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Sylabus_na rok akademicki 2016/2017
Opis przedmiotu ksztatcenia

Nazwa modutu/przedmiotu | Grupa szczegdtowych efektow ksztatcenia
Kod grupy | Nazwa grupy
Genetyka kliniczna C Nauki przedkliniczne
Wydziat ) Lekarski -
Kierunek studiow Lekarski o
Specjalnosci Nie dotyczy
Poziom studiéw jednolite magisterskie X*
| stopnia _
Il stopnia ™!
[l stopnia [
podyplomowe T
Forma studiéw X stacjonarne X niestacjonarne |
Rok studiéw 1 Semestr 0 zimowy
studiow: X letni B
Typ przedmiotu X obowigzkowy
| (] ograniczonego wyboru
- O wolny wybdr/ fakultatywny
Rodzaj przedmiotu L kierunkowy X podstawowy
Jezyk wyktadowy X polski U angielski  Tinny

* zaznaczy¢ odpowiednio, zamieniajagc 0 na X
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Semestr zimowy: |
[
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Semestr letni
‘ —
20 50
|
Razem w roku: 70
20 50

Cele ksztatcenia: (max. 6 pozycji)

C1. Poznanie zasad dziedziczenia, etiologii, symptomatologii i postepowania lekarskiego w chorobach o
podiozu genetycznym

C2. Opanowanie specjalistycznego mianownictwa dysmorfologicznego oraz zasad opisywania i interpretacji
wynikow badan genetycznych

C3. Poznanie i wykorzystanie w praktyce umiejetnosci okreslenia wskazari do wykonania poszczegoinych
badan genetycznych w diagnostyce pre- i postnatalne;.

C4. Opanowanie umiejetnosci prowadzenia wywiadu, badania i udzielania porad genetycznych

C5. Zapoznanie z problemami etyczno-moralnymi i prawnymi zwigzanymi z diagnostyka i poradnictwem |
genetycznym

C6. Umiejetno$¢ postawienia rozpoznania choroby o podiozu genetycznym i opracowania porady genetycznej. |
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ksztatcenia
| przedmiotowego

Numer efektu
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Numer efektu
ksztatcenia
kierunkowego

Student, ktéry zaliczy modut/przedmiot
wie/umie/potrafi

Metody weryfikacji osiggniecia
zamierzonych efektow
ksztatcenia {formujace i
podsumowujace)

Macierz efektéw ksztatcenia dla modutu/przedmiotu w odniesieniu do metod weryfikacji zamierzonych efektow
ksztatcenia oraz formy realizacji zajgc:

Forma zajec
dydaktycznych

** wpisz symbol

w1 cw1 zna podstawowe pojecia z | test, odpowiedZ ustna, | WY
zakresu genetyki kolokwium, egzamin | CN

| pisemny

w2 cw2 opisuje zjawiska sprzezenia i | test, odpowiedZ ustna, | WY
wspotdziatania gendw kolokwium, egzamin | CN

| pisemny

W3 Ccws3 opisuje  prawidtowy kariotyp | test, odpowiedZ ustna, | WY
cztowieka oraz réine  typy | kolokwium, egzamin | CN

| determinacji pfci pisemny

w4 cwi4 opisuje budowe chromosomoéw | test, odpowied? ustna, | WY
oraz molekularne podtoze | kolokwium, egzamin | CN

I mutagenezy; pisemny

W5 CW5 zna zasady dziedziczenia rdzinej | test, odpowied? ustna, | WY
liczby cech, dziedziczenia cech | kolokwium, egzamin | CN
ilosciowych, niezaleznego | pisemny
dziedziczenia cech oraz
dziedziczenia pozajadrowej

| informaciji genetycznej;

w6 cw? opisuje aberracje autosomow i | test, odpowiedZ ustna, | WY
heterosoméw bedgce przyczyng | kolokwium, egzamin | CN
choréb, w tym nowotworéw | pisemny
onkogenezy;

w7 Ccws zna czynniki  wplywajace na | test, odpowiedZ ustna, | WY
pierwotng i wtérng réownowage | kolokwium, egzamin | CN

| genetyczng populacji; pisemny

w8 cw9 zna podstawy diagnostyki mutacji | test, odpowied? ustna, | WY
genowych i chromosomowych | kolokwium, egzamin | CN
odpowiedzialnych za choroby | pisemny
dziedziczne oraz nabyte, w tym

B nowotworowe;

U1 cul analizuje krzyzowki genetyczne | test, odpowiedZ ustna, | CN
oraz rodowody cech i choréb | kolokwium, egzamin
cztowieka, a takze ocenia ryzyko | pisemny
urodzenia sie dziecka z

B aberracjami chromosomowymi;

u2 cu2 identyfikuje wskazania do | test, odpowiedz ustna, | CN
wykonania badan prenatalnych; kolokwium, egzamin

pisemny

u3 Ccu3 podejmuje decyzje o potrzebie | test, odpowiedZ ustna, | CN
wykonania badan | kolokwium, egzamin
cytogenetycznych i | pisemny
molekularnych;

ua cu4a Wykonuje pomiary | test, odpowiedZ ustna, | CN
morfometryczne, analizuje | kolokwium, egzamin

morfogram i zapisuje kariotypy
chorob;

pisemny
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'us Ccus szacuje ryzyko ujawnienia sie | test, odpowied? ustna, | CN
danej choroby u potomstwa w | kolokwium, egzamin
oparciu o predyspozycje pisemny
rodzinne i wptyw czynnikow
$rodowiskowych

** WY - wyktad; SE - seminarium; CA - ¢wiczenia audytoryjne; CN - ¢wiczenia kierunkowe (niekliniczne}; CK - ¢wiczenia kliniczne; CL -
¢wiczenia laboratoryjne; CM — ¢wiczenia specjalistyczne (mgr); CS - ¢wiczenia w warunkach symulowanych; LE - lektoraty; zajgcia
praktyczne przy pacjencie - PP; WF - zajecia wychowania fizycznego (obowigzkowe); PZ- praktyki zawodowe; SK — samoksztatcenie, EL- E-
learning.

Prosze oceni¢ w skali 1-5 jak powyzsze efekty lokujg paristwa zajecia w dziatach: przekaz wiedzy, umiejgtnosci
czy ksztattowanie postaw:
Wiedza: +++
Umiejetnosci +++
Kompetencje spoteczne: -

Naklad pracy studenta (bilans punktéw ECTS):

Forma nakladu pracy studenta Obcigzenie studenta (h)
(udzial w zajeciach, aktywnos¢, przygotowanie itp.)

1. Godziny kontaktowe: IR 70

2. Czas pracy wilasnej studenta (samoksztatcenie): 109 -
Sumaryczne obciazenie pracy studenta 179 -
Punkty ECTS za modul/przedmiotu 6,5

Uwagi

Tresé ZanC'Z (prosze wpisaé hastowo tematyke poszczegdinych zajgé z podziatem na forme zaje¢ dydaktycznych, pamigtajac, aby
przektadata si¢ ona na zamierzone efekty ksztatcenia)

Wyktady:

1. Wprowadzenie do problematyki genetycznej nowotworéw sporadycznych, rodzinnych i dziedzicznych.
Genetyczne podstawy procesu transformacji nowotworowej.

2. Omoéwienie gtéwnych grup gendw zaangazowanych w proces transformacji nowotworowej. Geny o
wysokiej(onkogeny, geny supresorowe i mutatorowe), sredniej i niskiej penetracji.

3. Autosomalnie, dominujgco uwarunkowane zespoly dziedzicznej predyspozycji do nowotworéw.
Charakterystyka kliniczna, zasady rozpoznawania na podstawie analizy danych rodowodowo-klinicznych,
metody diagnostyczne, zasady poradnictwa genetycznego. Czesc I. Siatkdwczak, zespét Li-Fraumeni, zespot
Wilmsa.

4. Autosomalnie, dominujaco uwarunkowane zespoty dziedzicznej predyspozycji do nowotwordéw.
Charakterystyka kliniczna, zasady rozpoznawania na podstawie analizy danych rodowodowo-klinicznych,
metody diagnostyczne, zasady poradnictwa genetycznego. Cze$¢ Il. IIl. Dziedziczna polipowatos¢
gruczolakowata, dziedziczny, niepolipowaty rak jelita grubego.

5. Autosomalnie, dominujgco uwarunkowane zespoty dziedzicznej predyspozycji do nowotworow.
Charakterystyka kliniczna, zasady rozpoznawania na podstawie analizy danych rodowodowo-klinicznych,
metody diagnostyczne, zasady poradnictwa genetycznego. Czeé¢ lll. neurofibromatoza typu |,
neurofibromatoza typu Il, czerniak dziedziczny, zesp6t MEN1 i MEN2.

6. Zespoty niestabilnosci chromosomowej, dziedziczone autosomalnie recesywnie.

7. Mechanizm powstawania przerzutéw. Implikacje kliniczne.

8. Molekularne podstawy procesu mutagenezy, kancerogenezy i twratogenezy. Podobienstwa i roznice.
9. Medycyna personalizowana, jako podstawowy paradygmat opieki nad pacjentami w XXI wieku. Cz. I.
Znaczenie medycyny personalizowanej w onkologii. Omdwienie znaczenia medycyny personalizowanej w
diagnostyce, ustaleniu rokowania i leczeniu rakéw: piersi i jajnika, jelita grubego.

10. Medycyna personalizowana jako podstawowy paradygmat opieki nad pacjentami w XXI wieku. Cz. II.
Znaczenie medycyny personalizowanej w onkologii. Omdwienie znaczenia medycyny personalizowanej w
diagnostyce, ustaleniu rokowania i leczeniu rakéw: mézgu, zotadka i czerniaka.

11. Medycyna personalizowana w kardiologii jako podstawowy paradygmat opieki nad pacjentami w XXI
wieku.

12. Medycyna personalizowana w kardiologii jako podstawowy paradygmat opieki nad pacjentami w XXI
wieku na przyktadzie cukrzycy i zwyrodnienia torbielowatego trzustki.

13. Geny homeotyczne. Teratogeneza.




L@y

UNIWERSYTET MEDYCZNY Zatacanik nr 5

i tu Med
M. PIASTOW SLQSKICH WE WROCLAWIU do Uchwaty 'Senatu Uniwersytetu Medycznego
we Wroctawiu nr 1630

z dnia 30 marca 2016 r.

| 14. Genetyczne aspekty chordb ot_e;piennych.
_15. Aspekty genetyczne i kiiniczne choréb mitochondrialnych

Seminaria - nie dotyczy

Cwiczenia

Organizacja ¢wiczen. Zasady zaliczenia przedmiotu. Wady wrodzone. Zasady poradnictwa genetycznego.
Przeglad technik laboratoryjnych stosowanych w diagnostyce choréb genetycznych. Cytogenetyka klasyczna.
Cytogenetyka molekularna. Metody biologii molekularnej. Algorytmy postepowania diagnostycznego.
| Poradnictwo genetyczne w schorzeniach dziedziczonych autosomalnie dominujgco. Zasady dziedziczenia cech
autosomalnych dominujgcych. Pojecia: ekspresja, penetracja, plejotropizm, mozaikowato$¢ somatyczna i
terminalna, homozygotyzm, heterozygotyzm. Porada genetyczna — ocena ryzyka wystgpienia choroby u
kolejnego dziecka w rodzinie. Dziedziczenie niemendlowskie. Mutacja dynamiczna. Zjawisko antycypaciji.
Poradnictwo genetyczne — problem badan u osob dorostych w stadium przedobjawowym. Jednostki
chorobowe: achondroplazja, zespét Marfana, osteogenesis imperfecta, nerwiakowtdkniakowatosé, rodzinna
hipercholesterolemia, choroba Huntingtona, zespdt wielotorbielowatych nerek, dysplazje kostne
(tanatoforyczna, kampomeliczna). Poradnictwo genetyczne w schorzeniach dziedziczonych autosomalnie
recesywnie. Cechy charakterystyczne dziedziczenia cech autosomalnych recesywnych. Nosicielstwo i rola
pokrewienstwa. Efekt zatozyciela. Porada genetyczna — obliczanie ryzyka powtdrzenia sie choroby w rodzinie.
Diagnostyka prenatalna. Jednostki chorobowe: mukowiscydoza, choroby metaboliczne (fenyloketonuria,
albinizm, alkaptonuria), anemia sierpowatokrwinkowa, rdzeniowy zanik miesni, hemochromatoza, choroba
Wilsona, mukopolisacharydozy (I, II, 11, VI), SLO (zespdt Smitha, Lemliego i Opitza). Diagnostyka w praktyce:
Badania dodatkowe stosowane w diagnostyce dysmorfologicznej (RTG, babygram, MRI, TK, badania
laboratoryjne). Metody zabezpieczania materiatu i danych o wadach wrodzonych/cechach dysmorficznych u
ptoddw, dzieci, dorostych. Algorytmy postepowania diagnostycznego w chorobach monogenowych.
Poradnictwo genetyczne w schorzeniach dziedziczonych w sprzezeniu z chromosomem X. Cechy
charakterystyczne dziedziczenia cech sprzezonych z chromosomem X. Metody typowania nosicieli
(rodowodowe , biochemiczne, elektrofizjologiczne, genetyczne). Porada genetyczna — ocena ryzyka wystapienia
choroby u kolejnego potomka oraz nosicielstwa u kobiet w rodzinie. Diagnostyka prenatalna. Jednostki
chorobowe: hemofilia A i B, zespdt kruchego chromosomu X, krzywica niezalezna od witaminy D, dystrofia
migsniowa typu Duchenne’a i Beckera, zespot Retta, Slepota barw. Zaburzenia determinacji ptci. Rola
chromosomu X i Y w procesie determinacji ptci. Podziat zaburzen réznicowania ptci (DSD — disorders of sexual
development). Dysmorfologia: zaburzenia w budowie narzadéw piciowych, spodziectwo, wnetrostwo.
Schematy postepowania w zaburzeniach determinacji pici. Wrodzony przerost nadnerczy, zespét
niewrazliwosci na androgeny, czysta i mieszana dysgenezja gonad (fenotyp, podstawy genetyczne, poradnictwo
genetyczne, mozliwosci diagnostyki prenatalnej). Pojecia: Hermafrodytyzm, Transeksualizm. Zaburzenia w
| budowie narzadéw ptciowych, spodziectwo, wnetrostwo itd... schematy postgpowan. Schematy postepowania
w zaburzeniach determinacji pici. Metody biologii molekularnej. Metody biologii mloekularnej w
diagnostyce genetycznej — mozliwos$ci i ograniczenia. PCR I jego warianty,
analiza fragmentéw, QF-PCR, Real-Time—-PCR, PCR-RFLP (enzymy
restrykcyjne), ASA-PCRelektroforeza zZelowa 1 kapilarna, Southernblotting
(na przyktadzie FraX). Test metylacyjny. Sekwencjonowanie.
Minisekwencjonowanie (SNaPshot). Sekwencjonowanie nowe generacji
(NGS) . Interpretacja wynikdédw badan molekularnych. Nowotwory dziedziczne. Genetyczne
podstawy nowotworow (onkogeny, geny supresorowe i mutatorowe). Wywiad rodzinny, rodowdéd —
nowotwory sporadyczne, dziedziczne i rodzinne. Kryteria klasyfikacji. Wskazania do badan genetycznych.
Mozliwosci diagnostyczne. Interpretacja wynikdéw badan molekularnych. Aspekty etyczne i prawne badan DNA.
Profilaktyka nowotworow i zalecenia dla pacjentek, u ktorych stwierdzono nowotwor i mutacje, dla pacjentek
z mutacja ale bez zmian nowotworowych, dla pacjentek bez mutacji i zmian nowotworowych w rodzinach z
agregacjg nowotworow. Rak piersi i jajnika. Rak piersi. HNPCC. MEN. Retinoblastoma. Analiza rodowodowo-
kliniczna w rodzinach z obcigzeniem nowotworowym — éwiczenia praktyczne. Rodowody z zespotami
predyspozycji do nowotwordw. Badania niestabilnosci genetycznej. Badania molekularne w nowotworach.
Badania niestabilnosci genetycznej. Badania wrazliwosci na zwigzki mutagenne: SCE, CA, MN {Anemia
Fanconiego, Z. Blooma, Z. Nijmegen, Ataxia teleangiectasia). Badania nowotwordow: niestabilnos¢
chromosomowa (CIN), niestabilno$¢ mikrosatelitarna MSI, niestabilnosc alleliczna LOH, niestabilnos¢
~metylacyjna/epigenetyczna. Badania molekularne w nowotworach. Badania genéw: BRCA1, BRCA2, MSH2,
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MLH1, kras, BRAF, HER2, NF1, Rb1, APC, NBN i innych, oraz obecnosci sekwencji chromosomu Y w diagnostyce
| nowotwordw dziedzicznych.  Inne rzadkie nowotwory dziedziczne. Ataksja — teleangiektazja. Rodzinna
polipowatos¢ gruczolakowata - FAP . Zespdt  Li-Fraumeni. Zesp6t mnogiej gruczolakowatosci
wewnatrzwydzielniczej - MEN 1. Neurofibromatoza typu | (choroba von Recklinghausena) i typu |Il.
Retinoblastoma (siatkdwczak) Guz Wilmsa. Choroba von Hippla-Lindaua. Dziedziczny rak zotadka. Dziedziczny
rak trzustki. Przewlekta biataczka szpikowa. Nowotwory sporadyczne. Poradnictwo genetyczne w schorzeniach
wywotanych liczbowymi aberracjami chromosomow. Najczesciej wystepujace aberracje autosoméw (trisomia
13, 18, 21). Pojecia: trisomia, trisomia czesciowa, nondysjunkcja, monosomia, aneuploidia, poliploidia, trisomia
translokacyjna, mozaikowato$¢, chimeryzm. Podstawy cytogenetyczne, zapis, korelacja genotyp-fenotyp,
przebieg kliniczny. Ryzyko teoretyczne i empiryczne. Porada genetyczna - zasady dalszego postepowania
diagnostycznego, ocena ryzyka powtdrzenia sie schorzenia u innych cztonkdw rodziny oraz u matki probanda.
Diagnostyka prenatalna - ogdlne zasady kierowania. Mozaicyzm — przyktady (z.Pallistera i Kiliana, hipomelanoza
Ito). Poliploidie - triploidia (diagnostyka prenatalna, rokowanie, ryzyko powtdrzenia). Poradnictwo genetyczne
w schorzeniach wywotanych strukturalnymi aberracjami chromosomoéw. Rodzaje aberracji strukturalnych
(delecja, inwersja, insercja, izochromosom, duplikacja, translokacja zrownowazona i niezréwnowazona).
Mikroaberracja, imprinting genomowy, metylacja DNA. Mozliwosci diagnostyczne — badanie cytogenetyczne,
cytogenetyka molekularna (FISH), badania molekularne (test metylacji), bezposrednie badanie mutacji
genowych. Jednostki chorobowe: zespét Wolffa-Hirschhorna, Pradera-Willego, Millera-Diekera, cri-du-chat,
zesp6t Angelmana, diGeorga, zesp6t Williamsa, zespét Beckwitha Wiedemanna, zesp6t Silvera i Russella, zespoét
Smitha i Magenis. Cytogenetyka klasyczna. Zasady pobierania, transportu i przechowywania materiatu do
badan cytogenetycznych. Badanie cytogenetyczne. Klasyczne metody barwienia chromosoméw (G, C, R, Ag-
NOR). Badanie innych tkanek, poza limfocytami krwi obwodowej (fibroblasty, komdrki trofoblastu, amniocyty).
Polimorfizm chromosomdw, aberracje strukturalne chromosomow, nosicielstwo aberracji zrbwnowazonych,
aberracje niezrownowazone. ISCN, zapis. Poradnictwo genetyczne w schorzeniach wywotanych liczbowymi
aberracjami chromosomdw pici. Zespoty zaburzen liczbowych i strukturalnych chromosomoéw ptciowych.
Zaburzenia uwarunkowane aberracjami chromosowymi (zespét Turnera, zespot Klinefeltera).Inne zespoty
(mezczyzni XX, XYY, kobiety XXX). Pojecia hipogonadyzmu hiper- i hipogonadotropowego. Niskorosfosc —
algorytm postepowania, diagnostyka rdéznicowa. Zaburzenia pfodnosci. Diagnostyka przedimplantacyjna.
Wywiad ginekologiczny i genetyczny. Czynniki obcigzajgce wywiad rodzinny. Rola badan sekcyjnych i materiatu
z poronient samoistnych. Nieptodnos¢ meska. Badanie nasienia. Mapa delecyjna chromosomu Y. Badania
cytogenetyczne, mutacje CFTR, badanie czynnika VIl (Leiden). Poradnictwo i diagnostyka prenatalna. Metody
nieinwazyjne (testy biochemiczne; USG - markery ultrasonograficzne aberracji chromosomowych, dysplazji
kostnych; echokardiografia ptodowa; badanie wolnego DNA ptodu w surowicy kobiety ciezarnej). Metody
inwazyjne (techniki, wskazania, nowe metody diagnostyczne typu aCGH). Terminy wykonywania badan.
Wskazania (wzgledne i bezwzgledne) do badan prenatalnych inwazyjnych. Poradnictwo prenatalne (zasada
niedyrektywnosci). Standard opieki w przypadkach kontynuacji cigzy z rozpoznang patologig u pfodu.
Terminacja cigzy. Zaptodnienie pozaustrojowe. Diagnostyka przedimplantacyjna. Cytogenetyka molekularna.
Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ. Rodzaje sond. Poréwnawcza hybrydyzacja genoméw. Mikromacierze.
MLPA jako technika molekularna stosowana w diagnostyce aberracji chromosomowych. QF-PCR w
diagnostyce aneuploidii chromosomowych. Dziedziczenie wieloczynnikowe. Teratogeneza.
Model progowy dziedziczenia wieloczynnikowego. Rodzaje i mechanizmy powstawania wad wrodzonych.
Pojecia: dysrupcja, malformacja, deformacja, dysplazja. Sekwencje wad (Potter i Robina). Zespoty. Kompleksy.
Asocjacje (przyktady). Teratogeneneza: czynniki infekcyjne (rézyczka, toksoplazmoza, kita, cytomegalia,
wiatrowka, opryszczka) czynniki chemiczne (leki, alkohol, narkotyki) czynniki fizyczne (promieniowanie
jonizujace, temperatura). Zaburzenia metaboliczne u matki (cukrzyca, fenyloketonuria, nadmiar androgendw).
Wrodzone wady serca, rozszczep wargi i podniebienia, choroby psychiczne, cukrzyca, wady dysraficzne,
wrodzone zwichniecie stawdw biodrowych, stopa konsko-szpotawa). Zagadnienia etyczne w genetyce.
Algorytmy postepowania w praktyce. Diagnostyka dysmorfologiczna w praktyce. Podstawy dysmorfologii.
Cechy dysmorficzne, mechanizm i etiologia powstawania wad rozwojowych, postawienie rozpoznania zespotu
wad wrodzonych, ,Facial gestalt”- przyktady, Ptod/dziecko z nietypowymi cechami dysmorficznymi. Algorytmy
| postepowania diagnostycznego — przykiady, kiedy zastosowa¢ poszczegdine techniki badan genetycznych.

Inne
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Wymagania dotyczace pomocy dydaktycznych: (np. laboratorium, rzutnik multimedialny, inne...)
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Znajomos¢ podstaw genetyki ogdlnej i molekularnej oraz zasad dziedziczenia
Warunki uzyskania zaliczenia przedmiotu: (okresli¢ forme i warunki zaliczenia zaje¢ wchodzacych w zakres
modutu/przedmiotu, zasady dopuszczenia do egzaminu koficowego teoretycznego i/lub praktycznego, jego forme
oraz wymagania jakie student powinien spetni¢ by go zdaé, a takze kryteria na poszczegdlne oceny)
Forma zaliczen: Kolokwia pisemne, odpowiedzi ustne, krotkie ustrukturyzowane pytania, zadania problemowe,
studium przypadku, test wielokrotnego i jednokrotnego wyboru, test dopasowania odpowiedzi. Warunkiem
zaliczenia ¢wiczen jest zaliczenie dwdch kolokwidw czgstkowych lub kolokwium zaliczeniowego i 90% obecnosci
na ¢wiczeniach. Mozliwos$¢ odrobienia ¢wiczen w tygodniu odrobkowym istnieje tylko w przypadku opuszczenia
ponizej 30% ¢wiczen.

Ocena: Kryteria oceny: (tylko dla przedmiotow/modutéw koriczacych sie egzaminem, )
Bardzo dobra >93 % prawidtowych odpowiedzi testowych
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Tel. 717841256, fax 717840063, email: ryszard.slezak@umed.wroc.pl
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