	SYLABUS
Wydział Farmaceutyczny z Oddziałem Medycyny Laboratoryjnej

dotyczy cyklu kształcenia rozpoczynającego się w roku akad. 2023/2024

	Nazwa kierunku studiów
	Analityka Medyczna 

	Nazwa przedmiotu/modułu
	Genetyka medyczna

	1. Jednostka realizująca
	Zakład Genetyki Klinicznej

	2. e-mail jednostki
	genetyka@umb.edu.pl

	3. Wydział
	Wydział Lekarski z Oddz. Stomatologii i Oddziałem Nauczania w Języku Angielskim

	Profil kształcenia
	     praktyczny                       ogólnoakademicki    

	Forma kształcenia 
	     jednolite magisterskie           pierwszego stopnia          drugiego stopnia   

	Forma studiów
	     stacjonarne                      niestacjonarne

	Język przedmiotu/modułu
	     polski                                angielski

	Typ przedmiotu/modułu
	     obowiązkowy                   fakultatywny

	Rok studiów
	     I       II       III       IV       V
     VI                            
	Semestr studiów
	    I        II       III       IV       V

   VI      VII     VIII     IX      X    XI 

	Liczba godzin w ramach poszczególnych form zajęć
	Wykłady:

40
	Seminaria:

20
	Ćwiczenia:

30
	Konsultacje:
-
	Sumaryczna liczba godzin kontaktowych
	90

	
	
	
	
	
	Liczba punktów ECTS
	6

	Określenie przedmiotów wprowadzających wraz z wymaganiami wstępnymi
	Biologia medyczna, Biologia molekularna, Diagnostyka molekularna.

Osiągnięcie efektów uczenia się w zakresie wiedzy, umiejętności i kompetencji z wybranych wyżej przedmiotów.

	Cel przedmiotu/modułu 
	Zapoznanie studentów z podstawami genetyki medycznej i elementami poradnictwa genetycznego. Opanowanie przez studenta umiejętności wykonywania podstawowych testów genetycznych oraz umiejętności ich interpretacji.

	Metody dydaktyczne
	· Wykłady: w formie stacjonarnej i w formie online na platformie edukacyjnej Blackboard, przekazywanie treści w formie gotowej do zapamiętania (wykład podawczy), wykład problemowy z ilustracją problemu naukowego/diagnostycznego.

· Seminaria: przygotowanie i prezentacja tematów w grupach.
· Ćwiczenia: bezpośrednie wykonywanie czynności laboratoryjnych w przypadku badań genetycznych, samodzielna interpretacja wyników testów genetycznych, pokaz, obserwacja, praca zespołowa.

	Narzędzia dydaktyczne
	Rzutnik multimedialny, aparatura diagnostyczna, mikroskop świetlny i fluorescencyjny, materiał biologiczny, atlasy międzynarodowej nomenklatury cytogenomowej, katalogi sond molekularnych, wykłady E- learning – platforma edukacyjna Blackboard

	Imię i nazwisko osoby prowadzącej przedmiot

(tytuł/stopień naukowy lub zawodowy)
	dr n. med. Renata Posmyk – kierownik Zakładu Genetyki Klinicznej

	Skład zespołu dydaktycznego
	Pracownicy badawczo-dydaktyczni i dydaktyczni Zakładu Genetyki Klinicznej.


	Symbol i nr przed-

miotowego

efektu uczenia się
	Efekty uczenia się
	Odniesienie do kierunkowych efektów uczenia się 
	Metody (formujące i podsumowujące)

weryfikacji osiągnięcia zamierzonych efektów uczenia się

	wiedza (zna i rozumie):

	P-W01
	zasady i zastosowanie technik biologii molekularnej oraz technik cytogenetyki klasycznej i cytogenetyki molekularnej;
	E.W8.
	Formujące:

· zaliczenie cząstkowe

Podsumowujące:

· zaliczenie końcowe

	P-W02
	podstawy genetyki klasycznej, populacyjnej i molekularnej;
	E.W10.
	

	P-W03
	mechanizmy zaburzeń genetycznych u człowieka;
	E.W11.
	

	P-W04
	wskazania oraz metody laboratoryjne używane do genetycznej diagnostyki niepełnosprawności intelektualnej, dysmorfii, zaburzeń rozwoju, zaburzeń cielesno-płciowych, niepowodzeń rozrodu, predyspozycji do nowotworów oraz genetycznej diagnostyki prenatalnej;
	E.W12.
	

	P-W05
	podstawy genetyczne różnych chorób oraz genetyczne mechanizmy nabywania lekooporności;
	E.W13.
	

	umiejętności (potrafi):

	P-U01
	posługiwać się technikami biologii molekularnej oraz technikami cytogenetyki klasycznej i molekularnej, a także zinterpretować uzyskane wyniki;
	E.U12.
	Formujące:

· ocena aktywności studenta

· zaliczenie cząstkowe 

Podsumowujące:

· realizacja określonego zadania
· zaliczenie końcowe

	P-U02
	korzystać z genetycznych baz danych, w tym internetowych i wyszukiwać potrzebne informacje za pomocą dostępnych narzędzi;
	E.U13.
	

	P-U03
	oszacować ryzyko ujawnienia się chorób o podłożu genetycznym u potomstwa w oparciu o predyspozycje rodzinne i wpływ czynników środowiskowych oraz ocenić ryzyko urodzenia się dziecka z aberracjami chromosomowymi;
	E.U15.
	


	P-U04
	interpretować wyniki badań genetycznych: molekularnych i cytogenetycznych oraz zapisać je, używając obowiązującej międzynarodowej nomenklatury;
	E.U16.
	

	P-U05
	ustalić algorytm diagnostyczny i zaproponować badania genetyczne dla pacjentów poradni genetycznej;
	E.U17.
	

	kompetencje społeczne (jest gotów do):

	P-K01
	pracy w zespole, przyjmując w nim różne role, ustalając priorytety, dbając o bezpieczeństwo własne, współpracowników i otoczenia;
	K2.
	Formujące:

· obserwacja pracy studenta

· dyskusja w czasie zajęć

Podsumowujące:

· ocenianie ciągłe

· samoocena

	P-K02
	wdrażania zasad koleżeństwa zawodowego i współpracy w zespole specjalistów, w tym z przedstawicielami innych zawodów medycznych, także w środowisku wielokulturowym i wielonarodowościowym;
	K3.
	

	P-K03
	identyfikacji i rozstrzygania dylematów związanych z wykonywaniem zawodu diagnosty laboratoryjnego w oparciu o zasady etyczne oraz formułowania opinii dotyczących różnych aspektów działalności zawodowej;
	K4.
	

	P-K04
	przestrzegania tajemnicy zawodowej i praw pacjenta;
	K5.
	

	nakład pracy studenta 
(bilans punktów ECTS)

	
	Forma aktywności
	Liczba godzin

	Zajęcia wymagające udziału nauczyciela
	Realizacja przedmiotu: wykłady 
	40

	
	Realizacja przedmiotu: ćwiczenia 
	30

	
	Realizacja przedmiotu: seminaria 
	20

	
	Konsultacje
	-

	
	                                                                                                             Łącznie
	90

	Samodzielna praca studenta
	Przygotowanie się do ćwiczeń
	25

	
	Przygotowanie się do seminariów
	8

	
	Przygotowanie się do zaliczeń etapowych
	5

	
	Przygotowanie się do egzaminu lub zaliczenia końcowego i udział w egzaminie/zaliczeniu
	22

	
	Przygotowanie prezentacji/pracy dyplomowej 
	-

	
	                                                                                                         Łącznie
	60

	
	                       Sumaryczne obciążenie studenta 
	150

	
	                                                                                 Liczba punktów ECTS
	6


	Treści programowe 

	Treść zajęć
	Forma zajęć
	liczba godzin
	Symbol przedmiotowego efektu uczenia się

	Poradnictwo genetyczne
	W
	40
	P-W02

	Dysmorfologia - znaczenie w rozpoznawaniu chorób o podłożu dziedzicznym
	
	
	P-W02; P-W03; P-W04; P-W05

	Nowoczesne metody genetyki molekularnej w diagnostyce schorzeń uwarunkowanych genetycznie
	
	
	P-W01; P-W04

	Genetyczne podłoże niepowodzeń rozrodu
	
	
	P-W01; P-W03

P-W04; P-W05

	Diagnostyka prenatalna
	
	
	P-W03; P-W04; P-W05

	Schorzenia epigenetyczne
	
	
	P-W03; P-W05

	Algorytmy postępowania diagnostycznego w wybranych zespołach uwarunkowanych genetycznie
	
	
	P-W01; P-W03

P-W04

	Nowotwory dziedziczne
	
	
	P-W01; P-W03; P-W04

	Diagnostyka cytogenetyczna chorób rozrostowych układu krwiotwórczego.
	
	
	P-W01; P-W04

	Farmakogenetyka
	
	
	P-W01; P-W05

	Wstęp do cytogenetyki klinicznej człowieka. Prawidłowy kariotyp człowieka. Wskazania do badania kariotypu. Zasady pobierania, przechowywania i oznakowanie materiału biologicznego do badań cytogenetycznych, poufność danych osobowych. Etapy badania cytogenetycznego (zakładanie hodowli komórkowych, preparatyka cytogenetyczna, opracowanie wyniku, przechowywanie zawiesiny komórkowej). Hodowle komórkowe z różnych tkanek: hodowle z krwi obwodowej, fibroblastów skóry, hodowle amniocytów i komórek trofoblastu, hodowle komórek nowotworowych szpiku, hodowle komórek guzów litych. Samodzielne założenie hodowli limfocytów z krwi obwodowej. Samodzielne wykonanie preparatów chromosomowych.

Klasyczne techniki barwienia chromosomów i ich zastosowanie w praktyce klinicznej: techniki prążkowe: GTG, RBG, QFQ, CBG, AG-NOR, DAPI, techniki uzyskania chromosomów o wysokiej rozdzielczości prążkowej (HRT), ocena inaktywacji (replikacji) chromosomu X; chromatyna płciowa. Czułość i rozdzielczość metod cytogenetyki klasycznej a weryfikacja rozpoznania klinicznego. Samodzielne barwienie chromosomów metodą prążkową GTG oraz analiza mikroskopowa chromosomów wybarwionych metoda GTG.

Zasady oceny mikroskopowej chromosomów. Samodzielne układanie chromosomów prawidłowych i z patologią chromosomową w kariogramy. Zapis i interpretacja wyników zgodnie z nomenklaturą międzynarodową wg ISCN. Metody cytogenetyki molekularnej: technika fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ (FISH), rodzaje sond molekularnych. Technika porównawczej hybrydyzacji genomowej (CGH), technika porównawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (array CGH). Czułość i rozdzielczość metod cytogenetyki molekularnej i ich wykorzystanie w mapowaniu genomu. Zastosowanie metod cytogenetyki molekularnej w praktyce klinicznej. Analiza preparatów chromosomowych w mikroskopie fluorescencyjnym po hybrydyzacji in situ z różnymi sondami molekularnymi.
	Ć
	30
	P-W01; 

P-W04;
P-U01; P-U02

P-U04

P-K01; P-K04

	Aberracje chromosomowe autosomów i chromosomów płci: mechanizmy powstawania, zapisy, skutki kliniczne. Aberracje liczbowe: aneuploidia i poliploidia. Aberracje strukturalne: translokacje chromosomowe wzajemne (TCW), translokacje Robertsonowskie, delecje, chromosomy pierścieniowe, duplikacje, izochromosomy, chromosomy markerowe. Mozaikowość chromosomowa. Polimorfizm chromosomów. Zasady zapisu kariotypu i interpretacja wyników badań cytogenetycznych. Zasady zapisu aberracji liczbowych i strukturalnych chromosomów. Zasady opisu prążków. Międzynarodowy system klasyfikacji chromosomów człowieka– ISCN. Kariotyp prawidłowy i nieprawidłowy. Kariotyp zrównoważony i niezrównoważony. Algorytm postępowania weryfikującego rozpoznanie kliniczne z patologiami chromosomów autosomowych (z Downa i z Wolfa-Hirschhorna).
	
	
	P-W03; P-W04

P-W05
P-U01; P-U02

P-U03

P-U04; P-U05

P-K01; P-K02

P-K03; P-K04

	Podział schorzeń uwarunkowanych genetycznie w zależności od mechanizmu ich powstawania: monogenowe, poligenowe, chromosomowe, zespoły genów sąsiedzkich, mitochondrialne, schorzenia komórki somatycznej (nowotwory), wieloczynnikowe.  Etapy porady genetycznej w poszczególnych typach schorzeń. Elementy poradnictwa genetycznego rodzin z nosicielstwem translokacji chromosomowych wzajemnych i robertsonowskich. Samodzielne konstruowanie rodowodów. Analiza rodowodów do celów poradnictwa genetycznego.

Organizacja pracowni cytogenetycznej, wyposażenie laboratorium cytogenetycznego. Dokumentacja badania cytogenetycznego. Skuteczność i czas trwania badania cytogenetycznego. Protokół badania cytogenetycznego i opracowanie wyniku. Dokumentacja i archiwizacja danych cytogenetycznych. Standardy jakości w laboratorium cytogenetycznym.
	
	
	P-W01; P-W02

P-W03; P-W04

P-W05

P-U02; P-U03;
P-U04; P-U05;
P-K01; P-K02

P-K03; P-K04



	Genom człowieka. Nowoczesne metody molekularne stosowane w diagnostyce schorzeń genetycznych: porównawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy (array CGH): metodologia, zastosowania kliniczne, interpretacja wyników, test MLPA, sekwencjonowanie następnej generacji - NGS (Next-Generation Sequencing); sekwencjonowanie całoeksomowe – WES (Whole Exome Sequencing).

Genetyczne uwarunkowania zaburzeń ze spektrum autyzmu, schorzeń neurodegeneracyjnych, niepełnosprawności intelektualnej. Nieinwazyjna prenatalna diagnostyka molekularna – NIPT. Schorzenia mitochondrialne. Nutrigenetyka. Podłoże genetyczne i diagnostyka neurofibromatozy, rdzeniowego zaniku mięśni, kruchego chromosomu X, dystrofii Duechenna/Beckera. Zespoły mikrodelecji/ mikroduplikacji (schorzenia genomowe) – diagnostyka, przykłady zespołów. Pojęcie disomii jednorodzicielskiej – mechanizmy powstawania, metody identyfikacji; rodzicielskie piętnowanie genomowe. Zespoły Pradera-Willego i Angelmana; Silvera-Russella, Beckwitha-Wiedemanna – podłoże genetyczne, diagnostyka. Zespoły niestabilności chromosomowej: podłoże genetyczne i diagnostyka. Nowotwory dziedziczne- najczęściej występujące zespoły rodzinnych predyspozycji do nowotworów: charakterystyka, badania molekularne. Terapia genowa. Diagnostyka molekularna chorób infekcyjnych - Real Time PCR. Immunogenetyka. Identyfikacja i mapowanie genów.
	S
	20
	P-W01; PW02;

 P-W03; P-W04; P-W05

P-U01; P-U02

P-U03; P-U04

P-U05
P-K01, P-K02
P-K03, P-K04

	Literatura podstawowa
	1. Bal J: Biologia medyczna i molekularna, PWN 2023
2. Drewa G, Ferenc T: Genetyka medyczna, Edra Urban&Partner, Wrocław 2021

3. Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ.Genetyka medyczna.Wydanie 6, Edra Urban & Partner Wrocław 2021

	Literatura uzupełniająca
	1. Tobias E, Connor M, Ferguson-Smith M. Genetyka medyczna. PZWL 2013

	Warunki uzyskania zaliczenia przedmiotu (zgodnie z Regulaminem przedmiotu/jednostki)

	Sposób zaliczenia zajęć
	Zaliczenie (test końcowy).

	Zasady zaliczania nieobecności
	Nieobecność musi być usprawiedliwiona i odrobiona.

	Możliwości i formy wyrównywania zaległości
	Zaliczenie w ustalonym terminie materiału obowiązującego na opuszczonych zajęciach.

	Zasady dopuszczenia do egzaminu/zaliczenia
	Zaliczenie wszystkich ćwiczeń i seminariów, obecność na wykładach.

	Kryteria oceny osiągniętych efektów uczenia się z przedmiotu zakończonego zaliczeniem

(opisowe, procentowe, punktowe, inne….)

	Uzyskanie co najmniej 60% maksymalnej liczby punktów za prawidłowe odpowiedzi w końcowym zaliczeniu (test)


Opracowanie sylabusa (imię i nazwisko): dr n. med. Renata Posmyk
Data aktualizacji sylabusa: 16.09.2025 r. 
