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Nazwisko osoby prowadzacej (os6b prowadzacych)

Koordynator Przedmiotu - dr hab. n. med. i n. 0 zdr. Beniamin Oskar Grabarek, prof. AWSB

Pozostali prowadzacy: dr n. med. Karolina Stepien

Formy zajeé, sposéb ich realizacji i przypisana im Liczba punktéw ECTS: 5
liczba godzin
A. Formy zaje¢* o wyklady i praca wlasna - 1,5 ECTS
o wyklad, e (¢wiczenia i praca wlasna - 3,5 ECTS
o ¢wiczenia,
e ¢wiczenia kliniczne, Opis sposobu wyznaczania punktow ECTS:
o laboratorium, Aktywnos$¢é Naklad pracy
. praktyka, studenta
e zajecia online, Udziat w wyktadach 20h
o konsultacje,
e zajecia praktyczne, Udziat w éwiczeniach 50h
e projekt - -
* zaznaczy¢ wlasciwe przygotowanie do é¢wiczen 17,5h
B. Sposéb realizacji zaje¢ * przygotgwan?e do egzgminu 20h
e zajecia w sali dydaktycznej Zallczeple/ €gzamin 5h -
e zajecia on-line / blended learning - R I'CZPa godzin 125 godzin
e zajecia poza pomieszczeniami dydaktycznymi LA A0 LHCT 172 5ETCS
(Szpital Powiatowy w Zawierciu) mequl
* zaznaczy¢ wlasciwe
C. Liczba godzin zgodnie z zatwierdzonym
programem studiow
¢ wyklady = 20h
o ¢wiczenia = 50h
Semestr 07
Status przedmiotu Jezyk wykladowy
Jezyk polski

o obowiazkowy / fakultatywny

Metody dydaktyczne
wyktad informacyjny

wymagania egzaminacyjne

Forma i sposéb zaliczenia oraz podstawowe kryteria oceny lub

wyktad konwersatoryjny

PBL (ang. Problem Based Learning)
¢wiczenia laboratoryjne

praca w grupach

dyskusja dydaktyczna

A. Sposob zaliczenia™

e ustny egzamin praktyczny

e pisemny egzamin teoretyczny
e zaliczenie z ocena

* whadciwe zaznaczy¢




o gry dydaktyczne B. Formy zaliczenia*:

o projekt e egzamin pisemny: testowy / z pytaniami (zadaniami) otwartymi /

dhuzsza wypowiedz pisemna

ustny egzamin teoretyczny

ustny egzamin praktyczny

zaliczenie ustne / kolokwium

wykonanie pracy zaliczeniowej: przygotowanie projektu lub

prezentacji / przeprowadzenie badan i prezentacja ich wynikow

(pisemna / ustna) / wykonanie okre§lonej pracy praktycznej

o ustalenie oceny zaliczeniowej na podstawie ocen czastkowych
otrzymywanych w trakcie trwania semestru*

* wlasciwe zaznaczy¢

C. Podstawowe kryteria

Obowigzujg wszystkie zapisy Regulaminu Studiéw AWSB.
Regulaminu przedmiotu oraz Regulamin Pracowni.

o Udzial we wszystkich formach zaj¢¢ jest obowigzkowy. Kazda
nieobecnos¢ musi zosta¢ usprawiedliwiona, a materiat z zajgé zdany w
terminie i w formie uzgodnionej z Prowadzacym.

Teoretyczne przygotowanie Studentéw do tematow ¢wiczen.

Bierny udziat w wyktadzie.

Aktywny udzial w ¢wiczeniach i ¢wiczeniach klinicznych

Uzyskanie z kolokwidéw czgstkowych, ,,wejsciowek przeprowadzanych
w czasie semestru oceny 3.0 lub wyzsze;j.

e Uzyskanie oceny 3.0 lub wyzszej z egzaminu teoretycznego.

e Poprawnie prowadzona dokumentacja z ¢wiczen (zeszyt ¢wiczen).

Okreslenie przedmiotow wprowadzajacych wraz z wymogami wstepnymi

A. Wymagania formalne: Student posiada wiedze¢ z zakresu biologii molekularnej i fizjologii z poprzedniego semestru oraz
genetyki na poziomie szkoly ponadpodstawowej.

B. Wymagania wstepne: wymagane jest opanowanie wiedzy, umiejetnosci i kompetencji okreslonych dla wyszczegdlnionych
powyzej przedmiotow.

Cele przedmiotu

-Zapoznanie studentow z podstawowymi poje¢ciami genetyki medycznej, diagnostyki genetycznej, wzorcow dziedziczenia

i relacji migdzy cechami genetycznymi.

- Zapoznanie studentow z biologicznymi i molekularnymi podstawami dziedziczenia., a fenotypowymi.

- Zapoznanie studentdéw z mozliwo$ciami badania i modyfikacji genetycznie uwarunkowanych cech oraz dostgpnych w tym celu
narzedzi.

- Ksztattowanie kompetencji spotecznych, potrzebnych do wykonywania zawodu lekarza, zgodnie z sylwetka absolwenta.

TRESCI KSZTALCENIA (z podzialem na zajecia w formie bezpo$redniej i e-learning)

Odniesienie do PRK Temat
Kierunkowych/standardowych
szczegélowych efektow
uczenia sie
WYKLADY (zajecia w formie bezposredniej) 20 godz.
c.wi P7U_U 1. Zasady badan genetycznych i cytogenetycznych. Budowa chromosomoéw,
C.w2 P7S_UW kariotyp, abberacje chromosomow.
C.wW3 P7U_W
C.W4 P7S WG
C.W5 P7U W |2. Wady rozwojowe. Diagnostyka prenatalna.
C.u4 P7S_WG
C.U5
c.w4 P7U_W 3. Mutageneza. Genetyka nowotworéw sporadycznych. Mutageneza,
C.W9 P7S WG karcynogeneza, teratogeneza. Mechanizmy naprawy DNA.
C.wW5 P7U_W |4. Prawa Mendla i modele dziedziczenia. Dziedziczenie autosomalne
C.wW6 P7S_WG dominujace i recesywne. Odstepstwa od praw Mendla. Podstawy
genetyczne grup krwi. Uktad zgodnosci tkankowej HLA.
C.wW5 P7U_W 5.  Zaburzenia genetyczne zwigzane z determinacja plci i niepowodzeniem w
C.We6 P7S_WG rozrodzie.
C.W7
C.wW5 P7U_W 6. Nowotwory dziedziczne, z uwzglednieniem nowotwordw jelita grubego,
C.W9 P7S WG raka piersi i jajnika, czerniaka, raka ptuca, glejakow, nowotworow wieku




dzieciecego, zespotu von Hlppel-Lindau, nerwiakowtokniakowato$ci typu
NF1, NF2. Podstawy medycyny personalizowanej w onkologii. Zmiany
genetyczne w komoérkach guza, o podstawowym znaczeniu w doborze
leczenia, rokowaniu i prognozowaniu przebiegu klinicznego choroby.
C.W5 P7U_W |7. Choroby jednogenowe - autosomalne recesywne. Choroby autosomalne —
C.wv P7S_WG dominujace. Choroby jednogenowe sprz¢zone z chromosomem X.
C.W9 Choroby wielogenowe. Choroby chromosomowe.
C.W5 P7U W |8. Choroby neurogenetyczne — diagnostyka molekularna i terapia.
C.w7 P7S_WG
C.W9
C.W5 P7U_W |9. Leczenie chordb genetycznych — terapia genowa, perspektywy i
C.w7 P7S_WG ograniczenia.
C.W9
Cc.w8 P7U W |10. Genetyka populacyjna.
C.W10 P7S WG
CWICZENIA (zajecia w formie bezposredniej) 50 godz.
Cw.il1 P7U_U 1. Budowa i funcjonowanie chromosomu, rodzaje chromosoméw. Organizacja
C.wW2 P7S_UW chromatyny w jadrze komérkowym. Techniki otrzymywania chromosomow
metafazowych (4h).
C.w3 P7U_U 2. Cytogenetyka. Techniki i zasady barwienia chromosomow. Przeglad technik
C.wv P7S_UW cytogenetyki klasycznej (techniki prazkowe): GTG, CBG, AgNOR, prazki
C.U3 R, prazki T, prazki Q, polimorfizm chromosomowy (4h).
C.U3 P7U_U 3. Techniki hybrydyzacji in situ. Technika fluorescencyjnej hybrydyzacji in
P7S_UW situ. Rodzaje sond genetycznych, zasady interpretacji wynikow, Metody
otrzymywania sond genetycznych (4h).
c.w4 P7U_U 4. Cytogenetyka molekularna. Techniki CGH, PRINS, in situ NT, GISH, 3d-
C.u2 P7S_UW FISH, fiber FISH (3h).
C.U3
C.W5 P7U_W 5. Prawidtowy kariotyp cztowieka i zasady jego zapisu. Tworzenie
c.u4 P7S WG idiogramow. Zapis kariotypu prawidlowego i nieprawidtowego (10h).
C.u1l P7U_U 6. Ilosciowe anomalie heterochromosomalne i iloSciowe mutacje
Cc.u2 P7S_UW chromosomalne (3h).
C.U3 P7U_W
C.U5 P7S WG
C.ul P7U_U 7. Genetyczne choroby metaboliczne (4h).
Cc.u2 P7S_UW
C.U3 P7U_W
C.U5 P7S WG
C.u1 P7U_U 8. Uwarunkowania genetyczne chorob dziedzicznych — sposoby dziedziczenia
Cc.u2 P7S_UW mendlowskie 1 niemedlowskie. Choroby autosomalne: 1) dominujace, np.
C.U3 P7U_W plasawica Huntingtona, zesp6t Marfana, achondroplazje; 2) sprzezonych z
C.U5 P7S_WG chromosomem X, np. zespo6t Retta, DMD, daltonizm; 3) dziedziczone
mitochondrialnie, np. LHON, MELAS (4h).
C.u4 P7U_W P. Pomiary morfometryczne, analiza morfogramu. Obliczanie ryzyka
C.U5 P7S_WG ujawnienia si¢ danej choroby u potomstwa w oparciu o predyzspozycje
rodzinne i wplyw czynnikow srodowiskowych (4h).
K.5 P7U_K 10. Metody wykrywania obecnosci czynnikow szkodliwych
K.7 P7S KK (biologicznych, chemicznych) w biosferze (2h).
C.W10 P7U_W 11. Organizmy modyfikowane genetycznie (GMO) — szanse i zagrozenia (2h).
P7S WG
K.5 P7U_K 12. Repetytorium (3h).
K.7 P7S KK

Tresci realizowane w formie e-learning: brak

Wykaz literatury
Literatura wymagana do ostatecznego zaliczenia zaje¢ (zdania egzaminu):

A.1. wykorzystywana podczas zajeé
e Bamshad MJ, Carey JC, Jorde LB. Genetyka medyczna (red. Bogdan Katuzewski). Edra Urban&Partner, wyd. 2, Wroctaw,

2021

e Connor M, Ferguson-Smith M, Tobias E. Genetyka medyczna (red. A. Latos-Bielenska), PZWL, Warszawa 2013.




A.2. studiowana samodzielnie przez studenta

e Bamshad MJ, Carey JC, Jorde LB. Genetyka medyczna (red. Bogdan Katuzewski). Edra Urban&Partner, wyd. 2, Wroctaw,
2021

e Connor M, Ferguson-Smith M, Tobias E. Genetyka medyczna (red. A. Latos-Bielenska), PZWL, Warszawa 2013.

B. Literatura uzupekiajaca
e R.Smigla, K. Szczatuby, Genetyczne uwarunkowane zaburzenia rozwoju u dzieci, Warszawa 2021

e CohnR, Scherer S, Hamosh A. Genetics and genomics in medicine. Thompson&.Thompson 2023.
e . EJode LB, Carey JC, Bamshad MJ. Medical Genetics, 6™ Edition. Elsevier, 2019
o artykuly naukowe w jezyku angielskim zaproponowane przez koordynatora przedmiotu.
EFEKTY UCZENIA SIE
Nr efektu Opis efektu uczenia si¢ Odniesienie do PRK
kierunkowych/standardowych
szczegolowych efektow
uczenia sie
Wiedza:
W01 Student definiuje podstawowe pojgcia z zakresu genetyki c.wi P7U_U
P7S_UW
W02 Student opisuje zjawiska sprzezenia i wspotdziatania genow | C.W2 P7U_U
P7S_UW
W03 Student wskazuje prawidtowy kariotyp cztowieka i r6zne C.W3 P7TU_W
typy determinacji ptci P7S_WG
W04 Student omawia budowg chromosomoéw i molekularne C.w4 P7U_W
podloze mutagenezy P7S_WG
W05 Student wylicza zasady dziedziczenia réznej liczby cech, C.W5 P7TU_W
dziedziczenia cech ilosciowych, niezaleznego dziedziczenia P7S_WG
cech i dziedziczenia pozajadrowego informacji genetycznej
W06 Student omawia uwarunkowania genetyczne grup Krwi C.W6 P7TU W
cztowieka i konfliktu serologicznego w uktadzie Rh P7S_WG
WO07 Student definiuje aberracje autosomow i heterosomow C.wv P7TU_ W
bedace przyczyng chordb, w tym onkogenezy i nowotworow P7S_WG
W08 Student wskazuje czynniki wptywajace na pierwotng i C.w8 P7U_W
wtorng rownowage genetyczng populacji P7S_WG
W09 Student omawia podstawy diagnostyki mutacji genowychi | C.W9 P7U_ W
chromosomowych odpowiedzialnych za choroby P7S WG
dziedziczne oraz nabyte, w tym nowotworowe
W10 Student wskazuje korzysci i zagrozenia wynikajace z C.W10 P7TU_W
obecnosci w ekosystemie organizmoéw modyfikowanych P7S_WG
genetycznie (GMO)
Umiejetnosci:
uo1 Student analizuje krzyzoéwki genetyczne i rodowody cech C.u1 P7U_U
oraz chorob cztowieka, a takze ocenia ryzyko urodzenia si¢ P7S_UW
dziecka z aberracjami chromosomowymi
uo2 Student identyfikuje wskazania do wykonania badan C.u2 P7U_U
prenatalnych P7S_UW
uo3 Student wskazuje przestanki o podjeciu decyzji o potrzebie | C.U3 P7U_U
wykonania badan cytogenetycznych i molekularnych P7S_UW
uo4 Student wykonuje pomiary morfometryczne, C.u4 P7U_U
analizuje morfogram i zapisywa¢ kariotypy choréb P7S_UW
uo5 Student szacuje ryzyko ujawnienia si¢ danej choroby u C.U5 P7U_U
potomstwa w oparciu 0 predyspozycje rodzinne i wptyw P7S_UW
czynnikow srodowiskowych




Kompetencje spoleczne:

K01 Student wykazuje gotowo$¢ do dostrzegania i K.5 P7U_K
rozpoznawania wtasnych ograniczen oraz dokonywania P7S_KK
samooceny deficytow i potrzeb edukacyjnych

K02 Student wykazuje gotowos¢ do korzystania z obiektywnych | K.7 P7U_K
zrodet informacji P7S_KK

WERYFIKACJA EFEKTOW UCZENIA SIE
Nr efektu Metoda weryfikacji efektoéw uczenia si¢ Odniesienie do PRK
kierunkowych/standardowych
szczegolowych efektow
uczenia si¢

w01l Odpowiedz ustna, kolokwium (wejsciowka), teoretyczny C.w1 P7U_U
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_UW

W02 Odpowiedz ustna, kolokwium (wejscidwka), teoretyczny C.W2 P7U_U
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_UW

W03 Odpowiedz ustna, kolokwium (wej$ciowka), teoretyczny C.W3 P7TU_ W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_WG

W04 O Odpowiedz ustna, kolokwium (wejsciowka), teoretyczny | C.W4 P7TU_ W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_ WG

W05 Odpowiedz ustna, kolokwium (wejsciowka), teoretyczny C.W5 P7TU_W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_ WG

W06 Odpowiedz ustna, kolokwium (wej$ciowka), teoretyczny C.W6 P7TU_ W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_WG

WO07 Odpowiedz ustna, kolokwium (wejsciowka), teoretyczny C.wv P7TU_W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_ WG

W08 OdpowiedzZ ustna, kolokwium (wej$ciowka), teoretyczny C.ws8 P7TU_ W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_WG

W09 Odpowiedz ustna, kolokwium (wejscidwka), teoretyczny C.W9 P7TU_W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_ WG

W10 Odpowiedz ustna, kolokwium (wejsciowka), teoretyczny C.W10 P7TU_W
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_WG

uo1 OdpowiedzZ ustna, kolokwium (wejscidwka), teoretyczny C.u1 P7U_U
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_UW

uo2 Odpowiedz ustna, kolokwium (wejsciowka), teoretyczny C.u2 P7U_U
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_UW
uo3 OdpowiedzZ ustna, kolokwium (wej$ciowka), teoretyczny C.U3 P7U_U
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_UW
uo4 Odpowiedz ustna, kolokwium (wejsciowka), teoretyczny C.u4 P7U_U
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_UW
uo5 OdpowiedzZ ustna, kolokwium (wej$ciowka), teoretyczny C.U5 P7U_U
egzamin pisemny, sprawozdanie, raport P7S_UW

K01 Obserwacja w trakcie zajeé K.5 P7U_K

P7S_KK

K02 Obserwacja w trakcie zajec K.7 P7U_K

P7S_KK




Kryteria oceny efektow ksztalcenia

Nr efektu na ocen¢ 3 Na oceng 3,5 na oceng¢ 4 Na ocene 4,5 na oceng 5
Wo1 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
W02 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos$¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztalcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztatcenia na poziomie 93%-100%
W03 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos$¢ tresci wykazuje znajomos$¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
W04 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztalcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
Wo5 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztalcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztatcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
W06 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomosc tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomosc tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
Wo7 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztalcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztatcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
Wo8 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomosc tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomosc tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
W09 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztatcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
W10 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
uo1 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
U02 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztalcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
U03 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomosc¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztatcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
U04 wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci
ksztalcenia na poziomie 60%-69% | ksztalcenia na poziomie 70%-76% | ksztalcenia na poziomie 77%-84% | ksztalcenia na poziomie 85%-92% | ksztalcenia na poziomie 93%-100%
Uos wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci wykazuje znajomos¢ tresci

ksztatcenia na poziomie 60%-69%

ksztalcenia na poziomie 70%-76%

ksztalcenia na poziomie 77%-84%

ksztalcenia na poziomie 85%-92%

ksztatcenia na poziomie 93%-100%







