KARTA PRZEDMIOTU (sylabus)

2 ECTS

Nazwa przedmiotu: GENETYKA kod ECTS

S/APIEL-O-GEN_I

Kierunek studiéw: Pielegniarstwo Profil: praktyczny

Semestr studiéw: | Sciezka ksztatcenia: -

Forma studiéw: studia stacjonarne/ studia

niestacjonarne Stopien: studia | stopnia

Status przedmiotu: obligatoryjny Jezyk wyktadowy: polski

Formy weryfikacji osiggnie¢ studenta: zaliczenie

Grupa zajec: A. Nauki podstawowe na ocene

Forma zaje¢: Sposob realizacji zaje¢:

wyktad sala dydaktyczna

seminarium sala dydaktyczna

Metody nauczania: wykfad z prezentacjg multimedialng, burza mézgdw, klasyczna metoda
problemowa, uczenie sie przez odkrywanie, praca w parach

Catkowity naktad pracy studenta potrzebny do osiggniecia efektéw uczenia sie w godzinach oraz
punktach ECTS:

Ogotem S/INS
50 h 2 ECTS
- w tym liczba punktéw ECTS za godziny kontaktowe
z bezposrednim udziatem nauczyciela akademickiego lub innej osoby 1,6 ECTS

prowadzacej zajecia

- w tym liczba punktéw ECTS za godziny realizowane w formie
samodzielnej pracy studenta

- w tym liczba punktéw ECTS za godziny kontaktowe ksztattujgce
umiejetno$ci praktyczne studenta

0,4 ECTS

0 ECTS

Cele i zatozenia przedmiotu:

1. Zapoznanie studenta ze stanem wiedzy i osiggnieciami z zakresu genetyki klinicznej i
molekularnej.

2. Nabycie przez studenta niezbednej wiedzy i umiejetnosci pozwalajgcej w dalszym toku nauki na
ocene wplywu zarowno czynnikow genetycznych, jak i Srodowiskowych na patogeneze chordb
uwarunkowanych monogenowo, wieloczynnikowo, aberracji chromosomowych oraz blokéw
metabolicznych.

3. Omdwienie podstaw poradnictwa i opieki genetycznej w kraju.

Wymagania wstepne:
1. Wiedza z zakresu biologii (nauki o cztowieku) na poziomie szkoty $redniej.

Wymagania formalne/ podstawa do uzyskania pozytywnej oceny koncowej:
a) Dotyczy wyktadu: P4 — zaliczenie na ocene — test jednokrotnego wyboru sktadajgcy sie z 40 pytan (kazda prawidfowa
odpowiedz to +1 pkt);

b) Dotyczy seminarium: Warunkiem uzyskania pozytywnej oceny jest 100% frekwencja. Dopuszcza sie mozliwosé
usprawiedliwienia nieobecnos$ci na podstawie zaswiadczenia lekarskiego, ktore nalezy przedfozy¢ do osoby
odpowiedzialnej za przedmiot w ciggu 7 dni od dnia wystapienia nieobecnosci.

W ramach nieobecno$ci nieusprawiedliwionych nalezy: odrobi¢ dang jednostke zaje¢ z inng grupg seminaryjng (o ile
Jest to mozliwe) lub samodzielnie naby¢ efekty uczenia sie, ktore beda indywidualnie weryfikowane przez
prowadzgcego.

F5 + F6 —w ramach seminariow ocenie podlega aktywnos¢ studenta, co przekiada sie réwniez na poprawnos¢
realizowanych ¢wiczen (w tym obliczen) oraz rzetelno$c udzielanych odpowiedzi na zadane przez prowadzgcego
pytania — ostatecznie ocena z seminariow stanowi $rednig ocen zdobytych w czasie semestru (P3)




Tresci programowe dla | semestru nauki:

W - wyktad:

Wprowadzenie do genetyki: Budowa i wtasciwosci kwasow nukleinowych. Budowa chromosomdw i chromatyny.
Cykl komdrkowy. Mitoza, mejoza. Znaczenie tych procesdw dla funkcjonowania organizmu cztowieka.

Genom czlowieka. Organizacja genomu cztowieka. Regulacja ekspresji gendw. Rekombinacje i mutacje. DNA
mitochondrialne: budowa, sposob dziedziczenia, mutacje.

Epigenetyczna regulacja ekspresji gendw. Zwigzek pomiedzy zaburzeniami epigenomu a wybranymi chorobami
cztowieka.

Genetyka nowotwordw: mutacja somatyczna, protoonkogeny, onkogeny i geny supresorowe, podstawy systemu
napraw DNA. Nowotwory dziedziczne.

Podstawy genetyki klasycznej cztowieka: dziedziczenie autosomalne i sprzezone z picig, dominujgce i recesywne.
Uwarunkowania genetyczne grup krwi cztowieka oraz konfliktu serologicznego w uktadzie Rh.

Farmakogenetyka i nutrigenomika.

Techniki molekularne stosowane w diagnostyce medycznej. DNA i RNA jako materiat diagnostyczny. Pobieranie
probek do izolacji kwasoéw nukleinowych, ich przechowywanie i transport.

Przyszto$¢ genetyki medycznej — terapie genowe i CAR-T. Genetyka i medycyna spersonalizowana.

S — seminaria:

Charakterystyka wybranych choréb jednogenowych. Cwiczenia z podstaw analizy rodowodu i krzyzéwek
genetycznych.

Dziedziczenie wieloczynnikowe wybranych chordb i cech cztowieka. Interakcje pomiedzy genami a $rodowiskiem.

Determinacja i zréznicowanie pfci cztowieka: zaburzenia rozwoju pfci (DSD — disorders in sexual development),
genetyczne uwarunkowania zaburzen — aberracje chromosomdw pfciowych, mutacje jednogenowe.

Charakterystyka choréb spowodowanych liczbowymi i strukturalnymi aberracjiami chromosomdw. Wybrane
elementy cytogenetyki klinicznej.

Diagnostyka prenatalna i postnatalna. Testy genetyczne i badania przesiewowe. Analiza molekularna DNA. Rozwdj
diagnostyki molekularnej i zwigzane z tym wyzwania.

Dysmorfologia, podstawy oceny fenotypu, opis konsultacji genetycznych. Praktyczne rozpoznawanie chorob
genetycznych na podstawie obrazu klinicznego i wynikéw badari genetycznych — wybrane przyktady.

Zasady postepowania z pacjentem chorym na chorobe genetyczng. Poradnictwo genetyczne w Polsce.

Problemy etyczne, prawne i spoteczne w genetyce cztowieka.

Macierz efektow uczenia sie dla przedmiotu w odniesieniu do metod weryfikacji zamierzonych
efektéw uczenia sie oraz szczegétowych efektéw uczenia si¢ wiasciwych dla kierunku

Nr Student, ktéry zaliczyt przedmiot: Kod efektu dla Sposob weryfikacji efektu

efektu kierunku studiow uczenia sie
Efekt uczenia si¢ — WIEDZA — zna i rozumie:

01 budowe chromosoméw i molekularne podtoze | AW11* F5, F6, P4
mutagenezy.

02 mechanizmy i zasady dziedziczenia, w tym | AW12* F5, F6, P4
réwniez  genetyczne i  Srodowiskowe
uwarunkowanie cech cztowieka.

03 uwarunkowania genetyczne grup  krwi | AW09* F5, F6, P4
czlowieka oraz konfliktu serologicznego w
uktadzie Rh.

04 problematyke  choréb  uwarunkowanych | A.W10* (1.2*%) F5, F6, P4

genetycznie, w tym =zasady organizacji
poradnictwa genetycznego w Polsce. .
Efekt uczenia sie — UMIEJETNOSCI - potrafi:

05 szacowa¢ ryzyko ujawnienia sie¢ danej | A.UO03* F5, F6
choroby w oparciu o zasady dziedziczenia i
wptyw czynnikdw srodowiskowych.

06 wykorzystywac uwarunkowania  choréb | A.U04* F5, F6
genetycznych w profilaktyce choréb.

Efekt uczenia sie - KOMPETENCJE - jest gotow do:
07 dostrzegania i rozpoznawania wiasnych | 3.7** F5, F6

ograniczen w zakresie wiedzy, umiejetnosci i
kompetencji spotecznych oraz dokonywania
samooceny deficytéw i potrzeb edukacyjnych.

*Szczegotowe kierunkowe efekty uczenia sie zdefiniowane dla catego programu studiow na danym kierunku;
**Ogolne kierunkowe efekty uczenia sie zdefiniowane dla catego programu studiow na danym kierunku.




Kryteria oceny i formy weryfikacji efektow uczenia si¢

Kryteria oceny dla formy pisemnej:

bardzo dobry (5,0) bdb powyzej 91% poprawnych odpowiedzi
dobry plus (4,5) db plus 81 — 90% poprawnych odpowiedzi
dobry (4,0) db 71 — 80% poprawnych odpowiedzi
dostateczny plus (3,5) dst plus 66 — 70% poprawnych odpowiedzi
dostateczny (3,0) dst 60 — 65% poprawnych odpowiedzi
niedostateczny (2,0) ndst ponizej 60% poprawnych odpowiedzi

Kryteria oceny dla formy ustnej:

Zasbb wiadomosci/ zrozumienie pytania/ zrozumienie obszaru

tematycznego 0-5pkt
Aktualnos¢ wiedzy z zakresu poruszanego obszaru

0 — 5 pkt.
tematycznego
Zastosowanie prawidtowej terminologii, a takze stownictwa 0—3pkt
witasciwego dla przysztego zawodu prt.
Spoéjnos¢ konstrukeji wypowiedzi 03 pkt.

RAZEM: 16 pkt.

Skala ocen: 16 (bardzo dobry); 15 (dobry plus); 13-14 (dobry); 11-12 (dostateczny plus); 9-10 (dostateczny); <8
(niedostateczny).

Wykaz literatury podstawowej (wykorzystywana podczas zajec i studiowana samodzielnie przez studenta)
1. Bal J, Genetyka medyczna i molekularna, Warszawa 2017.
2. Bamshad M J, Carey J C, Jorde L B, Genetyka Medyczna, Wroctaw 2021.
3. Fletcher H, Hickey |, Genetyka. Krotkie wyktady, Warszawa 2021.

Wykaz literatury uzupetniajacej:
1. Drewa G, Ferenc T, Genetyka medyczna. Podrecznik dla studentéw, Wroctaw 2011.
2. Tobias E, Connor M, Ferguson-Smith M, Genetyka Medyczna, Warszawa 2013.
3. Jozwiak J, Biologia komorki. Podrecznik dla studentéw uczelni medycznych, Wroctaw 2020.
4. Chmurzynska A, Nutrigenomika, Warszawa 2022.

Dyscyplina wiodaca nauki o zdrowiu




