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SYLABUS
DOTYCZY CYKLU KSZTALCENIA 2026-2031

Rok akademicki 2029/2030

1. PODSTAWOWE INFORMACJE O PRZEDMIOCIE

Nazwa przedmiotu Genetyka medyczna
Kod przedmiotu* Gme
nazwa jednostki Kolegium Nauk Medycznych, Uniwersytet Rzeszowski
prowadzgcej kierunek
Nazwa jednostki Kolegium Nauk Medycznych, Uniwersytet Rzeszowski
realizujgcej przedmiot
Kierunek studiow Analityka medyczna
Poziom studiow Jednolite magisterskie
Profil Praktyczny
Forma studiow Studia stacjonarne
Rok i semestr/y studiow | IV rok, 7 semestr
Rodzaj przedmiotu Obowigzkowy
Jezyk wyktadowy Polski
Koordynator Dr Marek Ciesla
prof. dr hab. Izabela Zawlik
Imie i nazwisko oséb drn. med. Marek Ciedla
prowadzacych dr n. med. Aleksander Myszka
dr n. med. Andrzej Jasiewicz

* -opcjonalnie, zgodnie z ustaleniami w Jednostce

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

Semestr . Inne Liczba pkt.
) Wykt. | Cw. | Konw. | Lab. | Sem. | ZP Prakt. (jakie?) ECTS
8 30 60 20 8

1.2. Sposab realizacji zajec
X zajecia w formie tradycyjnej
[ zajecia realizowane z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtos¢

1.3 Forma zaliczenia przedmiotu (z toku): egzamin.

2.WYMAGANIA WSTEPNE

ZNAJOMOSC OGOLNYCH ZASAD DZIEDZICZENIA, BUDOWY DNA, UKONCZENIE ZAJEC Z BIOLOGII
MEDYCZNEJ | DIAGNOSTYKI MOLEKULARNEJ.




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

3.1 Cele przedmiotu

1 Zapoznanie studentow z podstawami genetyki medycznej i elementami poradnictwa
genetycznego.

s Opanowanie przez studenta umiejetnosci wykonywania podstawowych testow
genetycznych oraz umiejetnosci ich interpretacji.

3.2 Efekty uczenia sie dla przedmiotu

EK (efekt Odniesienie do
o Tresc efektu uczenia sie zdefiniowanego dla przedmiotu efektow
uczenia sie) .
kierunkowych *
EK_oa Zna zasady i zastosowanie technik biologii molekularne; E.W8.
oraz technik cytogenetyki klasycznej i cytogenetyki
molekularnej;
EK_o2 Zna podstawy genetyki klasycznej, populacyjnej i E.W1o.
molekularnej;
EK_o3 Zna mechanizmy zaburzen genetycznych u cztowieka; E.W11.
EK_og4 Zna wskazania oraz metody laboratoryjne uzywane do E.W12.
genetycznej diagnostyki niepetnosprawnosci
intelektualnej, dysmorfii, zaburzen rozwoju, zaburzen
cielesno-ptciowych, niepowodzen rozrodu, predyspozycji
do nowotwordow oraz genetycznej diagnostyki
prenatalnej;
EK_os Zna podstawy genetyczne réznych chorob oraz E.W13.
genetyczne mechanizmy nabywania lekoopornosci;
EK_o6 E.W31
Zna podstawy metody zaptodnienia pozaustrojowego (in
vitro) i genetycznej diagnostyki preimplantacyjne;.
EK_o7 Zna nowe osiggniecia medycyny laboratoryjnej. E.W32
EK_o8 Potrafi postugiwac sie technikami biologii molekularnej E.U12.
oraz technikami cytogenetyki klasycznej i molekularnej, a
takze zinterpretowac uzyskane wyniki;
EK_og Potrafi korzystac z genetycznych baz danych, w tym E.U13.
internetowych, i wyszukiwac potrzebne informacje za
pomoca dostepnych narzedzi;
EK_10 Potrafi oszacowac ryzyko ujawnienia sie chordb o podtozu | E.U1s.
genetycznym u potomstwa w oparciu o predyspozycje
rodzinne i wptyw czynnikdw Srodowiskowych oraz ocenic
ryzyko urodzenia sie dziecka z aberracjami
chromosomowymi;
EK_11 Potrafi interpretowac wyniki badan genetycznych: E.Ua6.
molekularnych i cytogenetycznych oraz zapisac je,
uzywajac obowiazujacej miedzynarodowej nomenklatury;

LW przypadku $ciezki ksztatcenia prowadzacej do uzyskania kwalifikacji nauczycielskich uwzgledni¢ réwniez efekty

uczenia sie ze standarddw ksztatcenia przygotowujgcego do wykonywania zawodu nauczyciela.




EK_12 Potrafi ustali¢ algorytm diagnostyczny i zaproponowacd E.Ua7.
badania genetyczne dla pacjentow poradni genetyczne;j.

EK_13 Potrafi oceniac wartosc diagnostyczng badan i ich E.U1g
przydatnos¢ w procesie diagnostycznym.
EK_14 Potrafi przeprowadzac krytyczng analize informacji E.U27

zawartych w publikacjach naukowych dotyczacych
zagadnien medycyny laboratoryjne;.

EK_15 Student jest gotowy do pracy w zespole, przyjmujac w K.K2
nim rézne role, ustalajac priorytety, dbajac o
bezpieczenstwo wtasne, wspdtpracownikdw i otoczenia;

EK_16 Student jest gotowy do wdrazania zasad kolezenstwa K.K3
zawodowego i wspotpracy w zespole specjalistow, w tym
z przedstawicielami innych zawoddw medycznych, takze
w srodowisku wielokulturowym i wielonarodowosciowym;

EK_17 Student jest gotowy do identyfikacji i rozstrzygania K.K4
dylematow zwigzanych z wykonywaniem zawodu
diagnosty laboratoryjnego w oparciu o zasady etyczne
oraz formutowania opinii dotyczacych réznych aspektow
dziatalnosci zawodowe;j;

EK_18 Student jest gotowy do przestrzegania tajemnicy K.K5
zawodowej i praw pacjenta;

3.3 Tresci programowe
A. Problematyka wyktadu

Tresci merytoryczne

Najwieksze odkrycia w historii genetyki.

Genom cztowieka, kariotyp, struktura chromosomu, gen, allel.

Podziaty jadra komdrkowego, mechanizmy aneuploidii i aberracji strukturalnych.

Mechanizmy dziedziczenia chordb cztowieka, dziedziczenie autosomalnie dominujace i
recesywne, dziedziczenie sprzezone z ptcig dominujace i recesywne, dziedziczenie
wieloczynnikowe.

Choroby uwarunkowane aberracjami chromosomowymi i zaburzeniami epigenetycznymi.

Zastosowania i ograniczenia klasycznych metod badan cytogenetycznych.

Znaczenie metod cytogenetyki molekularnej w badaniu genetycznym.

Najczestsze choroby uwarunkowane mutacjami genowymi, choroby mitochondrialne.

Mozliwosci i ograniczenia wykorzystania nowoczesnych technik molekularnych w diagnostyce
genetycznej.

Dziedziczenie wieloczynnikowe (wady cewy nerwowej, rozszczep wargi i podniebienia,
zwichniecie stawow biodrowych, choroby psychiczne, cukrzyca, astma)

Wybrane wrodzone wady metabolizmu (fenyloketonuria, galaktozemia, choroba syropu
klonowego, nietolerancja fruktozy, zaburzenia beta-oksydacji kwasow ttuszczowych i cyklu
mocznikowego).

Podstawy genetyki populacyjnej. Obliczanie ryzyka genetycznego.

Podtoze genetyczne nowotworow - predyspozycje genetyczne i zmiany somatyczne.

Genetycznie uwarunkowana zmiennosc¢ osobnicza nutrigenetyka i nutrigenomika.

Prawne i etyczne aspekty genetyki.




B. Problematyka cwiczen audytoryjnych, konwersatoryjnych, laboratoryjnych, zajec

praktycznych

Tresci merytoryczne seminariow (20h).

1. Klasyczne prawa dziedziczenia. Typy dziedziczenia niemendlowskie. Przyktady chordb

dziedzicznych

Poradnictwo genetyczne zasady ogdlne. Rodowody
Dysmorfologia w przyktadowych jednostkach chorobowych.
Badania przesiewowe noworodkow.

Ve W

do nowotworow i nowotworow sporadycznych. Badania genetyczne w diagnostyce
nowotworow i ich interpretacja. Zasady zapisywania raportow badan genetycznych w
diagnostyce choréb nowotworowych.

6. Zespoty dziedzicznych predyspozycji do nowotworow —omowienie na wybranych
przyktadach np. siatkdwczak, dziedziczny niepolipowaty rak jelita grubego
HNPCC/Zespdt Lyncha, rodzinna polipowatosc jelita grubego (FAP), zespot Li-
Fraumeni,
zespot dziedzicznego raka piersi i jajnika (HBOC)

7. Molekularne markery diagnostyczne, predykcyjne i rokownicze w nowotworach

Genetyczne podstawy chorob nowotworowych: zespotow dziedzicznych predyspozycji

sporadycznych. Terapia personalizowana w nowotworach sporadycznych —omowienie

na wybranych przyktadach np. rak jajnika, rak jelita grubego, rak ptuca i czerniak.
8. Epigenetyczne mechanizmy regulacji ekspresji genow

Tresci merytoryczne ¢wiczen laboratoryjnych (6oh):

1. Zasady pracy w laboratorium cytogenetycznym. Zaktadanie hodowli, metody korczenia
hodowli, uzyskiwanie preparatow i barwienia.

2. Cytogenetyka klasyczna: zasady analizy chromosomow i wydawania wynikow.

3. Porownanie technik cytogenetyki klasycznej i cytogenetyki molekularne;.

4. Techniki analizy genomu, technika mikromacierzy aCGH.

5. Genetyczne bazy danych — od prébki DNA do wyniku badania genetycznego.

6. Rozpoznawanie typow dziedziczenia-klasyczne i nieklasyczne. Krzyzdwki genetyczne

7. Kreslenie rodowoddéw. Czytanie rodowodow.

8. Przyktady dysmorfii charakterystyczne dla poszczegdlnych jednostek. Atlas Smitha

9. Badania przesiewowe noworodkéw. Dostepne terapie genowe

10. Kalendarz dostepnych badan prenatalnych. Rola badan prenatalnych

11. Opisy typowych aberracji chromosomowych, aktualne zastosowanie technik klasycznej
cytogenetyki w przyktadach. Zespot PWS i Angelmana przyktady zaburzen imprintingu

12. Onkogenetyka. Aktualne programy opieki nad rodzinami wysokiego ryzyka
genetycznego.Techniki poszukiwania mutacji zatozycielskich

13. Hematoonkologia przyktady zastosowan technik diagnostyki molekularnej PBSZ, AML

14. Zaburzenia szlakow metabolicznych-choroby metaboliczne.
Coroby rzadkie.

15. Niepetnosprawnosc intelektualna — uwarunkowana genetycznie w przyktadach

16. Genetycznie uwarunkowane choroby miesni

17. Genetycznie uwarunkowane choroby tkankitgcznej




3.4 Metody dydaktyczne

Wyktad: wyktad problemowy, wyktad z prezentacjg multimedialng

Laboratorium: wykonywanie doswiadczen, projektowanie doswiadczen, analiza tekstow z dyskusjg, praca w grupach
(rozwigzywanie zadar, dyskusja)

Seminaria: analiza tekstow z dyskusjq, analiza przypadkow klinicznych.

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_o01-13 KOLOKWIUM PISEMNE, SPRAWOZDANIE Z CWICZEN, LAB., SEM., W
OBSERWACJA W TRAKCJE ZAJEC, EGZAMIN.
EK_14-18 OBSERWACJE W TRAKCIE ZAJEC, DYSKUSJA W TRAKCIE LAB., SEM
ZAJEC,

4.2 Warunki zaliczenia przedmiotu (kryteria oceniania)

Pozytywna ocena kolokwidw czastkowych, pozytywna ocena ze sprawozdan, 100% obecnosci
na zajeciach.

Przedmiot konczy sie egzaminem pisemnym testowym.

Kryteria oceniania:

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

Ocene pozytywng z przedmiotu mozna otrzymac wytacznie pod warunkiem uzyskania
pozytywnej oceny za kazdy z ustanowionych efektdw ksztatcenia.

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

Srednia liczba godzin na zrealizowanie

Forma aktywnosci . .
Y aktywnosci

Godziny z harmonogramu studiow 110
Inne z udziatem nauczyciela akademickiego 10




(udziat w konsultacjach, egzaminie)

Godziny niekontaktowe — praca wtasna 8o
studenta

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

SUMA GODZIN 200

SUMARYCZNA LICZBA PUNKTOW ECTS 8
* 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
praktyk

7. LITERATURA

Literatura podstawowa:

1. Genetyka medyczna i molekularna. Red. nauk. Jerzy Bal. Wydawnictwo
Naukowe PWN. 2017 i nowsze

2. Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej,
Redakcja: Jerzy Bal, Wydawca: Wydawnictwo Naukowe PWN, 2016
Literatura uzupetniajaca:

1. Tobias ES, Connor M,Ferguson-Smith M. przektad pod red.A. Latos-
Bielenskiej, Genetyka Medyczna PZWL, 2014.

2. Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J., White R.L., red. wyd. pol. Bogdan
Katuzewski, Genetyka medyczna. Wyd. Il. 2018

3. Brown TA. Genomy Wydawnictwo: PWN, 2018.

4. A. Lewandowska Ronnegren. Techniki laboratoryjne w biologii
molekularnej. Wyd. MedPharm Polska 2018

Akceptacja Kierownika Jednostki lub osoby upowaznione;j



