoipracownikami, innymi ustrukturyzowanych pytan
pracownikami ochrony zdrowia | i/lub zadari problem owych,
i odbiorcami wynikéw. egzamin pisemny

K_U24
Zna procedury uzyskiwania

wiarygodnych wynikdéw badar
cytogenetycznych i
molekularnych {w tym analiza
kariotypu, CGH, FISH,
microarray CGH) oraz
profesjonalnie opracowac i
interpretowac wyniki tych
analiz

N Potrafi proponowaé profile,

schematy i algorytmy
postepowania diagnostycznego
w roznych stanach klinicznych,
zgodnie z zasadami etyki
zawodowej, wymogami dobrej
praktyki laboratoryjnej i
medycyny laboratoryjnej
opartej na dowodach
naukowych.

Umie optymalizowaé oferte
badan laboratoryjnych,
przydatng lekarzowi w
stawianiu wiasciwej diagnozy

K_U30

oraz zaplanowac strategie
poszerzania diagnostyki o testy
potwierdzajgce i
specjalistyczne, zgodnie z
postepem wiedzy i rachunkiem
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ekonomicznym.

K_U35 Potrafi rozwigzywaé problemy
diagnostyczne w réznych
dziedzinach genetyki
medycznejj z wykaorzystaniem
wspotczesnych zrodet

informaciji.
W_K01 Rozumie "potrzebe uczenia sie Obserwacja bezpoérednia T Twy CN
przez cate zycie, potrafi postaw studenta

inspirowac i organizowac
proces uczenia sie innych oséb

K K04 Prawidtowo identyfikuje i
rozstrzyga dylematy zwigzane z
wykonywaniem zawodu
diagnosty laboratoryjnego

** WY - wykiad; SE - seminarium; CA - éwiczenia audytoryjne; CN - cwiczenia 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 (obowiazkowe); PZ- praktyki zawodowe; SK -
samoksztatcenie

Prosze oznaczy¢ krzyzykami w skali 1-3 jak powyzsze efekty lokuja paﬁstWa zajecia w dziatach:
przekaz wiedzy, umiejetnoéci czy ksztattowanie postaw np.:

Wiedza + + +

Umiejetnodci + +

Postawy +

Naktad pracy studenta (bilans punktéw ECTS): _
Forma naktadu pracy studenta [ Obcigzenie studenta (h)
(udziat w zajgciach, aktywno$é, przygotowanie

sprawdzenie, itp.)

En Godziny kontaktowe E 36

2. Czas pracy wiasnej studenta 58

Sumaryczne obciazenie pracy studenta 94

Punkty ECTS za modut/przedmiotu 4

Uwagi

Tresc zajec: (prosze wpisa hastowo tematyke poszczegdlnych zajec z podziatem na forme zajeé dydaktycznych, pamistajae,
aby przektadata sie ona na zamierzone efekty ksztalcenia)

Wyktady
1. Genetyczne podtoie choréb cziowieka. Rodzaje dziedziczenia. Ocena ryzyka powtérzenia sie choroby.
Rodowdd. Wskazania do wykonania badari genetycznych.
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‘ 2. Podstawowe zespoly chorobowe zwiazane 7 aberracjami liczbowymi i strukturalnymi chromosoméw. |
3. Zespoly chorobowe dziedziczone monogenowo i wieloczynnikowo.

4. Diagnostyka prenatalna i preimplantacyjna

Seminaria

.

2.

3.

Cwiczenia

1. Podstawowe pojecia stosowane w genetyce medycznej: Budowa chromosoméw metafazalnych,
rozdziat chromosoméw, crossing-over, poliploidia, aneuploidia, polimorfizm chromosoméw. Cykl
komérkowy (mitoza, mejoza). Molekularne aspekty cyklu komdrkowego, euchromatyna,

heterochromatyna. Gen, allel, locus, genotyp, fenotyp, homozygota, heterozygota, heterozygota ztoiona

i podwdjna, hemfzvgota, intron, ekson, mutacje i ich rodzaje, regulacja ekspresji gendw. Replikacja,

transkrypcja, translacja.

2. Struktura i funkcja chromosomdw. Klasyczne metody barwienia chromosomdw: Klasyfikacja prazkow i
subprazkéw chromosomowych. Techniki barwier 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.

3. Zapis ISCN w diagnostyce genetycznej.

4. Metoda fluorescencii in situ (FISH, rapid FISH) — zastosowanie w diagnostyce genetycznej; zapis
cytogenetyczny z uwzglednieniem metody FISH. Polimorfizm genetyczny w cytogenetyce.

5. Zasady pobierania, transportu, przechowywania i opracowania materialéw do badan
cytogenetycznych: algorytm pobierania, transportu, przechowywania, opracowywania materiaiéw
biologicznych oraz archiwizacji. Rodzaje tkanek i metody hodowli komérkowych. Metody prowadzenia
dokumentacji medycznej, okresy jej przechowywania. Systemy zarzadzania jakosécia w laboratorium

genetycznym.

6. Genetyka medyczna chordb nowotworowych: onkogeny, antyonkogeny, geny mutatorowe,
transformacja nowotworowa, proliferacja, apoptoza, etapy karcinogenezy. Zespoly niestabilnoéci
chromosomowej i ich diagnostyka. Wprowadzenie do metod molekularnych stosowanych w diagnostyce
genetycznej: zastosowanie technik PCR, analizy restrykcyjnej, sekwencjonowania w diagnostyce mutacji
w genie BRCA1

7. Algorytm postepowania diagnostycznego w laboratorium genetycznym, w przypadkach zespotéw wad
wrodzonych  uwarunkowanych przez aberracje chromosomowe, choroby monogenowe i
wieloczynnikowe. Dziedziczenie mitochondrialne.

8. Podstawy farmakogenetyki. Genetyczne aspekty transplantologii. Diagnostyka molekularna procesu
hemostazy.

Inne |
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2.
3‘ S

Literatura podstawowa: {(wymienic wg istotnosci, nie wigcej niz 3 pozycje)
1. 1. Badania molekularne i cytogenetyczne w medycynie. Elementy genetyki klinicznej pod redakeja J.

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

Literatura uzupetniajgca i inne pomoce: (nie wiecej niz 3 pozycje)
1. 1. Przykiady analiz DNA pod red. R. Sfomskiego. Wydawnictwo Akademii Rolniczej w Poznaniu. 2004

2. Genetyka molekularna w chorobach wewnetrznych A.Ciechanowicz, F Kokot PZWL 2009
3. Krétkie wyklady —Genetyka . PC Winter, Gl Hickey. PWN. Warszawa 2001

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

Warunki wstepne: (minimalne warunki, jakie powinien student spefni¢ przed przystgpieniem do modutu/przedmiotu)
Znajomosé podstaw genetyki

Warunki uzyskania zaliczenia przedmiotu: (okresli¢ forme i warunki zaliczenia zaje¢ wehodzacych w zakres
modutu/przedmiotu, zasady dopuszczenia do egzaminu koricowego teoretycznego iflub praktycznego, jego forme oraz
wymagania jakie student powinien speinic by go zdac, a takie kryteria na poszczegdlne oceny)

e Zaliczenie éwiczen — wymagana obecnosc na co najmniej 90% zajec.
e Zdanie egzaminu pisemnego (w formie testu jednokrotnego wyboru)
Test sklada sie z 50 pytar zamknietych (odpowiedzi: A,B,C,D,E).

Ocena: Kryteria oceny: (tylko dla przedmictéw/modutéw koriczacych sig egzaminem, )
Bardzo dobra 93%-100% prawidiowych odpowiedzi
(5,0) |
Ponad dobra 85%-92% prawidiowych odpowiedzi
(4,5)
Dobra i : 77%-84% prawidtowych odpowiedzi
(4,0)
Doé¢ dobra 69-76% prawidiowych odpowiedzi
(3,5)
' Dostateczna 60%-68% prawidtowych odpowiedzi
(30) a
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