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Rok akademicki 2027/2028

1. PODSTAWOWE INFORMACJE O PRZEDMIOCIE

Nazwa przedmiotu

Diagnostyka molekularna

Kod przedmiotu*

DiM

nazwa jednostki Wydziat Medyczny, Collegium Medicum, Uniwersytet Rzeszowski
prowadzacej kierunek
Nazwa jednostki Pracownia Diagnostyki Laboratoryjnej i Epigenetyki Klinicznej.

realizujgcej przedmiot

Kierunek studiow

Analityka medyczna

Poziom studiow

Jednolite magisterskie

Profil Praktyczny

Forma studiow Studia stacjonarne

Rok i semestr/y studiow | Ill, semestr 6

Rodzaj przedmiotu Obowigzkowy

Jezyk wyktadowy Polski

Koordynator dr n. med. Marek Ciesla

Imie i nazwisko osoby
prowadzacej / 0osob
prowadzacych

dr n. med. Marek Ciesla — wyktady

mgr Agnieszka Moton, mgr inz. Hubert Kubis - laboratoria

* -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. ZpP Prakt. (jakie?) ECTS
6 30 - - 60 - - - - 5

1.2. Sposob realizacji zajec
X zajecia w formie tradycyjnej

O zajecia realizowane z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtos¢

1.3 Forma zaliczenia przedmiotu (z toku): zaliczenie z ocena.

2. WYMAGANIA WSTEPNE

Zaliczenie kurséw: biologia medyczna, fizjologia, biochemia.

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

3.1 Cele przedmiotu




G

Zaznajomienie studentow z technikamiwykorzystywanymiw molekularnej diagnostyce
genetycznejjakosciowej. llosciowe badania ekspresji genendw w diagnostyce molekularne;.

C2

Zaznajomienie studentdw z technikami wykorzystywanymiw molekularnych badaniach
cytogenetycznych oraz molekularnych badaniach genetycznych w onkologii.

QG

Zapoznanie studentdw z standardami zapisu mutacji i zapisu zmian cytogenetycznych.
Mutacje germinalne i somatyczne. Korelacje genotypowo-fenotypowe i podstawowe modele
dziedziczenia. Predyspozycja genetyczna oraz oszacowanie ryzyka genetycznego choroby.

C4

Reguty projektowania reakcji diagnostycznej na podstawie znajomosci ogolnie dostepnych
zasobow internetowych. Rozrdznienie typu sond molekularnych uzywanych do

genotypowania, poréwnanie zalety i wady sond degradowalnych, analizy punktu topnienia,
hybrydyzacji sond oligonukleotydowych.

Cs

Narzedzia informatyczne do obrdbki plikow z sekwencjonwania NGS (.sam, .bam., vcf).
Anotacja zapisu genu oraz sprawdzenie i wyjasnienie konsekwencje mutacji. R6znice miedzy
technologiami sekwencjonowania nowej generacji. Rozréznienie istotnych klinicznie mutacji
od wariantéw polimorficznych. Interpretacja wyniku badania uzyskanego technikg NGS.

3.2 Efekty uczenia sie dla przedmiotu

EK (efekt Odniesienie do
. Tresc efektu uczenia sie zdefiniowanego dla przedmiotu efektow
uczenia sie) kierunkowych *
EK_o01 Student zna zasady i zastosowanie technik biologii molekularnej E.W8.
oraz technik cytogenetyki klasycznej i cytogenetyki
molekularnej.
EK_o2 Student zna podstawy genetyki klasycznej, populacyjneji E.W1o0
molekularnej.
EK_o3 Student zna mechanizmy zaburzen genetycznych u cztowieka. E.Wn1
EK o4 Student zna wskazania oraz metody laboratoryjne uzywane do E.Wa2
genetycznej diagnostyki niepetnosprawnosci intelektualnej,
dysmorfii, zaburzen rozwoju, zaburzen cielesno-ptciowych,
niepowodzen rozrodu, predyspozycji do nowotwordw oraz
genetycznej diagnostyki prenatalne;
EK_os Student zna podstawy genetyczne réznych chordb oraz E.W13
genetyczne mechanizmy nabywania
lekoopornosci.
EK_o6 Student zna podstawy metody zaptodnienia pozaustrojowego E.W31
(in vitro) i genetycznej diagnostyki
preimplantacyjne;.
EK_o7 Student zna nowe osiggniecia medycyny laboratoryjnej. E.W32
EK_o8 Student potrafi postugiwacd sie technikami biologii molekularnej E.U12
oraz technikami cytogenetyki klasycznej i molekularnej w
badaniach laboratoryjnych, a takze zinterpretowac uzyskane
wyniki.
EK_og Student potrafi korzystac z genetycznych baz danych, w tym E.U13
internetowych i wyszukiwac potrzebne informacje za pomoca

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

uczenia sie ze standarddéw ksztatcenia przygotowujgcego do wykonywania zawodu nauczyciela.




dostepnych narzedzi.

EK_10 Student potrafi zinterpretowac wyniki badan genetycznych E.U16.
molekularnychicytogenetycznych oraz zapisad je, uzywajac
obowigzujacej miedzynarodowej nomenklatury.

EK_11 Student potrafi oceniac¢ wartos¢ diagnostyczng badaniich E.U1g
przydatnosc w procesie diagnostycznym.
EK_12 Student potrafi zaproponowac optymalny, utatwiajacy E.U20

postawienie wiasciwej diagnozy, dobdr badan w oparciu o
elementy diagnostycznej charakterystyki testow oraz zgodnie z
zasadami medycyny laboratoryjnej opartej na dowodach
naukowych.

EK_13 Student potrafi przeprowadzac krytyczna analize informacji E.U27
zawartych w publikacjach naukowych dotyczacych zagadnien
medycyny laboratoryjnej.

EK_14 Student jest gotowy do dostrzegania i rozpoznawania wiasnych K.Kz.
ograniczen, dokonywania samooceny deficytow i potrzeb
edukacyjnych;

EK_ 15 Student jest gotowy do wdrazania zasad kolezenstwa K.K3.

zawodowego i wspotpracy w zespole specjalistow, w tym z
przedstawicielami innych zawodoéw medycznych, takze w
srodowisku wielokulturowym i wielonarodowosciowym;

EK_16 Student jest gotowy do korzystania z obiektywnych zrodet K.K6.
informacji;
EK_17 Student jest gotowy do formutowania wnioskow z wiasnych K.K7.

pomiardw lub obserwacji.

3.3 Tresci programowe
A. Problematyka wykfadu

Tresci merytoryczne

1.Zasady, cele i podstawowe techniki diagnostyki molekularnej. Metody ekstrakcjii oczyszczania kwaséw
nukleinowych. Techniki biologii molekularnej i cytogenetyki stosowane w rutynowej diagnostyce
genetycznej cztowieka na poziomie DNA. Nomenklatura zmian w kodzie genetycznym. Celowana
diagnostyka genetyczna, postawy technik genotypowania opartych na reakcjach amplifikacji PCR i
trawienia restrykcyjnego, hybrydyzacji sond oligonukleotydowych, wybidrczej amplifikacji
wariantow genetycznych, genotypowania w reakcji amplifikacji PCR czasu rzeczywistego.

2.Diagnostyka chordb dziedzicznych monogenowych —identyfikacja dziedzicznych wariantow
patogennych sekwencji (mutacji patogennych) w genomach jadrowym i mitochondrialnym cztowieka,
metody genotypowania DNA. Diagnostyka molekularna choréb kompleksowych (wieloczynnikowych) —
selekcja pacjentdw, analiza segregacyjna, analiza sprzezeniowa, analiza asocjacji, identyfikacja genow
gtdwnych.

3. Immunogenetyka —badania molekularne stosowanie do diagnostyki choréb immunologicznychii
doborze transplantacyjnym.

4. Diagnostyka molekularna choréb nowotworowych —identyfikacja mutacji somatycznych i zmian
epigenetycznych.

5. Zastosowanie diagnostyki molekularnej do indywidualizacji terapii i zywienia cztowieka.
Farmakogenetyka i nutrigenetyka.

6. Diagnostyka molekularna choréb infekcyjnych i inwazyjnych — metody i obszary zastosowan.

7. Analiza DNA w medycynie sagdowej — badania genetyczne w ustaleniu ojcostwa, badania sladéw
biologicznych.

8. Badanie ekspresji genow. Techniki hybrydyzacyjng Northern blot, ilosciowa reakcje odwrotne;j
transkrypcji amplifikacji w czasie rzeczywistym (RT-PCR), techniki hybrydyzacji mikromacierzowej.

9. Techniki nowej generacji w analizie genetycznej. Sekwencjonowanie Nastepnej Generacji. Bazy




danych, ocena patogennosci wariantéw.

10. Genetyka i techniki diagnostyki molekularnej w ginekologiii potoznictwie.

11. Genetyka i techniki diagnostyki molekularnej w wybranych chorobach neurologicznych u dzieci.

B. Problematyka laboratoridw.

Tresci merytoryczne

Wybor, pobieranie, transport i przechowywanie materiatu biologicznego do badan molekularnych.
Organizacja medycznego laboratorium diagnostycznego w ujeciu diagnostyki molekularnej. Zapoznanie
z podstawowym sprzetem laboratoryjnym uzywanym w rutynowej diagnostyce molekularnej. Przepisy
BHP w laboratorium molekularnym.

Przygotowanie DNA/RNA do badania molekularnego —izolacja, ocena jakosci i stezenia w roztworze,
przechowywanie. Poréwnanie réznych metod oceny stezenia i jakosci kwasow nukleinowych.
Automatyzacja procesu izolacji kwaséw nukleinowych.

Wykrywanie nieznanych wariantow genetycznych metodg sekwencjonowania technika terminacji
syntezy faricucha - postepowanie w diagnostyce molekularnej choréb dziedzicznych. Omowienie
protokotu, zaprojektowanie reakcji PCR na podstawie protokotu dotagczonego do odczynnikow.
Elektroforeza produktéw reakcji PCR.

Wykrywanie wariantdw genetycznych metodg elektroforezy kapilarnej - postepowanie w diagnostyce
molekularnej choréb nowotworowych. Analiza ograniczen protokotu z uwzgledeniem materiatu
genetycznego utrwalonego w formalinie.

Diagnostyka molekularna chordb infekcyjnych iinwazyjnych — wykrywanie patogendw oraz ocenaich
stezenia w materiale biologicznym. Komercyjne testy diagnostyczne. Metody ilosciowe i jakosciowe.

Genotypowanie osobnicze — badanie polimorficznych sekwencji mikrosatelitarnych (profil
genetycznych) w celu ustalenia pokrewienstwa.

Wykrywanie znanych wariantéw genetycznych metodami opartymi na reakcji PCR. Postepowanie w
diagnostyce molekularnej chordb dziedzicznych i nowotworowych. Komercyjne testy diagnostyczne.
Zastosowanie elektroforezy kapilarnej do poszukiwarn zmian insercyjno-delecyjnych. Genotypowanie
przy pomocy sond molekularnych. Zasady doboru odczynnikéw do rekacji molekularnych.

Elektroforeza biatek w zelu poliakrylamidowym, ze szczegéInym uwzglednieniem metody SDS-PAGE
jako techniki denaturujacej oraz metod niedenaturujacych i przebieg techniki Western blot. Omdwienie
mozliwosci analitycznych poszczegdlnych metod, ich ograniczenia oraz zastosowania w diagnostyce
molekularnej, w tym w identyfikacji i charakterystyce biatek, analizie zmian w ekspresji oraz
wykrywaniu markerédw chorobowych

Zastosowanie techniki mikromacierzy DNA do wykrywania rearanzacji chromosomowych —
poréwnawcza hybrydyzacja genomowa oparta na mikromacierzach (aCGH). Zastosowanie w
diagnostyce molekularnej chordb dziedzicznych i nowotworowych. Zastosowanie fluorescencyjnej
hybrydyzacji in situ (FISH) w diagnostyce molekularnej choréb dziedzicznych, nowotworowych.

Wysoceprzepustowe techniki analizy sekwencji DNA i RNA — sekwencjonowanie nastepnej generacji
(NGS). Podstawy, rodzaje i zastosowania techniki w diagnostyce molekularnej choréb dziedzicznychii
nowotworowych. Zastosowanie zasobow bioinformatycznych w diagnostyce molekularne;j.
Wyjasnienie nomenklatury zwigzanej z zapisem genu oraz wyjasnienie konsekwencje mutacji. Zasoby
internetowe i rozroznienie istotnych klinicznie mutacje od wariantéw polimorficznych. Posumowanie
wynikow uzyskanych w trakcie laboratoriow.

Przypadki kliniczne. Omowienie przyktadowych raportdw z analizy kwaséw nukleinowych: warianty
germinalne i warianty somatyczne.

3.4 Metody dydaktyczne




Wyktad: wyktad problemowy, wyktad z prezentacjg multimedialna

Laboratoria: praca w grupach (rozwigzywanie zadan, dyskusja), wykonywanie badan i oznaczen
molekularnych, projektowanie metod molekularnych w oparciu o narzedzia predykcji in-silico, prezentacja
multimedialna tresci teoretycznych.

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, LAB, ...)
EK_01-13 KOLOKWIUM PISEMNE, SPRAWOZDANIE, OBSERWACJA W W, LAB
TRAKCIE LABORATORIOW, KONCOWE ZALICZENIE NA OCENE
EK_14-17 OBSERWACJA W TRAKCIE LABORATORIOW LAB

4.2 Warunki zaliczenia przedmiotu (kryteria oceniania)

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

Kryteria oceniania:

5.0 —wykazuje znajomos¢ tresci ksztatcenia na poziomie 93%-100%
4.5 —wykazuje znajomos¢ 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 znajomos¢ tresci ksztatcenia na poziomie 60%-68%
2.0 -wykazuje znajomos¢ tresci ksztatcenia ponizej 60%

Ocena umiejetnosci:
3,0- Opanowanie tresci programowych na poziomie podstawowym, odpowiedzi chaotyczne, konieczne
pytania naprowadzajgce

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 problemdw w sytuacjach typowych.

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

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

Ocena kompetencji spotecznych:

- ocenianie ciagte przez nauczyciela (obserwacja)

- dyskusja w czasie zajec - opinie nauczyciela akademickiego




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

- Srednia liczba godzin na zrealizowanie
Forma aktywnosci

aktywnosci
Godziny z harmonogramu studiow 90
Inne z udziatem nauczyciela akademickiego 5
(udziatw konsultacjach, egzaminie)
Godziny niekontaktowe — praca wtasna studenta 30

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

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 praktyk

7. LITERATURA

Literatura podstawowa:

1. Genetyka MedycznaiMolekularna. Pod red. J. Bala, Wydawnictwo naukowe
PWN Warszawa 2023

2. Technikilaboratoryjne w biologii molekularnej. A. Lewandowska Ronnegren,
Wyd. MedPharm Polska 2018

Literatura uzupetniajaca:

1. Genomy. Brown T.A, PWN, Warszawa 2019.

Akceptacja Kierownika Jednostki lub osoby upowaznionej



