Zatgcznik nr 1.5 do Zarzqdzenia Rektora UR nr12/2019

SYLABUS
DOTYCZY CYKLU KSZTALCENIA 2019/2020 - 2021/2022
Rok akademicki 2021/2022

1. PODSTAWOWE INFORMACIJE O PRZEDMIOCIE

Nazwa przedmiotu Elementy genetyki klinicznej

Kod przedmiotu

Nazwa jednostki Kolegium Nauk Przyrodniczych

prowadzacej kierunek

lzzlivzvjjfci?:i:dmiot Kolegium Nauk Przyrodniczych, Instytut Biologii i Biotechnologii
Kierunek studiow Biologia

Poziom studiow studia | stopnia

Profil ogolnoakademicki

Forma studiow studia stacjonarne

Rok i semestr/y studiow | rok Ill, semestr 5

Rodzaj przedmiotu przedmiot kierunkowy do wyboru Il

Jezyk wyktadowy jezyk polski

Koordynator dr n. med. Antoni Pyrkosz

Imie i nazwisko osoby

prowadzacej / 0sob dr n. med. Antoni Pyrkosz, dr Mateusz Moton
prowadzacych

1.1. Formy zajec¢ dydaktycznych, wymiar godzin i punktow ECTS

Semestr . Inne Liczba pkt.
- Wykt. | Cw. | Konw. | Lab. | Sem. | ZP | Prakt. (jakie?) ECTS
5 20 2

1.2. Sposob realizacji zajec

zajecia w formie tradycyjne;j

zajecia realizowane z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtosc
1.3. Forma zaliczenia przedmiotu (z toku)

Zaliczenie z oceng (ZO)

2. WYMAGANIA WSTEPNE

Podstawowe zagadnienia dotyczgce genetyki, biochemiii biologii komorki




3. CELE, EFEKTY UCZENIA SIE, TRESCI PROGRAMOWE | STOSOWANE METODY DYDAKTYCZNE

3.1. Cele przedmiotu

C1 Wprowadzenie do genetyki klinicznej jako rozszerzenie kursu genetyki dla studentow.

Pogtebienie wiedzy na temat wybranych choréb genetycznych: przyczyny, objawy,

C2 . . , oo .
powikfania, mechanizm dziedziczenia.

3.2. Efekty uczenia sie dla przedmiotu

Odniesienie do

EK (e.fek.t Tres¢ efektu uczenia sie zdefiniowanego dla przedmiotu efektow
uczenia sie) ,
kierunkowych
EK_o1 Student ma podstawowa wiedze na temat mechanizmoéw | K_Wo1

dziedziczenia, mutagenezy i konsekwencji wybranych
chorob genetycznych

EK_o2 Student ma umiejetnosci prezentowania wybranych | K_U18, K_Ko1
zagadnien przed grupa studentdw, bierze czynny udziat
w dyskusji na temat zaproponowany przez prowadzacego
zajecia

3.3.Tresci programowe
A. Problematyka wyktadu

Tresci merytoryczne

Podstawy genetyki molekularnej: requlacja ekspresji genow, swiat RNA

Zmienno$¢ i dziedziczenie: mutacje genowe i chromosomowe, polimorfizm, aberracje
chromosomowe.

Uwarunkowani genetyczne choréb cztowieka: dziedziczenie autosomalne recesywne i
dominujace, choroby sprzezone z ptcig, dziedziczenie mitochondrialne i choroby metaboliczne.

Metody analizy genomu: mapowanie i identyfikacja gendw, metody analizy cytogenetyczne;.

Choroby nowotworowe i choroby mitochondrialne — przyczyny i mechanizmy dziedziczenia.

3.4. Metody dydaktyczne
Wyktad z prezentacja multimedialng, dyskusja
4. METODY | KRYTERIA OCENY

4.1. Sposoby weryfikacji efektow uczenia sie

Metody oceny efektow uczenia sie Forma zajec
Symbol efektu (np.: kolokwium, egzamin ustny, egzamin pisemny, dydaktycznych
projekt, sprawozdanie, obserwacja w trakcie zajec) (w, cw.)
EK_o1, EK_o2 prezentacja multimedialna, obserwacja w trakcie w
zajec




4.2. Warunki zaliczenia przedmiotu (kryteria oceniania)

Warunkiem zaliczenia przedmiotu jest osiggniecie wszystkich zatozonych efektdw uczenia sie.
Obecnos¢ na co najmniej 80% wyktadow, udziat w dyskusji podczas zaje¢, przygotowanie

i zaprezentowanie prezentacji multimedialne;j.

. CALKOWITY NAKEAD PRACY STUDENTA POTRZEBNY DO OSIAGNIECIA ZALOZONYCH
EFEKTOW W GODZINACH ORAZ PUNKTACH ECTS

Forma aktywnosci

Srednia liczba godzinna zrealizowanie

aktywnosci
Godziny kontaktowe wynikajace 20
z harmonogramu studiow
Inne z udziatem nauczyciela akademickiego 10

(udziat w konsultacjach, egzaminie)

Godziny niekontaktowe — praca wtasna
studenta

(przygotowanie do zaje¢, egzaminu, napisanie
referatu itp.)

przygotowanie do dyskusji—10
przygotowanie prezentacji —12

SUMA GODZIN

52

SUMARYCZNA LICZBA PUNKTOW ECTS

2

* Nalezy uwzglednic, ze 1 pkt ECTS odpowiada 25-30 godzin catkowitego naktadu pracy studenta.

. PRAKTYKI ZAWODOWE W RAMACH PRZEDMIOTU

wymiar godzinowy

zasady i formy odbywania
praktyk

. LITERATURA

Literatura podstawowa:

przedmiotu dostepne w Internecie

Brown T, Genomy, PWN, 2019

Artykuty naukowe oraz wyktady, wywiady i opinie ekspertow w temacie

Bal J. Biologia molekularna w medycynie. PWN 2011

Literatura uzupetniajaca:

Disease. Tabrizi SJ,
10.1016/j.neuron.2019.01.039

Gene Therapy for Neurodegenerative Diseases. Sudhakar V, Richardson
RM. Neurotherapeutics. 2019, doi: 10.1007/513311-018-00694-0

Huntingtin Lowering Strategies for Disease Modification in Huntington's
Ghosh R, Leavitt BR. Neuron.

2019, doi:

Akceptacja Kierownika Jednostki lub osoby upowaznionej




