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Nazwa przedmiotu GENETYKA
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Poziom studiow

Jednolite studia magisterskie

Status przedmiotu

Obligatoryjny

Rok i semestr realizacji przedmiotu Rok 1 sem. 2
Forma zaje¢ i godziny kontaktowe dla kazdej Wyktad Cwiczenia Seminaria
formy zaje¢ 15 godzin 45 godzin 15 godzin

Lacznie 75 godz.

Wymagania wstgpne

Wiedza z biologii z zakresu rozszerzonego szkoty $redniej

Zatozenia i cele przedmiotu

Przedmiot opiera si¢ na zatozeniu, ze praca w zawodzie
lekarza wymaga znajomosci podstawowych zagadnien z
zakresu genetyki. Przedmiot ma na celu dostarczenie wiedzy
oraz ksztattowanie umiejetno$ci praktycznych w tym zakresie.

Efekty ksztalcenia

Wiedza:

EKZ1. zna podstawowe pojecia z zakresu
genetyki;

EK2. opisuje zjawiska sprzezenia i
wspoéltdziatania genoéw;

EKS3. opisuje prawidtowy kariotyp cztowieka
oraz rozne typy determinacji pici;

EK4. opisuje budowe chromosomow oraz
molekularne podtoze mutagenezy;

EKS5 zna zasady dziedziczenia roznej liczby
cech, dziedziczenia cech ilosciowych,
niezaleznego dziedziczenia cech oraz
dziedziczenia pozajadrowej informacji
genetycznej

EK®6. zna uwarunkowania genetyczne grup krwi
cztowieka oraz konfliktu serologicznego w
uktadzie Rh;

EKY. opisuje aberracje autosomow i
heterosomow bedace przyczyng chordb, w tym
onkogenezy;

EK8. zna czynniki wptywajace na pierwotng i
wtorng rownowage genetyczng populacji;

EKO. zna podstawy diagnostyki mutacji
genowych i chromosomowych
odpowiedzialnych za choroby dziedziczne oraz
nabyte, w tym nowotworowe;

EK10. okresla korzysci i zagrozenia
wynikajace z obecnosci w ekosystemie
organizméw modyfikowanych genetycznie
(GMO)

UmiejetnoSci:
EK11. analizuje krzyzowki genetyczne oraz
rodowody cech i chorob cztowieka, a takze

Odniesienie do efektow ksztatcenia okre§lonych w zataczniku
nr 1 Rozporzadzenie Ministra Nauki i Szkolnictwa Wyzszego
z dnia 9 maja 2012 r. w sprawie standardéw ksztalcenia dla
kierunkow studiow: lekarskiego, lekarsko-dentystycznego,
farmacji, pielggniarstwa i potoznictwa (Dz.U. Nr 0, poz. 631):
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ocenia ryzyko urodzenia si¢ dziecka z
aberracjami chromosomowymi;

EK12. lIdentyfikuje wskazania do wykonania C.u2

badan prenatalnych

EK13. podejmuje decyzj¢ o potrzebie C.U3

wykonania badan cytogenetycznych i
molekularnych;

EK14. wykonuje pomiary morfometryczne, C.U4
analizuje morfogram i zapisuje kariotypy

chorob;

EK15. szacuje ryzyko ujawnienia si¢ danej C.U5

choroby u potomstwa w oparciu o
predyspozycje rodzinne i wptyw czynnikow
srodowiskowych.

Kompetencje spoleczne:
EK16. posiada swiadomos¢ wlasnych
ograniczen i umiej¢tnosc¢ statego doksztatcania

si¢.

Opis tresci przedmiotu:

Tematyka wykladéw:

1.

o

© N oo

9.

10.
11.
12.

Struktura ludzkiego genomu i metody badania.

Budowa chromosomoéw, aberracje chromosomowe i zespoty kliniczne.

Mechanizmy powstawania mutacji, naprawy DNA, tworzenie modeli zwierzgcych.

Genetyczne podtoze chordb réznych uktadow: nerwowego, pokarmowego, krazenia, oddechowego,
moczowego, narzadow wzroku i stuchu.

Genetyka chorob wieloczynnikowych z uwzglednieniem chorob psychicznych.

Ekspresja genow i jej zwiazek z chorobami oraz ze zr6znicowaniem fenotypowym (immunogenetyka).
Genetyczne podtoze chorob nowotworowych — diagnostyka, leczenie, poradnictwo.

Choroby wieku p6znego i genetyczne aspekty starzenia — epidemiologia, diagnostyka genetyczna,
leczenie.

Diagnostyka prenatalna i preimplantacyjna.

Badania genetyczne i poradnictwo — aspekty praktyczne.

Terapie genowe, farmakogenetyka, nutrigenomika.

Etyczne i spoteczne aspekty w genetyce czlowieka z uwzglednieniem GMO.

Tematyka seminariow i ¢wiczen:

1.

2.

3.

oo

9.

10.

11.
12.

Prawa dziedziczenia: podstawowe pojecia, typy dziedziczenia, dziedziczenie mendlowskie, sprzezenia,
allele wielokrotne, rysowanie i analiza rodowodow.

Mierzenie zmienno$ci, odziedziczalnosci, cechy ilosciowe, mozaikowo$¢, imprinting, obliczanie
ryzyka, dziedziczenie grup krwi. Krzyzowki i zadania - rozwigzywanie.

Dziedziczenie i pte¢, determinacja pici i zaburzenia. Prawo Hardyego-Windberga, zroznicowanie
genetyczne, wsobno$¢, prawdopodobienstwo, Elementy poradnictwa genetycznego. Krzyzowki i
zadania — rozwigzywanie.

Cytogenetyka: morfologia chromosomoéw, choroby powodowane przez aberracje, techniki wykrywania,
zaktadanie hodowli.

Cytogenetyka: przygotowanie preparatow, ogladanie, uktadanie kariotypow.

Cytogenetyka molekularna: praca z bazami danych, mikromacierze, interpretacja wynikow

Podtoze choréb genetycznych: rodzaje mutacji i sposoby ich wykrywania. Algorytmy postepowania.
Pobieranie materiatu do badan genetycznych. Podstawowe techniki. Zajecia laboratoryjne: izolacja
DNA, wykonanie reakcji PCR dla kazdej podgrupy: amelogenina, dehydrogenaza alkoholowa, ApoE.
Omowienie czgstszych chorob jednogenowych i sposobow ich wykrywania. Zajecia laboratoryjne:
przygotowanie zelu agarozowego, przygotowanie produktow PCR, elektroforeza i omowienie wynikow.
Sekwencje mikrosatelitarne i mutacje punktowe: analiza sekwencji z wykorzystaniem baz danych.
Zajecia laboratoryjne: PCR obejmujacy sekwencje mikrosatelitarne i elektroforeza w zelu agarozowym.
Zajecia wyjazdowe do laboratorium genetycznego: Wywiad rodzinny — lekarz genetyk, elektorforeza
kapilarna, sekwencjonowanie Sangera i NGS, stacja dozujgca, genotypowanie, MLPA

Prezentacje samodzielnych prac studentow

Zaliczenie




Metody dydaktyczne

Wyklad

prezentacja multimedialna (wyklady z wykorzystaniem
prezentacji Power Point i innych systemow komputerowych)
Seminaria

prezentacja multimedialna,

przygotowanie wybranych tematow przez studentow ustnie
lub pisemnie (ew. z prezentacja),

uzupeltnienie wiedzy przez asystenta prowadzacego,

referat plakaty edukacyjne,

Cwiczenia

oryginalne wyniki badan, metody aktywizujace, praca
zespotowa, studium przypadku, ¢wiczenia laboratoryjne,
¢wiczenia w grupach

Pomoce dydaktyczne

Statywy na pipety i pipety w zakresie do 2 ul, 1-10 ul, 5- 20,
10-100, 20-200 ul i 200-1000ul; Statywy na probowki typu
Eppendorf; Termoblok grzewczy statyczny i z wytrzasaniem;
Termocykler do przeprowadzania reakcji PCR; dwa
niezalezne bloki; Wirowki stotowe na probowki Eppendorfa; z
adaptorami na PCR-6wki i stripy; Cieplarka (inkubator
C02)(25-370C); Statywy na probowki do nastawiania reakcji
PCR (0,2 ml); chtodzone; Statywy na proboéwki do
nastawiania reakcji PCR (0,2 ml); plastikowe; Wirowka z
chtodzeniem i r6znymi rotorami; Aparat do elektroforezy
poziomej x2+ zasilacz; Zestaw: zasilacz +aparat do
elektroforezy pionowej; Kamera do archiwizacji zeli (ze
$wiattem UV); Mikroskopy optyczne x4, mikroskop z
ciemnym polem i polaryzacja x1; do cytogenetyki np. Nikon
Eclipse 50i; Mieszadto magnetyczne i podgrzewacz; Worteks;
mikrofalowka; Waga laboratoryjna; Lodéwka na 4°C;
Zamrazarka na -20°C; Qubit fluorymetr do oznaczania
stezenia DNA, RNA i biatek; Maty autoklaw; Komora
laminarna; dejonizator wody; Maszyna do lodu, szkto i
plastiki laboratoryjne; odczynniki; tablice pogladowe,
komputer, rzutnik, plansze dydaktyczne, ekran, wskaznik
laserowy, kserokopiarka, tablica, skaner, prezentacje
tematyczne, skrypty dla studentow

Jezyk wyktadowy Polski
Punkty ECTS 55
Rodzaj i naktad pracy studenta Udzial w wyktadach 15

Udziat w ¢wiczeniach 45

Udziat w seminariach 15

Praca wiasna: 62,5

Sumaryczne obcigzenie pracg studenta 137,5 godz.

Literatura podstawowa

1. Bradley J.R., Johnson D.R., Pober B.R., Genetyka
medyczna, PZWL. Warszawa 2016.

2. Bamshad M.J., Carey J.C., Jorde L.B., red. B.
Katuzewski, Genetyka medyczna, Edra, Urban&Partner
2013.

3. Drewa G, Ferenc T. (red.), Genetyka medyczna
Podrecznik dla studentéw, Urban i partner. Wroctaw
2012.

Literatura uzupelniajaca

1. Strachan T., Goodship J., Chinnery P., Genetics and
Genomics in medicine, Garland Science, Taylor& Francis
Group 2015

2. BalJ. (red.), Biologia molekularna w medycynie.
Elementy Genetyki Klinicznej, PWN. Warszawa 2006.

3. Fletcher H., Hickey I., Winter P., Genetyka. (seria
Kroétkie wyktady), PWN, Warszawa 2010.

Metody oraz sposoby weryfikacji
ksztatcenia

efektow

EK1-EK10: egzamin.
EK2-EK9: przygotowanie wybranych tematow przez



http://www.bookmaster.pl/genetyka,medyczna/bradley,john,r,johnson,david,r,pober,barbara,r/ksiazka/302795.xhtml
http://www.bookmaster.pl/genetyka,medyczna/bradley,john,r,johnson,david,r,pober,barbara,r/ksiazka/302795.xhtml

studentéw ustnie lub pisemnie (ew. z prezentacja),

EK1-EK11: krotkie testy sprawdzajace wiedzg studenta na
wejsciu przed zajgciami

EK11-EK15: aktywno$¢ na =zajeciach 1 praktyczne
sprawdzenie w trakcie zaje¢, czy student nabyt zakladane
umiejetnosci i kompetencje

EK1-EK15: kolokwia pisemne, pytania opisowe

EK16: obserwacja zachowan i wypowiedzi studentéw

Warunki zaliczania

1. Zaliczenie przedmiotu student uzyskuje na podstawie
egzaminu obejmujgcego cato$¢ tresci merytorycznych
przedmiotu.

2. Warunkiem zaliczenia przedmiotu i przystapienia do
egzaminu jest czynny udzial w zajeciach. Lista obecno$ci
bedzie sprawdzana na wszystkich zajeciach. Na
wszystkich seminariach i ¢wiczeniach sprawdzana jest
takze znajomo$¢ obowigzujacego materiatu. Po kazdym
seminarium odbywa¢ si¢ beda zaliczenia wstepne,
dopuszczajace do ¢wiczen (1 pytanie odnoszace si¢ do
tematyki ¢wiczen).

3. Z ¢wiczen i seminariow student ma do uzyskania facznie
maksymalnie do 200 pkt, tj.: za 3 kolokwia po wszystkich
blokach tematycznych: maksymalnie 3x50=150 pkt.
Warunkiem zaliczenia kazdego z nich jest uzyskanie min.
31 pkt. (>60%); za zaliczenia wstgpne mozna uzyskaé
maksymalnie 6x5 = 30 pkt; ponadto 10 pkt. za
prezentacje oraz maksymalnie 10 pkt. za zeszyt
laboratoryjny.

4. Egzamin ma charakter teoretyczny i jest dwuczgsSciowy

Egzamin testowy: test wielokrotnego wyboru ztozony z 50

pytan, czas trwania egzaminu 100 min.

Skala ocen: <60% pkt — 2; 60-66% pkt — 3,0; 67-73% pkt —

3,5; 74-81% pkt — 4,0; 82-88% 4,5; 89-95% pkt — 5; 96-100%

pkt —5,5.

Egzamin ustny: warunkiem przystagpienia do egzaminu

ustnego jest zaliczenie egzaminu testowego na oceng co

najmniej dostateczng. Egzamin polega na udzieleniu
odpowiedzi ustnej na wylosowane 3 pytania z zagadnien
obejmujacych tematyke wyktadow.

5. Warunkiem zaliczenia przedmiotu jest zdanie egzaminu
testowego na ocen¢ co najmniej dostateczng (min. 60%
pkt.) oraz poprawnie odpowiedzie¢ przynajmniej na 2 z 3
pytan podczas egzaminu ustnego.

6. Ocena koncowa wynika ze $redniej z egzaminu testowego
i ustnego.

Koordynator przedmiotu

Dr Anna Sulek

Prowadzacy zajecia

Dr Anna Sulek

Miejsce realizacji przedmiotu

Uczelnia Lazarskiego, Warszawa ul. Swieradowska 43,
Instytut Psychiatrii i Neurologii, Warszawa ul. Sobieskiego 9




