KARTA PRZEDMIOTU

Nazwa przedmiotu: Genetyka medyczna (1600-BM21GENM-1)
Nazwa w jezyku polskim:
Nazwa w jez. angielskim:  Medical Genetics

Dane dotyczgce przedmiotu:

Jednostka oferujaca przedmiot: Katedra Genetyki Klinicznej
Przedmiot dla jednostki: Wydziat Lekarski
Domysiny typ protokotu dla przedmiotu:

Egzamin

Jezyk wyktadowy:

polski

Skrécony opis:

W ramach zaje¢ studenci poznajg podstawy mechanizméw choréb o podtozu genetycznym (w tym nowotworowych) i wad wrodzonych
czlowieka najczesciej spotykanych w naszej populaciji. Na wyktadach i ¢wiczeniach omawiane sg choroby i zespoty genetyczne, ze
szczegblnym uwzglednieniem metod badar genetycznych (cytogenetycznych i molekularnych) stosowanych w genetyce klinicznej i
medyczne,.

Opis:

Zajecia sa realizowane w semestrze zimowym i obejmujg cykl 15 dwugodzinnych wyktadéw oraz 5 trzygodzinnych ¢wiczen odbywajgcych
sie przez 5 kolejnych tygodni.

W ramach wyktadéw omawiane sg nastepujgce tematy:

Tematy wykladdw:

. Zwigzek pomiedzy genotypem a fenotypem na przyktadzie wybranych chromosomowych choréb czlowieka — 06.10.2022 OH
. Imprinting genomowy, disomia uniparentalna — 13.10.2022 OH

. Genom czlowieka — historia jego poznania, metody badania — 20.10.2022 MH

. Genetyczne podtoze karcinogenezy cz.l- 27.10.2022 OH

. Dziedziczenie pici — 03.11.2022 MP

. Dziedziczenie i choroby monogenowe cz.l. — 17.11.2022 OH

. Dziedziczenie i choroby monogenowe cz. Il — 24.11.2022 OH

. Mutacje genowe — 01.12.2022 MH

. Genetyczne podioze karcinogenezy cz.ll — 08.12.2022 OH

10. Choroby i wady wieloczynnikowe. Wskazania do badan genetycznych — 15.12.2022 MP

11. R6zne metody diagnostyczne wykorzystywane w badaniach prenatalnych — 22.12.2022 MP
12. Regulacja ekspresji genéw — 05.01.2023 AJC

13. Diagnostyka genetyczna nowotworow uktadu krwiotworczego — 12.01.2023 OH

14. Choroby mitochondrialne i geny HOX — 19.01.2023 OH

15. Mechanizmy starzenia sie organizmu — 26.01.203 OH

O©CoOoO~NOUOWNE

Celem wykladow jest zapoznanie studentéw z nowoczesng wiedza o podtozu genetycznym i mechanizmach choréb (w tym
nowotworowych) i wad wrodzonych cztowieka.

W ramach ¢wiczen omawiane sg nastepujace tematy:

1. Hodowle komérkowe, metody barwienia oraz analizy chromosomdw. Praktyczne zastosowanie metod cytogenetyki klasycznej.
[Struktury i funkcje komérkowe. Cykl zyciowy komérki. Mitoza i mejoza. Rodzaje aberracji chromosomowych, mechanizm ich
powstawania.]

2. Poréwnanie metod cytogenetyki klasycznej i molekularne;.

Metoda fluorescencyjnej hybrydyzaciji in situ (FISH) oraz metoda aCGH. Zasady analizy wynikéw. [Sondy molekularne w technice FISH.
Zastosowanie metody FISH oraz aCGH w diagnostyce klinicznej. Hybrydyzacja. Znaczniki fluorescencyjne.]

3. Metody badan molekularnych. Hybrydyzacja kwasow nukleinowych. PCR [Mutacje genowe, transkrypcja, translacja. Enzymy
restrykcyjne. Budowa DNA, RNA, wtasciwosci kwasow nukleinowych ]

4. Zastosowanie kliniczne metod molekularnych na przyktadzie: sekwencjonowania metodg Sangera, NGS, MLPA. [Rodzaje mutacji
genowych, PCR — zasada metody.]

5. Synteza cDNA. Zasada i zastosowanie metody RT-PCR. Analiza fuzji genowych, ekspresji genéw w chorobach nowotworowych. [RNA:
budowa i izolacja. Ekspresja.Proces odwrotnej transkrypcji. Definicja genow fuzyjnych]

W nawiasach kwadratowych podano zakres materiatu, ktory nalezy przygotowac do ¢wiczen.

Celem ¢wiczen jest przekazanie wiedzy na temat podstawowych technik genetycznych powszechnie wykorzystywanych w diagnostyce
genetycznej chor6b monogenowych i chromosomowych.

Literatura:

LITERATURA

Podstawowa:

1. Lynn B. Jorde, John C. Carey. (red. Maciej Borowiec): Genetyka medyczna. Edra Urban & Partner, Wroctaw 2021.
2. Jerzy Bal: Genetyka medyczna i molekularna. PWN 2017.

3. Srebniak M.I., Tomaszewska A.: Badania cytogenetyczne. PZWL 2008.

Uzupetniajaca:

1. Robert Smigiel, Krzysztof Szczatuba: Genetycznie uwarunkowane zaburzenia rozwoju u dzieci. PZWL 2021.
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Metody i kryteria oceniania:

1. Warunki zaliczenia przedmiotu:

- udziat w ¢wiczeniach i wyktadach przewidzianych programem nauczania ,Genetyka Medyczna”

- opanowanie wiedzy wymaganej na ¢wiczeniach

- opanowanie wiedzy przekazanej na wyktadach

- opanowanie wiedzy zawartej we wskazanych podrecznikach (wykaz literatury obowigzkowej i uzupetniajgcej znajduje sie na tablicy
ogtoszen KGK)

- na kazdych ¢wiczeniach studenci piszg wejscidwke z "materiatu do samodzielnego przygotowania”, z maksymalnag liczbg punktow 5

- studenci z 5 wejsciéwek moga zdoby¢ maksymalnie 25 pkt.

- student zaliczy ¢wiczenia jesli zdobedzie minimum 15 pkt. (60%)

- studenci, ktorzy zdobeda <15 pkt. pisza duze kolokwium z wszystkich ¢wiczen.

2. Forma zaliczenia przedmiotu:

- egzamin pisemny na ocene z przedmiotu ,Genetyka Medyczna” odbedzie sie dla catlego roku w sesji egzaminacyjnej

- w przypadku nie uzyskania pozytywnej oceny w tym terminie, zgodnie z regulaminem studiéw, pisemny egzamin poprawkowy powinien
nastgpi¢ w sesji poprawkowej, po uprzednim uzgodnieniu terminu z kierownikiem dydaktycznym

- egzamin w formie testu (50 pytan jednokrotnego wyboru) obejmuje zagadnienia omawiane na wyktadach, ¢wiczeniach oraz wskazanych
podrecznikach

- warunkiem zdania egzaminu jest uzyskanie minimum 60% punktoéw

- jezeli student nie przystapit do zaliczenia w | terminie i nie ma stosownego usprawiedliwienia swojej nieobecnosci, to otrzymuje ocene
niedostateczng i przystepuje do Il terminu zaliczenia.

3. Nieobecnos¢ studentéw na zajeciach dydaktycznych:

- jest usprawiedliwiona, bez koniecznosci odrabiania zaje¢, w przypadku studentéw bedacych cztonkami Senatu oraz rad wydziatéw

- jest usprawiedliwiona wtedy, gdy studenci reprezentuja oficjalnie CM UMK w zawodach, sympozjach, zjazdach, poczcie sztandarowym
oraz pracach organizacyjnych na rzecz CM UMK

- jest usprawiedliwiona jesli student ma zwolnienie lekarskie z powodu choroby

- w kazdym innym przypadku nieobecno$¢ na zajecia bedzie nieusprawiedliwiona

4. Warunki odrabiania zaje¢ opuszczonych z przyczyn usprawiedliwionych lub zaje¢ niezaliczonych z innych powodow:

- nieobecnos¢ na ¢wiczeniach musi by¢ usprawiedliwiona na pierwszych ¢wiczeniach po nieobecnosci

- zaliczenie ¢wiczenia, na ktérym student by} nieobecny, odbywa sie na warunkach uzgodnionych z prowadzgcym ¢wiczenia

- student musi by¢ obecny na wszystkich wyktadach

- nieobecnos¢ usprawiedliwiona musi by¢ odpracowana przez zaliczenie odpowiedniego tematu wyktadu poprzez dostarczenie do KGK
lub na adres e-mail kizgenet@cm.umk.pl koniecznie z dopiskiem "Do przekazania Kierownikowi Dydaktycznemu KGK" referatu o
tematyce, ktéra byta poruszana na danym wykladzie.

Praktyki zawodowe:

W ramach przedmiotu nie ma praktyk zawodowych.
Catkowity nakiad pracy studenta

Wyktady: 30 godz

Cwiczenia: 15 godz

Ogotem : 45 godz

ECTS: 4 pkt

Efekty uczenia sie - wiedza

WO01: Rozumie biochemiczne, molekularne i komérkowe podstawy funkcjonowania organizméw zywych - K_W03
WO02: Rozumie mozliwosci i znaczenie wykorzystania materiatu biologicznego, na réznym poziomie jego organizacji - K_W04
WO03: Zna podstawowe metody, techniki, narzedzia i materiaty stosowane w laboratoriach biomedycznych i biotechnologicznych - K_W08

Efekty uczenia sie - umiejetnosci

UO01: Potrafi pozyskiwac¢ informacje z literatury, baz danych oraz innych wiasciwie dobranych zrodet - K_U01
U02: Potrafi zatozy€ i utrzymac hodowle komorek linii ustalonych - K_U05
U03: Potrafi zaplanowac i wykona¢ doswiadczenia w warunkach in vivo, ex vivo, in vitro — K_U06

Efekty uczenia sie - kompetencje spoteczne

KO01: Ma $swiadomos$¢ poziomu swojej wiedzy i umiejetnosci, rozumie potrzebe ciggtego doksztatcania sie zawodowego i rozwoju
osobistego - K_K01

KO02: Potrafi wspotdziataé i pracowaé w grupie oraz ma $wiadomos$¢ odpowiedzialnosci za wspélnie realizowane zadania, zwigzane z
praca zespotowg — K_K02
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Metody dydaktyczne

Wyktady: przekazanie studentom najnowszej wiedzy na temat podtoza genetycznego i mechanizméw choréb (w tym réwniez
nowotworowych), wad wrodzonych cztowieka i metod ich diagnostyki.

Cwiczenia: zajecia praktyczno-teoretyczne z zakresu technik cytogenetyki klasycznej i molekularnej oraz metod genetyki molekularnej
oraz ich zastosowania w diagnostyce choréb genetycznych.

Konsultacje indywidualne z nauczycielami akademickimi umawiane poprzez e-mail:

Prof. dr. hab. Olga Haus: haus@cm.umk.pl

Dr hab. Magdalena Pasiriska, prof. UMK: magdalena@cm.umk.pl

dr n. med. Marta Heise e-mail: martaheise@cm.umk.pl

dr n.med. Anna Junkiert-Czarnecka e-mail: ajczarnecka @cm.umk.pl

dr n.med. Karolina Matiakowska-Bryk e-mail: k.matiakowska@cm.umk.pl
mgr Anna Repczynska e-mail: annasz@cm.umk.pl

dr Katarzyna Bilinska e-mail: k.bilinska@cm.umk.pl

Rodzaj przedmiotu
przedmiot obowigzkowy

Wymagania wstepne

Student przystepujac do zaje¢ musi zna¢ podstawowe pojecia z zakresu biologii i podstaw genetyki:

. struktura i funkcje zyciowe komorki,

. cykl zyciowy komorki,

. mitoza i mejoza,

. kariotyp konstytucyjny i nabyty (definicja),

. rodzaje aberracji chromosomowych oraz mechanizm ich powstawania,

. podstawy zasad dziedziczenia (choroby monogenowe dominujace i recesywne, autosomalne i zwigzane z chromosomem X),
. budowa DNA, RNA, wiasciwosci,

. mutacje genowe, transkrypcja, translacja, enzymy restrykcyjne.

Przynalezno$¢ do grup przedmiotéw w cyklach:
Opis grupy przedmiotéw Cykl pocz. Cykl kon.
Wszystkie przedmioty z oferty uniwersytetu (bez WF) (0000-ALL) 2020/21
Przedmioty z polskim jezykiem wyktadowym (0000-POL) 2020/21 2020/21
Przedmioty obowiazkowe dla 1 semestru 2 roku S1 kierunku biotechnologia medyczna (16510204-21-0) 2020/21

Punkty przedmiotu w cyklach:

O~NO TP, WN P

<bez przypisanego programu>
Typ punktéw Liczba Cykl pocz. Cykl kon.
European Credit Transfer System (ECTS) 4 2020/21
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