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Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Sylabus Przedmiotu

Genetyka

Wydzia■ Kierunek Specjalno■■ Kod przedmiotu

Wydzia■ Lekarski Lekarski - Lek/S/J/3/88

1. INFORMACJE OGÓLNE

Nazwa przedmiotu Nazwa przedmotu
nadrz■dnego/modu■u Rok akademicki Rok studiów

Genetyka - 2018 / 2019 Trzeci

Semestr Rok naboru Profil kszta■cenia Poziom studiów

- 2016 / 2017 - jednolite magisterskie

Tryb studiów J■zyk wyk■adowy Rodzaj przedmiotu Koordynator przedmiotu

stacjonarne polski Zaj■cia obowi■zkowe Wi■niewska Marzena dr n. med.

Koordynator przedmiotu
nadrz■dnego/modu■u Osoba zaliczaj■ca Osoby prowadz■ce

- Latos-Biele■ska Anna prof. dr hab.
n.med.

Materna-Kiryluk Anna dr hab. n. med. , Latos-Biele■ska Anna prof. dr hab.
n.med. , Krawczy■ski Maciej prof. dr hab. , Wi■niewska Marzena dr n. med. ,

Badura-Stronka Magdalena dr n. med. , Wawrocka Anna dr n. biol. ,
Skorczyk-Werner Anna dr n. roln. , Kuszel ■ukasz dr n. med. biol. med. ,

Jamsheer Aleksander dr hab. n. med. , Wicher Katarzyna dr n. med. biol. med.
, Matuszewska Karolina lek. , Sowi■ska-Seidler Anna dr n. med. , Olech

Ewelina mgr

2. CELE KSZTA■CENIA. OGÓLNA CHARAKTERYSTYKA MODU■U/PRZEDMIOTU

Cele w zakresie wiedzy:

C.W.1: Poznanie podstawowych poj■■ z zakresu genetyki

C.W.3: Poznanie opisu prawid■owego kariotypu cz■owieka oraz ró■nych typów determinacji p■ci

C.W.7: Poznanie aberracji autosomów i heterosomów b■d■cych przyczyn■ chorób, w tym nowotworów onkogenezy

C.W.9: Poznanie podstaw diagnostyki mutacji genowych i chromosomowych odpowiedzialnych za choroby dziedziczne i nabyte, w tym nowotworowe

Cele w zakresie umiej■tno■ci:

C.U.1: Kszta■towanie umiej■tno■ci analizowania krzy■ówek genetycznych oraz rodowodów cech i chorób cz■owieka, w tym ocenianie ryzyka urodzenia si■

dziecka z aberracjami chromosomowymi

C.U.2: Kszta■towanie umiej■tno■ci identyfikowania wskaza■ do wykonania bada■ prenatalnych

C.U.3: Kszta■towanie umiej■tno■ci podejmowania decyzji o potrzebie wykonania bada■ cytogenetycznych i molekularnych

3. WYMAGANIA WST■PNE

Wymagania wst■pne: studentów obowi■zuje przypomnienie wiadomo■ci z zakresu biologii molekularnej i biochemii kwasów nukleinowych; podstawowe

wiadomo■ci z biologii cz■owieka, budowy genomu, organizacji komórki; znajomo■■ rozwoju embrionalnego cz■owieka, budowa cia■a ludzkiego;

Przygotowanie do zaj■■: powtórzenie podstawowych wiadomo■ci dotycz■cych genetyki cz■owieka: budowa genomu, chromosomów, sposobów

dziedziczenia;.
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4. TRE■CI PROGRAMOWE

Zagadnienia wyk■adów:

- Genetyczna ró■norodno■■ wspó■czesnych populacji ludzkich. Prawo a dylematy wspó■czesnej genetyki.

- Epigenetyka. Zespo■y mikrodelecyjne.

- Leczenie chorób genetycznych.

- Determinacja p■ci u cz■owieka i jej zaburzenia.

- Oftalmogenetyka.

- Genetycznie uwarunkowane choroby skóry i jej przydatków.

- Genetycznie uwarunkowane choroby uk■adu kostnego. Dysplazje kostne.

- Neurogenetyka.

- Rzadkie choroby tkanki ■■cznej, kolagenopatie, fibrylinopatie.

- Przedziwny ■wiat chorób rzadkich w kardiologii, nefrologii, endokrynologii i gastroenterologii.

Zagadnienia seminariów:

- Budowa genomu. Rodzaje chorób genetycznie uwarunkowanych. Typy mutacji i odpowiednie metody diagnostyczne.

- Niepowodzenia rozrodu i diagnostyka prenatalna.

- Zasady poradnictwa genetycznego.

- Dysmorfologia - terminologia i badanie dysmorfologiczne.

- Wrodzone wady rozwojowe.

- Onkogenetyka.

- Niepe■nosprawno■■ intelektualna.

- Ryzyko genetyczne, typy dziedziczenia jednogenowego u cz■owieka.

Zagadnienia ■wicze■:

- Algorytm post■powania diagnostycznego po rozpoznaniu klinicznym. Dobór bada■ dostosowanych do typu choroby i sytuacji kliniczno - rodowodowej

- Analiza rodowodów.

- Algorytm diagnostyki cytogenetycznej. Analiza przypadków, interpretacja wyników bada■ cytogenetycznych.

- Analiza przypadków na podstawie historii choroby i wywiadu rodzinnego. Diagnostyka ró■nicowa i rozpoznanie kliniczne.

- Algorytm diagnostyki molekularnej po rozpoznaniu klinicznym. Interpretacja wyników. Bioinformatyczna analiza „in silico”. Bazy danych.

- Poradnictwo genetyczne w praktyce – zaj■cia w poradni genetycznej: analiza przypadków, zasady udzielania porady genetycznej

- Prezentacja przypadków z poradnictwa genetycznego.
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5. OPIS ZAK■ADANYCH EFEKTÓW KSZTA■CENIA MODU■U/PRZEDMIOTU ORAZ WERYFIKACJA EFEKTÓW KSZTA■CENIA

EFEKTY KSZTA■CENIA
PO ZAKO■CZENIU ZAJ■■ STUDENT OSI■GNIE W

ZAKRESIE:

Numer standardu
kszta■cenia lub

kierunkowego efektu
kszta■cenia

Odniesienie do
charakterystyki

drugiego stopnia
Polskiej Ramy

Kwalifikacji

Sposób oceny/metoda
weryfikacji

zak■adanych efektów
kszta■cenia

Metody realizacji

WIEDZY

zna podstawy diagnostyki mutacji genowych i
chromosomowych odpowiedzialnych za choroby

dziedziczne oraz nabyte, w tym nowotworowe C.W9. P7S_WG kolokwium , egzamin wyk■ady , seminaria

opisuje aberracje autosomów i heterosomów b■d■ce
przyczyn■ chorób, w tym nowotworów onkogenezy C.W7. P7S_WG wykonanie zadania seminaria ,

■wiczenia-B

opisuje prawid■owy kariotyp cz■owieka oraz ró■ne typy
determinacji p■ci C.W3. P7S_WG wykonanie zadania ,

egzamin

samodzielna praca
studenta , seminaria ,

■wiczenia-B

opisuje zjawiska sprz■■enia i wspó■dzia■ania genów C.W2. P7S_WG egzamin wyk■ady

zna podstawowe poj■cia z zakresu genetyki; C.W1. P7S_WG zaliczenie pisemne ,
egzamin

wyk■ady , seminaria ,
■wiczenia-B

UMIEJ■TNO■CI

podejmuje decyzj■ o potrzebie wykonania bada■
cytogenetycznych i molekularnych C.U3. P7S_UW

zaliczenie pisemne ,
diagnoza

indywidualnego
przypadku , egzamin

samodzielna praca
studenta , wyk■ady ,

seminaria ,
■wiczenia-B

identyfikuje wskazania do wykonania bada■ prenatalnych C.U2. P7S_UW zaliczenie pisemne ,
egzamin seminaria

analizuje krzy■ówki genetyczne oraz rodowody cech i
chorób cz■owieka, a tak■e ocenia ryzyko urodzenia si■

dziecka z aberracjami chromosomowymi C.U1. P7S_UW zaliczenie pisemne ,
egzamin

seminaria ,
samodzielna praca

studenta ,
■wiczenia-B

KOMPETENCJI

6. METODY DYDAKTYCZNE I NAK■AD PRACY STUDENTA

FORMA ZAJ■■

CA■KOWITY NAK■AD PRACY STUDENTA

METODY DYDAKTYCZNELICZBA GODZIN
KONTAKTOWYCH

LICZBA GODZIN
SAMODZIELNEJ

PRACY STUDENTA

LICZBA GODZIN
ELEARNING PUNKTY ECTS

■WICZENIA-D 5 0 0 0,00 dyskusje
przypadki

WYK■ADY 21 30 0 2,00 film
wyk■ad

■WICZENIA-B 24 21 0 1,50

przypadki
konwersatoria

z wykorzystaniem komputera
pokaz

dyskusje

SEMINARIA 20 25 0 1,50

przypadki
film

dyskusje
prelekcja

■■CZNY NAK■AD PRACY
STUDENTA 70 76 0 5,00 / 5,00
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7. KRYTERIA OCENY

Kolokwium zaliczeniowe obejmuje materia■ z seminariów i ■wicze■ i odbywa si■ w formie pisemnej (pytania opisowe) w ostatnim dniu zaj■■ lub w terminie

uzgodnionym przez grup■. Jego wyniki (bez ocen, a jedynie w formie zaliczenia) og■aszane s■ najpó■niej po tygodniu.

W razie niezaliczenia pisemnego kolokwium zaliczeniowego, kolokwium poprawkowe odbywa si■ w formie ustnej u jednego z asystentów prowadz■cych

zaj■cia.

Zaliczenie przedmiotu nast■puje po odrobieniu wszelkich zaleg■o■ci i nieobecno■ci, w sposób okre■lony w regulaminie zaj■■.

Egzamin ko■cowy obejmuje materia■ przedstawiany podczas wyk■adów i zaj■■ na III roku studiów oraz w podr■czniku wiod■cym. Egzamin odbywa si■ w

formie pisemnej w systemie OLAT. Próg zaliczenia egzaminu to 60%. Proponowane s■ 3 terminy: jeden bezpo■rednio po uko■czeniu zaj■■ przez po■ow■

wszystkich grup studenckich oraz dwa pó■niejsze po zako■czeniu zaj■■ przez pozosta■e grupy studenckie.

Informacja o terminach egzaminów, godzinie i miejscu odbycia egzaminu jest umieszczana na stronie internetowej KiZGM z odpowiednim wyprzedzeniem.

Egzamin trwa 90 minut, na egzamin sk■ada si■ 80 pyta■ testowych (1 punkt za pytanie, jedna prawid■owa odpowied■). Istnieje mo■liwo■■ zdawania

egzaminu w przedterminie w formie ustnej dla studentów, którzy uzyskali zgod■ Dziekana na indywidualn■ organizacj■ zaj■■ lub indywidualny tok studiów (w

tym osoby wyje■d■aj■ce na ERASMUS lub MOSTUM).

Warunki do spe■nienia: za■wiadczenie z dziekanatu, podanie pisemne do p. prof. dr hab. med. Anny Latos-Biele■skiej z pro■b■ o dopuszczenie do egzaminu

w przedterminie. Termin egzaminu zostanie ustalony indywidualnie po z■o■eniu powy■szych dokumentów w sekretariacie KiZGM.

Egzamin poprawkowy odbywa si■ w podczas kolejnego terminu egzaminu w systemie OLAT, a dla ostatniego terminu egzaminu oraz osób podchodz■cych do

drugiej poprawki w formie ustnej w terminie indywidualnie ustalanym dla studentów przez sekretariat KiZGM.

8. LITERATURA PODSTAWOWA

1. Tobias ES, Connor JM, Ferguson-Smith M: Genetyka medyczna. Wyd. III , Wydawnictwo Lekarskie PZWL , Warszawa, 2013.

2. A.Latos-Biele■ska i zespó■ prowadz■cych zaj■cia z KiZGM 1. Konspekty na stronie internetowej KiZGM z zaj■■ obowi■zkowych :

www.kzgm.ump.edu.pl. , www.kzgm.ump.edu.pl, 2018.

9. LITERATURA UZUPE■NIAJ■CA

1. Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ Genetyka medyczna. Wyd. II , Elsevier, Urban & Partner, 2013.

2. Bradley JR, Johnson DR, Pober BR Genetyka medyczna. Wyd. I , Wydawnictwo Lekarskie PZWL , Warszawa, 2008.

3. Bal J Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej. Wyd. III , Wydawnictwo Naukowe, Warszawa, 2011.

4. Korf BR Genetyka cz■owieka. Rozwi■zywanie problemów medycznych. , Wyd. Naukowe PWN, Warszawa, 2003.

10. REGULAMIN ZAJ■■

Dodano w formie za■■cznika plikowego.

11. PLAN ORGANIZACJI ZAJ■■

Dodano w formie za■■cznika plikowego.

12. KO■A NAUKOWE

Genetyczne SKN

13. INFORMACJE KO■COWE

ul. Rokietnicka 8, 60-806 Pozna■

14. SYSTEM OCENIANIA

OCENA
LOKALNA DEFINICJA LOKALNA OCENA

ECTS DEFINICJA ECTS

5 bardzo dobry - znakomita wiedza, umiej■tno■ci i komptencje A celuj■cy - wybitne osi■gni■cia

4,5 ponad dobry - bardzo dobra wiedza, umiej■tno■ci i kompetencje B bardzo dobry - powy■ej ■redniego standardu z pewnymi
b■■dami

4 dobry - opanowanie wiedzy, umiej■tno■ci i kompetencji na
dobrym poziomie C dobry - generalnie solidna praca z szeregiem zauwa■alnych

b■■dów

3,5 do■■ dobry - zadowalaj■ca wiedza, umiej■tno■ci i kompetencje,
ale ze znacznymi niedoci■gni■ciami D zadowalaj■cy - zadowalaj■cy, ale ze znacz■cymi b■■dami

3 dostateczny - zadowalaj■ca wiedza, umiej■tno■ci i kompetencje
z licznymi b■■dami E dostateczny - wyniki spe■niaj■ minimalne kryteria

2 niedostateczny - niezadowalaj■ce osi■gni■cie wiedzy,
umiej■tno■ci i kompetencji FX,F niedostateczny - podstawowe braki w opanowaniu materia■u
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