Zatqcznik nr 1.5 do Zarzqdzenia Rektora UR nr 12/2019

SYLABUS

DOTYCZY CYKLU KSZTALCENIA 2022/2023-2023/2024

(skrajne daty)
Rok akademicki 2022/2023

1. PODSTAWOWE INFORMACJE O PRZEDMIOCIE

Nazwa przedmiotu

Diagnostyka genetyczna

Kod przedmiotu*

Nazwa jednostki
prowadzacej kierunek

Kolegium Nauk Przyrodniczych

Kolegium Nauk Medycznych, Instytut Nauk Medycznych, Pracowania

Naz_wa.Jedr\ostkl . Genetyki Klinicznej, Biologii Molekularnej Nowotworow i Badan
realizujacej przedmiot :
Translacyjnych
Kierunek studiow Biologia
Poziom studidéw Il stopnia
Profil ogolnoakademicki
Forma studiow stacjonarne

Rok i semestr/y studiow

rok I; semestr 2

Rodzaj przedmiotu

specjalnosciowy

Jezyk wyktadowy

j. polski

Koordynator

dr Marek Ciesla

Imie i nazwisko osoby
prowadzacej [ 0sob
prowadzacych

dr Marek Ciesla

* -opcjonalnie, zgodnie z ustaleniami w Jednostce

1.1.Formy zajec dydaktycznych, wymiar godzin i punktow ECTS

Semestr . Inne Liczba pkt.
o Wykt. Cw. | Konw. | Lab. | Sem. ZP Prakt. (jakie?) ECTS
2 15 30 5

1.2. Sposab realizacji zajec
X zajecia w formie tradycyjnej

1.3 Forma zaliczenia przedmiotu (z toku)

WYKEAD —ZALICZENIE

CWICZENIA —ZALICZENIE Z OCENA

2.WYMAGANIA WSTEPNE

molekularne;j.

Student powinien znac podstawy biochemii i biologii komérki. Zna pojecia z zakresu biologii




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

3.1 Cele przedmiotu

Poznanie zasad organizacji medycznego laboratorium wykonujacego diagnostyke

C1 molekularna. Poznanie molekularnych metod umozliwiajacych badania gendw, ich
zastosowan i ograniczen
C2 Poznanie nomenklatury stosowanej do opisania zmian w materiale genetycznym
C Poznanie zasad prowadzenia molekularnych badan w medycynie oraz doboru
3 odpowiednich metod. Poznanie zasad ich wykorzystania oraz ich ograniczen
Umiejetnos¢ przeprowadzenia podstawowych badan molekularnych oraz ich
Cs zastosowania w diagnostyce chordb cztowieka. Umiejetnos¢ interpretacji wynikéw

badan w odniesieniu do klinicznych baz danych oraz zasobdw publikacji naukowych.
Umiejetnosc zaproponowania algorytmu diagnostycznego

3.2 Efekty uczenia sie dla przedmiotu

EK (efekt
uczenia sie)

Odniesienie do
Tres¢ efektu uczenia sie zdefiniowanego dla przedmiotu efektow
kierunkowych *

EK_o1

Student zna nomenklature uzywang do zapisu wariantow | K_Wo1
genetycznych na poziomie DNA, RNA i biatek. Zna i oma-
wia nazewnictwo sekwencji referencyjnych genomowych,
genowych i biatkowych.

EK_o2

Student zna i omawia roznice pomiedzy wariantami ger- | K_Wo2
minalnymi i somatycznymi oraz zwigzane z nimi konse-
kwencje na poziome fizjologicznym i genetycznym

EK_o3

Student zna i omawia wptyw zmian w kodzie genetycz- | K_Wo3
nym na poziomie DNA i zwigzane z nimi konsekwencje na
poziomie transkrypcji i translacji.

EK_o4

Student zna metody i techniki oparte o fancuchowa reak- | K_Wo4
cje polimerazy. Omawia modyfikacje tej techniki. Zna
zalety i wady poszczegdlnych technik oraz mozliwosci ich
zastosowania w rutynowej diagnostyce molekularnej. Zna
mozliwosci wykorzystania ogdlnodostepnych klinicznych
baz danych tj. ClinVar, dbSNP, Varsome, OMIM, UniProt
iin.

EK_og

Student zna i omawia mozliwosci zastosowania technik | K_Wog
molekularnych w powigzaniu z kosztem wykonane;j
analizy i czasem wuzyskania wyniku. Zna zwigzek
przyczynowo - skutkowy pomiedzy uzywang technika
diagnostyczna a czutoscia i swoistoscig metody.

EK_o6

Student zna regulacje prawne dotyczgce funkcjonowania | K_Wo6
medycznych laboratoriow diagnostycznych oraz osob
mogacych wykonywac czynnosci diagnostyki laboratoryj-

LW przypadku $ciezki ksztatcenia prowadzacej do uzyskania kwalifikacji nauczycielskich uwzglednié réwniez efekty
uczenia sie ze standarddw ksztatcenia przygotowujacego do wykonywania zawodu nauczyciela.




nej. Zna i omawia ekonomiczne aspekty prowadzenia dia-
gnostyki molekularnej.

EK_o7 Student potrafi korzysta¢ =z aparatury naukowo- | K_Uo1
badawczej oraz diagnostycznej z zachowaniem zasad
bezpieczenstwa i higieny pracy oraz dobrej praktyki labo-
ratoryjnej. Rozumie role kontroli wewnatrz i wewnatrzla-
boratoryjnej.

EK 08 Student potrafi dobierac i stosowa¢ zaawansowane me- | K_Uo2
tody badawcze oparte na analizie in-silico oraz analizowac
i opisywac zmiany genetyczne u oparciu o narzedzia bioin-
formatyczne. Potrafi okresli¢ stopien patogennosci wy-
krytego wariantu wg klasyfikacji zalecanej przez Amery-
kanskie Kolegium Genetyki Medycznej i Genomiki (Ame-
rican College of Medical Genetics and Genomics - ACMG)

EK_o9 Student potrafi korzystac z polskiej i obcojezycznej litera- | K_Uos
tury naukowej oraz cyfrowych bibliotek oraz klinicznych
baz danych z zachowaniem zasad ochrony wtasnosci inte-

lektualnej

EK_10 Student potrafi koordynowad pracami zespotu i realizo- | K_Uo8
wac zadania diagnostyczne pracujac w grupie

EK_11 Student jest gotowy do aktualizowania wiedzy, m.in. po- | K_Ko1

przez systematyczne zapoznawanie si¢ z najnowszymi
publikacjami z zakresu nauk przyrodniczych nauk me-
dycznych, a takze do krytycznej oceny ich tresci.

EK_12 Student jest gotowy do poznawania nowoczesnych me- | K_Ko2
tod i technik diagnostyki genetycznej, zasiegania opinii
specjalistow oraz wykorzystania zdobytej wiedzy do roz-
wigzywania problemow z zakresu rutynowej i nierutyno-
wej diagnostyki genetycznej

EK_13 Student jest gotowy do odpowiedzialnego petnienia rdl | K_Kog
zawodowych, m.in. poprzez przestrzeganie zasad etyki
zawodowej i respektowanie praw wifasnosci intelektual-
nej, praw pacjenta oraz tworzenie ergonomicznych i bez-
piecznych warunkow pracy

3.3 Tresci programowe
A. Problematyka wyktadu

Tresci merytoryczne

Wprowadzenie do diagnostyki laboratoryjnej oraz laboratoryjnej genetyki klinicznej. Dobdr
metod izolacji materiatu genetycznego DNA oraz RNA. Typy mutacji i polimorfizmow.
Nazewnictwo zmian i sekwencji w genomie.

Omowienie podstawowych technik stuzacych do analizy zmian w materiale genetycznym
wykorzystujacych tancuchowa reakcje polimerazy.

Omowienie modyfikacji techniki PCR — qPCR, RT-PCR, HRM. Im praktyczne zastosowanie
w diagnostyce molekularnej.

Omowienie zasad elektroforezy kapilarnej, w tym analizy metoda Sangera, analizy
fragmentow oraz analizy rejondw STR wykorzystywanych w medycynie sadowej

Omowienie techniki rownolegtego masywnego sekwencjonowania w ujeciu diagnostyki
molekularne;j.




Omowienie technik hybrydyzacyjnych —ich zastosowanie kliniczne.

Kliniczne bazy danych i narzedzia bioinformatyczne stosowane w diagnostyce molekularnej.
Omowienie przypadkéw klinicznych. Przedstawienie zasad korzystania z publikac;ji
naukowych do celow diagnostyki genetycznej.

B. Problematyka ¢wiczen laboratoryjnych.
Tresci merytoryczne
Zasady pobierania i przechowywania materiatu biologicznego do badan molekularnych,
bezpieczenstwo pracy w laboratorium molekularnym, potencjalnie czynniki zakazne
w materiale biologicznym, profilaktyka po ekspozycyjna.
Zasada metody oraz odmiany reakcji tancuchowej polimerazy. Zasady projektowania
starterow do reakcji PCR. Przydzielenie projektow.
tancuchowa reakcja polimerazy w czasie rzeczywistym.
Sekwencjonowanie DNA metodg Sangera - zasada metody oraz zastosowania, interpretacja
wynikow. Omowienie wynikow projektdow.
Sekwencjonowanie Nastepnej Generacji — zasada metody oraz zastosowania, interpretacja
wynikow.

3.4 Metody dydaktyczne

Wyktad: wyktad problemowy, wyktad z prezentacja multimedialng, metody ksztatcenia na
odlegtos¢

Cwiczenia laboratoryjne: wykonywanie do$wiadczen, projektowanie doswiadczen, interpretacja
uzyskanych wynikow w ujeciu klinicznym. Krytyczna dyskusja na temat ograniczen
zastosowanych metod badawczych. Realizacja projektu.

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_01-EK_o06 zaliczenie z oceng w
EK_o7-EK_10 kolokwium, obserwacja w trakcie zaje¢, dyskusja, cw.
projekt, sprawozdanie
EK_11-EK_13 obserwacja w trakcie zaje¢, dyskusja w, Cw.

4.2 Warunki zaliczenia przedmiotu (kryteria oceniania)

Wyktady, laboratoria (EK_o1-EK_10):

Pozytywna ocena z kolokwium koricowego i kolokwiow czastkowych, pozytywna ocena
projektu i sprawozdan, 100% obecnosci na zajeciach.

Koncowa ocena: srednia wazona w proporcjach: 40% kolokwium koricowe, 40 % ocena projektu, 20 %
ocena ze sprawozdan.

Kryteria oceniania:




5.0 —wykazuje znajomos¢ tresci ksztatcenia na poziomie 93%-100%
4.5 —wykazuje znajomosc tresci ksztatcenia na poziomie 85%-92%
4.0 —~wykazuje znajomosc tresci ksztatcenia na poziomie 77%-84%
3.5 —wykazuje znajomosc tresci ksztatcenia na poziomie 69%-76%
3.0 —-wykazuje znajomos¢ tresci ksztatcenia na poziomie 60%-68%
2.0 —wykazuje znajomos¢ tresci ksztatcenia ponizej 60%

Ocena umiejetnosci (EK_11 - EK_13):

3,0- Opanowanie tresci programowych na poziomie podstawowym, odpowiedzi chaotyczne,
konieczne pytania naprowadzajace

3,5- Opanowanie tresci programowych na poziomie podstawowym, odpowiedzi
usystematyzowane, wymaga pomocy nauczyciela.

4,0- Opanowanie tresci programowych na poziomie podstawowym, odpowiedzi
usystematyzowane, samodzielne. Rozwigzywanie problemow w sytuacjach typowych.

4,5- Zakres prezentowanej wiedzy wykracza poza poziom podstawowy w oparciu o podane
pismiennictwo uzupetniajace. Rozwigzywanie probleméw w sytuacjach nowych i ztozonych.

5,0- Zakres prezentowanej wiedzy wykracza poza poziom podstawowy w oparciu o
samodzielnie zdobyte naukowe zrédta informacji

Ocene pozytywna z przedmiotu mozna otrzymac wytgcznie pod warunkiem uzyskania
pozytywnej oceny za kazdy z ustanowionych efektow uczenia sie.

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

- Srednia liczba godzin na zrealizowanie
Forma aktywnosci L .
aktywnosci

Godziny kontaktowe wynikajace 45
z harmonogramu studiow
Inne z udziatem nauczyciela 4
(udziat w konsultacjach, egzaminie)
Godziny niekontaktowe — praca wtasna 76
studenta - przygotowanie do zaje¢, egzaminu,
napisanie projektu
SUMA GODZIN 125
SUMARYCZNA LICZBA PUNKTOW ECTS 5

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




6. PRAKTYKI ZAWODOWE W RAMACH PRZEDMIOTU

wymiar godzinowy Nie dotyczy
zasady i formy odbywania Nie dotyczy
praktyk

7. LITERATURA

LITERATURA PODSTAWOWA:

1. BIOLOGIA MOLEKULARNA W MEDYCYNIE ELEMENTY GENETYKI KLINICZNEJ,
REDAKCJA: JERZY BAL, WYDAWCA: WYDAWNICTWO NAUKOWE PWN, 2017

2. GENETYKA MEDYCZNA | MOLEKULARNA REDAKCJA: JERZY BAL, WYDAWCA:
WYDAWNICTWO NAUKOWE PWN, 2019

3. PODSTAWY BIOLOGI MOLEKULARNEJ. LIZABETH ALLISON, WYDAWNICTWO:
WYDAWNICTWO UNIWERSYTETU WARSZAWSKIEGO 2010

LITERATURA UZUPEENIAJACA:
1. BROWN TA. GENOMY WYDAWNICTWO: PWN, 2012

2. BIOLOGIA MOLEKULARNA. KROTKIE WYKEADY. TURNER P.C, .MCLENNAN. A.D.
BALES, M.R.H. WHITE, 2011 (IBUK, BIBLIOTEKA UNIWERSYTETU RZESZOWSKIEGO

3. ZASOBY INTERNETOWEJ BAZY: NATIONAL CENTER FOR BIOTECHNOLOGY
INFORMATION (NCBI); WWW.NCBI.NLM.NIH.GOV

Akceptacja Kierownika Jednostki lub osoby upowaznionej



