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Sylabus na rok akademicki 2019/2020

Opis przedmiotu ksztatcenia

Nazwa modutu/przedmiotu

Grupa szczegotowych efektow ksztatcenia

Kod grupy | Nazwa grupy
Genetyka kliniczna C Nauki przedkliniczne

Wydziat Lekarski
Kierunek studiow Lekarski
Specjalnosci Nie dotyczy
Poziom studiow jednolite magisterskie X*

| stopnia (]

Il stopnia O

i stopnia O

podyplomowe O

Forma studiow

X stacjonarne X niestacjonarn

e

Rok studiow v Semestr O zimowy
studiéw: X letni
Typ przedmiotu X obowigzkowy
(0 ograniczonego wyboru
0 wolny wybor/ fakultatywny
Rodzaj przedmiotu O kierunkowy X podstawowy
Jezyk wyktadowy X polski Oangielski Oinny
* zaznaczy¢ odpowiednio, zamieniajagc O na X
Liczba godzin
Forma ksztatcenia
2 g g 3
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Genetvki = v LVE | O SL | = | 33 ~Nal| O n it NE o] & @Qail d
Semestr zimowy:
Semestr letni
20 50
Razem w roku: 70
20 50

Cele ksztatcenia: (max. 6 pozyciji)
C1. Poznanie zasad dziedziczenia, etiologii, symptomatologii i postgpowania lekarskiego w chorobach o
podtozu genetycznym
C2. Opanowanie specjalistycznego mianownictwa dysmorfologicznego oraz zasad opisywania i interpretacji

wynikow badan genetycznych

C3. Poznanie i wykorzystanie w praktyce umiejetnosci okre$lenia wskazan do wykonania poszczegéinych
badan genetycznych w diagnostyce pre- i postnatalnej.
C4. Opanowanie umiejetnoéci prowadzenia wywiadu, badania i udzielania porad genetycznych




%@ g
UNIWERSYTET MEDYCZNY
IM. P1ASTOW SLASKICH WE WROCLAWIU

Zatacznik nr 5
do Uchwaly Senatu Uniwersytetu Medycznego
we Wroctawiu nr 1630
z dnia 30 marca 2016 .

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

genetycznym

C6. Umiejetnoé¢ postawienia rozpoznania choroby o podfoiu genetycznym i opracowania porady genetycznej,

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

Numer efektu

Numer efektu

Metody weryfikacji osiggniecia | Forma zajgé

ksztatcenia . Student, ktory zaticzy modut/przedmiot zamierzonych efektéw dydaktycznych
przedmiotowego l;_sztatcenla wie/umie/potrafi ksztatcenia {formujace i
lerunkowego podsumowujgce) ** wpisz symbol

Wi cwi zna podstawowe pojecia z | test, odpowiedz ustna, | WY
zakresu genetyki kolokwium, egzamin | CN

pisemny

w2 cw2 opisuje zjawiska sprzezenia i | test, odpowieds ustna, | WY
wspétdziatania genéw kolokwium, egzamin | CN

pisemny

W3 cw3 opisuje  prawidtowy kariotyp | test, odpowied? ustna, | WY
cztowieka oraz réine typy kolokwium, egzamin | CN .
determinacji pici pisemny

w4 cw4 opisuje budowe chromosoméw | test, odpowied: ustna, | WY
oraz molekularne podtoze | kolokwium, egzamin | CN
mutagenezy; pisemny

W5 CW5 zna zasady dziedziczenia rdinej | test, odpowieds ustna, | Wy
liczby cech, dziedziczenia cech kolokwium, egzamin | CN
ilosciowych, niezaleznego | pisemny
dziedziczenia cech oraz
dziedziczenia pozajadrowej
informacji genetycznej;

w6 cw7 opisuje aberracje autosoméw i | test, odpowiedZ ustna, | WY
heterosoméw bedace przyczyna kolokwium, egzamin | CN
choréb, w tym nowotworéw pisemny
onkogenezy;

W7 cws zna czynniki  wplywajace na | test, odpowieds ustna, | WY
pierwotng i wtérng réwnowage kolokwium, egzamin | CN
genetyczng populacii; pisemny -

ws Cws9 zna podstawy diagnostyki mutacji | test, odpowied? ustna, | WY
genowych i chromosomowych | kolokwium, egzamin | CN
odpowiedzialnych za choroby pisemny
dziedziczne oraz nabyte, w tym
nowotworowe;

Ul cul analizuje krzyz6wki genetyczne | test, odpowied: ustna, | CN
oraz rodowody cech i choréb | kolokwium, egzamin
cztowieka, a takie ocenia ryzyko pisemny
urodzenia sie dziecka z
aberracjami chromosomowymi;

U2 Cu2 identyfikuje wskazania do | test, odpowied? ustna, | CN
wykonania badari prenatalnych; kolokwium, egzamin

pisemny

u3 Ccu3 podejmuje decyzje o potrzebie | test, odpowied: ustna, | CN

wykonania badan
cytogenetycznych i
molekularnych:

kolokwium, egzamin
pisemny
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ua cua Wykonuje pomiary | test, odpowiedZ ustna, | CN
morfometryczne, analizuje | kolokwium, egzamin
morfogram i zapisuje kariotypy | pisemny
chordb;

us Cu5 szacuje ryzyko ujawnienia si¢ | test, odpowiedZ ustna, | CN
danej choroby u potomstwa w | kolokwium, egzamin
oparciu o predyspozycje pisemny
rodzinne i wplyw czynnikéw
$rodowiskowych

** WY - wyktfad; 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; zajecia
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 lokujag panstwa zajecia w dziatach: przekaz wiedzy, umiejetnosci
czy ksztattowanie postaw:

Wiedza: +++

Umiejetnosci +++

Kompetencje spoteczne: -

Naklad pracy studenta (bilans punktéw ECTS):

Forma naktadu pracy studenta Obcigzenie studenta (h)
(udziat w zajeciach, aktywnos$¢, przygotowanie itp.)

1. Godziny kontaktowe: 70

2. Czas pracy wlasnej studenta (samoksztalcenie): 109

Sumaryczne obcigzenie pracy studenta 179

Punkty ECTS za modul/przedmiotu 4

Uwagi

Tresé zanc': (prosz¢ wpisa¢ hastowo tematykg poszczegdlnych zajgé z podziatem na forme zajg¢¢ dydaktycznych, pamigtajac, aby
przektadata si¢ ona na zamierzone efekty ksztatcenia)

Wyktady (20 godzin, kazdy wyktad trwa 80 minut):

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

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

3. Autosomainie, dominujgco uwarunkowane zespoty dziedzicznej predyspozycji do nowotwordw.
Charakterystyka kliniczna, zasady rozpoznawania na podstawie analizy danych rodowodowo-klinicznych,
metody diagnostyczne, zasady poradnictwa genetycznego. Czesc |. Siatkéwczak, zespét Li-Fraumeni, zesp6t
Wilmsa.

4. Autosomalnie, dominujgco uwarunkowane zespoty dziedzicznej predyspozycji do nowotworow.
Charakterystyka kliniczna, zasady rozpoznawania na podstawie analizy danych rodowodowo-klinicznych,
metody diagnostyczne, zasady poradnictwa genetycznego. Czesc Il. 1ll. Dziedziczna polipowatosé
gruczolakowata, dziedziczny, niepolipowaty rak jelita grubego.

5. Autosomalnie, dominujgco uwarunkowane zespoly dziedzicznej predyspozycji do nowotwordéw.
Charakterystyka kliniczna, zasady rozpoznawania na podstawie analizy danych rodowodowo-klinicznych,
metody diagnostyczne, zasady poradnictwa genetycznego. Czesc lil. neurofibromatoza typu |,
neurofibromatoza typu ll, czerniak dziedziczny, zesp6t MEN1 i MEN2.

6. Zespoty niestabilnosci chromosomowej, dziedziczone autosomalnie recesywnie.

7. Mechanizm powstawania przerzutow. Implikacje kliniczne.

8. Molekularne podstawy procesu mutagenezy, kancerogenezy i twratogenezy. Podobieristwa i réznice.
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.
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10. Medycyna personalizowana jako podstawowy paradygmat opieki nad pacjentami w XXI wieku. Cz. II.
Znaczenie medycyny personalizowanej w onkologii. Oméwienie znaczenia medycyny personalizowanej w
diagnostyce, ustaleniu rokowania i leczeniu rakéw: mozgu, zotgdka 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.

14. Genetyczne aspekty choréb otepiennych.

15. Aspekty genetyczne i kliniczne choréb mitochondrialnych

Seminaria - nie dotyczy

Cwiczenia- 50 h

Organizacja ¢wiczeri. Zasady zaliczenia przedmiotu. definicja ,genetyki klinicznej” jako specjalnosci lekarskiej a
definicja ,genetyki” jako nauki podstawowej. Wspétpraca miedzy genetykiem klinicznym a diagnosta
laboratoryjnym. Zasady poradnictwa genetycznego. Definicja »Cchoroby rzadkiej” i zwigzek ze schorzeniami
uwarunkowanymi genetycznie. Przyktady choréb uwarunkowanych genetycznie w poszczegélnych
specjalnosciach lekarskich. Cele i zadania poradni genetycznej. Rejestr wad wrodzonych Poradnictwo
genetyczne: Schemat postepowania w przypadku podejrzenia genetycznie uwarunkowanych zaburzed w
okresie prenatalnym i postnatalnym. Wskazania do skierowania pacjenta do poradni genetycznej. Program
Badan Prenatalnych. Podstawowe badania stosowane w diagnostyce prenatalnej. Metody inwazyjne i
nieinwazyjne. Zasady kierowania do poradni genetycznej. Zakres dziatania poradni genetycznej: zespoty
dysmorficzne i zespoly wad wrodzonych, neurogenetyka ( choroby nerwowo-migsniowe, genetycznie
warunkowane ataksje, zespoly genetyczne przebiegajace z opéinieniem rozwoju psychoruchowego,
hipotonig/wiotkoscia, niepetnosprawnoscia intelektualna, zaburzeniami ze spektrum autyzmu, genetycznie
warunkowane padaczki, kanatopatie, leukodystrofie i inne genetycznie warunkowane choroby zwyrodnieniowe
uktadu nerwowego, genetycznie warunkowane otepienia, choroby skérno-nerwowe), choroby metaboliczne i
mitochondrialne ( zakres badari przesiewowych w Polsce, zab przemiany aminokwasoéw, kwasice organiczne,
hiperamonemie, zab przemiany cyklu mocznikowego, choroby spichrzeniowe, hemochromatoza, ch. Wilsona),
dysplazje kostne, choroby tkanki tacznej, poradnictwo prekoncepcyjne (w tym nieptodnos¢ i nawracajace
poronienia, diagnostyka preimplantacyjna i prenataina), zaburzenia réznicowania ptci, onkogenetyka, zespoty
dziedzicznych predyspozycji do nowotworéw, mutacje somatyczne a terapia spersonalizowana. Elementy
oceny klinicznej w poradni genetycznej: wywiad rodzinny, zasady konstruowania rodowodu i symbole, wywiad:
prenatalny, okofoporodowy, wczesnodziecigcy, badania dodatkowe: np. biochemiczne, obrazowe,
endoskopowe, EMG/ENG/EEG, mikrobiologiczne, immunologiczne, badanie nasienia etc., badanie fizykalne:
sposoby oceny cech dysmorficznych (subiektywne i obiektywne — w tym pomiary antropometryczne i siatki
centylowe), dokumentacja fotograficzna (przyktady zdjeé: en face, profil, sylwetka, dfonie, stopy), diagnostyka
réznicowa, bazy danych (OMIM, genereviews, Face2Gene, LMD) |, wybér diagnostyki genetycznej
(cytogenetyczne/molekularne - rozdzielczo$é badar) lub decyzja o odstapieniu od diagnostyki genetycznej.
Porada genetyczna: rozpoznanie lub podejrzenie (potwierdzone molekularnie/cytogenetycznie lub na
podstawie kryteriéw badz cech klinicznych), obraz kliniczny i prognoza co do dalszego przebiegu (zmiana letalna
lub nie, wptyw na dtugos$¢ zycia, wptyw na sprawnos¢ intelektualng i fizyczng), mozliwosci prawne co do
zakoriczenia/kontynuacji ciazy/leczenia prenatalnego, mozliwosci profilaktyki (dieta, operacje prewencyjne,
profilaktyczne badania obrazowe i endoskopowe, leczenie celowane w onkologii), mozliwosci leczenia
przyczynowego oraz objawowego, wspomaganie rozwoju i rehabilitacja, wskazéwki dla lekarzy specjalistéw,
tryb dziedziczenia schorzenia i ryzyko jego powtérzenia sie w rodzinie, ewentualne wskazanie do wykonania
badari genetycznych u krewnych. Zasady sporzadzania porady genetycznej. Jak informowac pacjenta i cztonkéw
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@ rodziny o wyniku badania genetycznego. Podstawowe dylematy etyczne i moralne poradnictwa
genetycznego. Zasada nie dyrektywnosci poradnictwa genetycznego. Definicje: cecha dysmorficzna,
nazewnictwo cech dysmorficznych, wada wrodzona, malformacja, deformacja, dysrupcja, dysplazja, zespdt,
sekwencja, kompleks, asocjacja, wada letalna, niedyrektywnoé¢, choroby nerwowo-miesniowe, ataksja,
hipotonia, leukodystrofia, choroby skérno-nerwowe (fakomatozy), choroby metaboliczne, choroby
mitochondrialne, choroby spichrzeniowe, enzymetyczna terapia zastepcza (ERT), dysplazje kostne, choroby
tkanki facznej, poradnictwo prekoncepcyjne, preimplantacyjne, prenatalne, nieptodnoéé, zaburzenia
réznicowania ptci (DSD), dziedziczna predyspozycja do nowotworéw. Choroby: zesp6t pasm owodniowych,
kompleks regresji kaudalnej, sekwencja Pierra Robin, sekwencja Potter (matowodzia), asocjacja VACTERL,
zespot CHARGE, FAS, wady dysraficzne, rozszczep wargi i podniebienia, asocjacja Polanda. 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, komérki trofoblastu, amniocyty). Polimorfizm chromosoméw,
aberracje strukturalne chromosoméw, nosicielstwo aberracji zrownowazonych, aberracje niezrdwnowazone.
Podstawy dysmorfologii: Cechy dysmorficzne, mechanizm i etiologia powstawania wad rozwojowych,
postawienie rozpoznania zespotu wad wrodzonych, Przyczyny genetyczne i $érodowiskowe wad wrodzonych.
»Facial gestalt”- przyktady, Ptéd/dziecko z nietypowymi cechami dysmorficznymi. Algorytmy postepowania
diagnostycznego — przyktady, kiedy zastosowaé poszczegéine techniki badan genetycznych. Pojecia: dysrupcja,
malformacja, deformacja, dysplazja. Sekwencje wad (Potter i Robina). Zespoty. Kompleksy. Asocjacje
(przykiady). Najczesciej wystepujace aberracje autosoméw (trisomia 13, 18, 21). Pojecia: trisomia, trisomia
czgSciowa, nondysjunkcja, monosomia, aneuploidia, poliploidia, trisomia translokacyjna, mozaikowatoéé,
chimeryzm. Podstawy cytogenetyczne, zapis, korelacja genotyp-fenotyp, przebieg kliniczny. Poradnictwo
genetyczne w schorzeniach wywotanych liczbowymi aberracjami chromosoméw. Ryzyko teoretyczne i
empiryczne. Porada genetyczna - zasady dalszego postepowania diagnostycznego, ocena ryzyka powtérzenia
sig schorzenia u matki probanda i innych cztonkéw rodziny. Diagnostyka prenatalna - ogblne zasady kierowania.
Mozaicyzm — przyktady (z.Pallistera i Kiliana, hipomelanoza ito). Poliploidie - triploidia (diagnostyka prenatalna,
rokowanie, ryzyko powtérzenia). Diagnostyka prenatalna liczbowych zaburzer chromosoméw. Cytogenetyka
molekularna. Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ. Rodzaje sond. Poréwnawcza hybrydyzacja genoméw.

Mikromacierze. MLPA jako technika molekularna stosowana w diagnostyce aberracji chromosomowych. QF-
1 PCRw diagnostyce aneuploidii chromosomowych. Rodzaje aberracji strukturalnych (delecja, inwersja, insercja,
izochromosom, duplikacja, translokacja zréwnowazona i niezréwnowazona). Mikroaberracja, imprinting
genomowy, metylacja DNA. Mozliwosci diagnostyczne — badanie cytogenetyczne, cytogenetyka molekularna
(FISH), badania molekularne (test metylacji), bezposrednie badanie mutacji genowych. Jednostki chorobowe:
zesp6t Wolfa-Hirschhorna, Pradera-Willego, Millera-Diekera, cri-du-chat, zespét Angelmana, diGeorga, zesp6t
Williamsa, zespdt Beckwitha Wiedemanna, zespét Silvera i Russella, zespSt Smith i Magenis. Poradnictwo
genetyczne w schorzeniach wywotanych strukturalnymi aberracjami chromosoméw. Poradnictwo i diagnostyka
prenatalna w przypadku strukturalnych zaburzert chromosoméw. Poradnictwo genetyczne w schorzeniach
wywotanych liczbowymi aberracjami chromosoméw ptci. Zespoty zaburzen liczbowych i strukturalnych
chromosoméw ptciowych. Zaburzenia uwarunkowane aberracjami chromosowymi (zespét Turnera, zespét
Klinefeltera). Inne zespoly (meiczyzni XX, XYY, kobiety XXX). Pojecia hipogonadyzmu hiper- i
hipogonadotropowego. Niskorostos¢ — algorytm postepowania, diagnostyka réznicowa. Zaburzenia ptodnosci.
Diagnostyka przedimplantacyjna. Wywiad ginekologiczny i genetyczny. Czynniki obcigzajgce wywiad rodzinny.
Rola badan sekcyjnych i materiatu z poronieA samoistnych. Nieptodnoé¢ meska. Badanie nasienia. Mapa
delecyjna chromosomu Y. Badania cytogenetyczne, mutacje CFTR, badanie czynnika Il i V (mutacja Leiden).
Poradnictwo i diagnostyka prenataina w przypadku aberracji chromosoméw ptciowych. Metody biologii
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molekularnej w diagnostyce genetycznej — mozliwosci i ograniczenia. PCR | jego warianty, analiza fragmentéw,
QF-PCR, Real-Time-PCR, PCR-RFLP(enzymy restrykcyjne), ASA-PCRelektroforeza zelowa i
kapilarna, Southernblotting. Test metylacyjny. Sekwencjonowanie. Minisekwencjonowanie  (SNaPshot).
Sekwencjonowanie nowej generacji (NGS). Interpretacja wynikéw badan molekularnych. Rodzaje dziedziczenia
AD, AR, XR,XD, mitochondrialne, wieloczynnikowe. Zmiany somatyczne a zmiany germinalne -znaczenie. Zmiany
epigenetyczne. Ocena znaczenia zmiany zapisu DNA lub struktury chromosomu- patogenne. potencjalnie
patogenne, niepatogenne, polimorfizm. Zasady dziedziczenia cech. zmiennoé¢ genetyczna w populacji i jej
przyczyn. Odrebnoéci populacyjne — Tay-Sachs, anemia sierpowatokrwinkowa, fenyloketonuria,
mukowiscydoza. Pojecia: ekspresja, penetracja, plejotropizm, mozaikowato$¢ somatyczna i terminalna,
homozygotyzm, heterozygotyzm. Znaczenia pojecia heterogennosci allelicznej i nieallelicznej. Porada
genetyczna - ocena ryzyka wystgpienia choroby u kolejnego dziecka w rodzinie. Dziedziczenie niemendlowskie.
Mutacja dynamiczna. Zjawisko antycypacji. Poradnictwo genetyczne — problem badan u oséb dorostych w
stadium przedobjawowym. Jednostki chorobowe: achondroplazja, zesp6t Marfana, osteogenesis imperfecta,
nerwiakowtékniakowatoéé, rodzinna hipercholesterolemia, choroba Huntingtona, zespét wielotorbielowatych
nerek, dysplazje kostne (tanatoforyczna, kampomeliczna). Poradnictwo genetyczne w schorzeniach
dziedziczonych autosomalnie recesywnie: Cechy charakterystyczne dziedziczenia cech autosomalnych
recesywnych. Nosicielstwo i rola pokrewiefistwa. Efekt zatozyciela. Porada genetyczna — obliczanie ryzyka
powtdrzenia sie choroby w rodzinie. Diagnostyka prenatalna. Jednostki chorobowe: mukowiscydoza, choroby
metaboliczne (fenyloketonuria, albinizm, alkaptonuria), mukowiscydoza, rdzeniowy zanik miesni,
hemochromatoza, choroba Wilsona, mukopolisacharydozy (1, Il, 1ll, V1), SLO (zesp6t Smitha, Lemliego i Opitza).
Poradnictwo i diagnostyka prenatalna w przypadku podejrzenia choroby monogenowej u ptodu. Badania
molekularne w nowotworach. Badania niestabilnosci genetycznej. Badania wrazliwosci na zwiazki mutagenne:
SCE, CA, MN (Anemia Fanconiego, Z. Blooma, Z. Nijmegen, Ataxia teleangiectasia). Badania nowotwordw:
niestabilno$¢ chromosomowa (CIN), niestabilnos¢ mikrosatelitarna MSI, niestabilno$c alleliczna LOH,
niestabilno$¢ metylacyjna/epigenetyczna. Badania molekularne w nowotworach. Badania genéw: BRCAL,
BRCA2, MSH2, MLH1, kras, BRAF, HER2, NF1, Rb1, APC, NBN i innych.Genetyczne podstawy nowotwordow
(onkogeny, geny supresorowe i mutatorowe). Wywiad rodzinny, rodowéd — nowotwory sporadyczne,
dziedziczne i rodzinne. Kryteria klasyfikacji. Wskazania do badan genetycznych. Mozliwosci diagnostyczne.
Interpretacja wynikéw badari molekularnych. Aspekty etyczne i prawne badan DNA. Profilaktyka nowotworéw
i zalecenia dla pacjentéw, u ktérych stwierdzono nowotwor | mutacje, dla pacjentek z mutacja ale bez zmian
nowotworowych, dla pacjentek bez mutacji i zmian nowotworowych w rodzinach z agregacjg nowotworéw.
Rak piersi i jajnika. Rak piersi. HNPCC. MEN. Retinoblastoma. Inne rzadkie nowotwory dziedziczne: Ataksja —
teleangiektazja. Rodzinna polipowatos¢ gruczolakowata - FAP . e Zespét Li-Fraumeni. Zespét mnogiej
gruczolakowatoéci wewnatrzwydzielniczej - MEN 1. Neurofibromatoza typu | (choroba von Recklinghausena) i
typu Il. Retinoblastoma (siatkéwczak) Guz Wilmsa. Choroba von Hippla-Lindaua. Dziedziczny rak zotgdka.
Dziedziczny rak trzustki. Przewlekta biataczka szpikowa. Nowotwory sporadyczne. Analiza rodowodowo-
kliniczna w rodzinach z obcigzeniem nowotworowym. Rodowody z zespotami predyspozycji do nowotwordow.
Mutacje somatyczne. Zespoty niestabilnosci chromosomowej. Mozliwosci diagnostyczne w onkogenetyce.

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, zespét kruchego chromosomu X, krzywica niezalezna od witaminy D, dystrofia
mieéniowa typu Duchenne’a i Beckera, zespét Retta, Slepota barw. Rola chromosomu X i Y w procesie
determinacji ptci. Podziat zaburzer réznicowania ptci (DSD — disorders of sexual development). Zaburzenia
wygladu zewnetrznych narzadéw piciowych w okresie noworodkowym. Znaczenie wczesnego rozpoznania w
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mtalenia kolejnych etapdw postepowania diagnostycznego i leczenia jakie objawy kliniczne zespolow
zaburzen roznicowania plci bedziemy diagnozowac w okresie pokwitania obraz kliniczny obejmujacy:
pierwotny/wtorny brak miesigczki, brak/skape owlosienie plciowe, brak rozwoju piersi, nieprawidlowa
dystrubucja tkanki tluszczowej, niedorozwoj zewnetrznych narzadow plciowych, ocena gonad i struktur
wywodzacych sie z przewodow Mullera i Wolffa w obrazie USG/MRI. Analiza przebiegu zespolow czystej
dysgenezji gonad, zespolu Turnera i Klinefeltera, zespolu niewrazliwosci na androgeny oraz niedoboru 5-alfa
reduktazy, zespol Kalmanna. Rozpoznanie zaburzen funkcji ukladu rozrodczego w okresie pokwitaniowym i
popokwitaniowym .Przebieg procesu determinacji i roznicowania plci. Rola genu SRY, SOX, testosteronu,
estrogenow, b5-alfa reduktazy i AMH. Znajomosc elementow osi podwzgorzowo-przysadkowo-
jajnikowej/nadnerczowej-umiejetnosc interpretacji wynikow badan hormonow przysadkowych, gonadalnych i
nadnerczowych. Zjawisko nondysjunkcji chromosomow jako przyczyna zespolow Turnera, Klinefeltera, 47, XXX
i 47, XYY. Schematy postepowania w zaburzeniach determinacji ptci. Pojecia: Hermafrodytyzm,Transeksualizm.
Dziedziczenie wieloczynnikowe. Teratogeneza._Model progowy dziedziczenia wieloczynnikowego. Rodzaje i
mechanizmy powstawania wad wrodzonych. Teratogeneneza: czynniki infekcyjne (rézyczka, toksoplazmoza,
kita, cytomegalia, wiatrowka, opryszczka), czynniki chemiczne (leki, alkohol, narkotyki), czynniki fizyczne
(promieniowanie jonizujgce, temperatura). Zaburzenia metaboliczne u matki (cukrzyca, fenyloketonuria,
nadmiar androgenéw). Wrodzone wady serca, rozszczep wargi i podniebienia, choroby psychiczne, cukrzyca,
wady dysraficzne, wrodzone zwichniecie stawdéw biodrowych, stopa korisko-szpotawa). Diagostyka prenatalna:
Cel diagnostyki prenatalnej. Konstytucyjne prawo do ochrony Zycia, takze w okresie prenatalnym. Ocena relacji
:zarodek — pacjent, ptéd — pacjent. Embriologia — kiedy powstajg wady poszczegélnych uktadéw, narzagdow.
Czas pojawienia sie objawéw. Testy prenataine przesiewowe/ testy prenatalne diagnostyczne — réznica. Testy
przesiewowe: USG + test biochemiczny (test przesiewowy | trymestru), wolne DNA ptodu, inne testy —
mozliwosci i ograniczenia, zasady wykonywania. Testy diagnostyczne — moiliwosci, ograniczenia, rézne sposoby
pobrania materiatu do badan (badanie kosmdéwki, amniopunkcja, kordocenteza), powiktania. Program badan
prenatalnych — sposéb kierowania, etapy, mozliwosci, ograniczenia. Obumarcie wewngatrzmaciczne cigzy na
réznym jej etapie — badania genetyczne, patomorfologiczna ocena (sekcja, matg sekcja), ocena po urodzeniu
(babygram i ocena dysmorfologiczna). Opisy schematéw postepowania (podejrzenie aberracji
chromosomowej, obrzek ptodu, podejrzenie dysplazji kostnej, mnogie wady w USG — podejrzenie zespotu,
m mnogie wady niecharakterystyczne, brak decyzji o diagnostyce prenatalnej/dyskwalifikacja z badan — ocena
dziecka po urodzeniu). Wskazania (wzgledne i bezwzgledne) do badan prenatalnych inwazyjnych. Poradnictwo
prenatalne (zasada niedyrektywnosci). Standard opieki w przypadkach kontynuacji cigzy z rozpoznang patologia
u ptodu. Terminacja cigzy. Zaptodnienie pozaustrojowe. Diagnostyka przedimplantacyjna. Zagadnienia etyczne
w genetyce. Algorytmy postepowania 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 ptodéw, dzieci, dorostych. Narzedzia oceny rozwoju
fizycznego: kamienie milowe rozwoju dziecka, siatki centylowe, wskazniki proporcji, wiek biologiczny i jego
sktadowe, skala Tannera. Algorytm postepowania diagnostycznego w przypadku nieprawidtowego rozwoju
fizycznego: brak  przyrostu masy ciata, nadmierna masa ciata, matoglowie/wielkogtowie,
niskorostosé/nadmierny wzrost, nieprawidtowy chéd, przyspieszone/opdznione dojrzewanie ptciowe. Algorytm
postepowania przy podejrzeniu niepetnosprawnosci intelektualnej i autyzmu.

Inne

Literatura podstawowa: (wymieni¢ wg istotnosci, nie wigcej niz 3 pozycje)
1. Genetyka cztowieka. Rozwigzywanie probleméw medycznych. Bruce R. Korf. PWN Warszawa 2003.
Przektad pod redakcja A Pawlaka.
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2.Genetyka Medyczna —lynn B. Jorde, Johan C. Carey, Michael J. Bamshad, Pod redakcjg B. Katuzewskiego
Warszawa 2010/2013

3. Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej pod redakcjg J. Bala. PWN Warszawa 2008
Podreczniki uzupetniajace:

1. Dziecko z zespotem wad wrodzonych. Diagnostyka dysmorfologiczna. L. Korniszewski. PZWL 2005.

2. Kompendium Pediatrii Praktycznej pod red. A.Jankowskiego. Cornetis 2010

3. Onkogenetyka - Skrypt dla studentéw pod red. A.Stembalskiej, K. Pesz i MM.Sgsiadek Wyd. Uniwersytet
Medyczny we Wroctawiu 2015

Wymagania dotyczgce pomocy dydaktycznych: (np. laboratorium, rzutnik multimedialny, inne...)
Rzutniki multimedialne, laptopy, wskazniki, tablice

Warunki wstepne: (minimalne warunki, jakie powinien student spetni¢ przed przystapieniem do
modutu/przedmiotu)
Znajomos¢ podstaw genetyki ogolnej i molekularnej oraz zasad dziedziczenia

Warunki uzyskania zaliczenia przedmiotu: (okresli¢ forme i warunki zaliczenia zaje¢ wchodzacych w zakres
modutu/przedmiotu, zasady dopuszczenia do egzaminu koricowego teoretycznego i/lub praktycznego, jego forme
oraz wymagania jakie student powinien spefni¢ by go zda¢, a takze kryteria na poszczegdine oceny)

Forma zaliczeri: Kolokwia pisemne, odpowiedzi ustne, krétkie ustrukturyzowane pytania, zadania problemowe,
studium przypadku, test. Warunkiem zaliczenia ¢éwiczen jest zaliczenie ¢wiczedn i 100% obecnodci na
¢wiczeniach. Mozliwos¢ odrobienia ¢wiczen w tygodniu odrébkowym istnieje tylko w przypadku opuszczenia
ponizej 30% ¢wiczerl.

Ocena: Kryteria oceny: (tylko dia przedmiotéw/modutéw koriczacych sie egzaminem, )

Bardzo dobra >93 % prawidtowych odpowiedzi testowych

(5,0 il =
Ponad dobra 85-92 % prawidtowych odpowiedzi testowych

(4,5)

Dobra 77-84 % prawidtowych odpowiedzi testowych

(4,0) _

Dos¢ dobra 69-76 % prawidtowych testowych

(3,5)
Dostateczna 62-68 % prawidtowych odpowiedzi testowych

(3,0)

Nav;va Jednos:tkl Katedra i Zaktad Genetyki Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu
prowadzgcej przedmiot:
Adres jednostki ul. Marcinkowskiego 1, 50-368 Wroctaw

Nr telefonu | 717841256

E-mail | ryszard.slezak@umed.wroc.pl

Osoba odpowiedzialna |, o 4 11 \Maria Sasiadek
za przedmiot:

Nr telefonu | 1255,

E-mail | maria.sasiadek@umed.wroc.pl

. ., Forma
Wykaz 0séb prowadzqcych stopien/tytut naukowy driedzina naukowa Wykonywany prowadzenia
poszczegolne zajecia: lub zawodowy zawdd sajet

prof. dr hab. n.

Maria Sasiadek | od genetyka kliniczna genetyk kliniczny |wykiady

Ryszard Slezak dr n. med genetyka kliniczna genetyk kliniczny |éwiczenia
Agnieszka Stembalska dr n. med. genetyka kliniczna genetyk kliniczny [éwiczenia
Karolina Pesz dr n. med. genetyka kliniczna genetyk kliniczny |[éwiczenia

Btazej Misiak dr hab. n. med genetyka kliniczna genetyk kliniczny |éwiczenia
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Izabela Laczmanska dr hab. n. med. genetyka kliniczna genetyk medyczny  [éwiczenia
Pawet Karpinski dr n. med. genetyka kliniczna genetyk medyczny |[Cwiczenia |
Anna Doraczyfiska -Kowalik |lek. med. genetyka kliniczna genetyk kliniczny  [éwiczenia |
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