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Kod

Cele ksztatcenia dla przedmiotu

Zaznajomienie studentéw z technikami wykorzystywanymi w molekularnej diagnostyce genetycznej jakosciowej:
celowanej diagnostyce genetycznej, badaniach przesiewowych w kierunku mutacji genetycznych, badaniach
przesiewowych genomu. lloSciowe badania ekspresji genetyczne;.

Zaznajomienie studentéw z technikami wykorzystywanymi w molekularnych badaniach cytogenetycznych oraz
molekularnych badaniach genetycznych w onkologii.

Zapoznanie studentéw z standardami zapisu mutacji i zapisu zmian cytogenetycznych. Mutacje germinalne
i somatyczne. Korelacje genotypowo-fenotypowe i podstawowe modele dziedziczenia. Predyspozycja genetyczna
oraz oszacowanie ryzyka genetycznego choroby.

Reguty projektowania reakcji diagnostycznej na podstawie znajomosci ogdlnie dostepnych zasobdéw
internetowych. Rozréznienie typu sond molekularnych uzywanych do genotypowania, poréwnanie zalety i wady
sond degradowalnych, analizy punktu topnienia, hybrydyzacji sond oligonukleotydowych.

Narzedzia informatyczne do obrdbki plikéw z sekwencjonwania NGS (.sam, .bam., vcf). Anotacja zapisu genu oraz
sprawdzenie i wyjasnienie konsekwencje mutacji. Réznice miedzy technologiami sekwencjonowania nowe;j
generacji. Rozréznienie istotnych klinicznie mutacji od wariantéw polimorficznych. Interpretacja wyniku badania
prenatalnego uzyskanego technika NGS.

Efekty uczenia sie dla przedmiotu

Kierunkowe efekty

Efekty w zakresie Metody weryfikacji

uczenia sie

Wiedzy - Student zna i rozumie:

W1l podstawy biologii molekularnej, mechanizmy Oo.W3 test wielokrotnego
dziedziczenia i zaburzen genetycznych oaz podstawy wyboru, zaliczenie
inzynierii genetycznej

W2 zasady wykonywania badan laboratoryjnych przy 0.W5 projekt, sprawozdanie z
uzyciu metod manualnych i technik wykonania zadania, test
zautomatyzowanych oraz autoryzacji wynikéw wielokrotnego wyboru,

zaliczenie

Umiejetnosci - Student potrafi:

Ul korzystac z genetycznych baz danych, w tym E.U13 projekt, sprawozdanie z
internetowych, i wyszukiwa¢ potrzebne informacje wykonania zadania, test
za pomocg dostepnych narzedzi wielokrotnego wyboru,

zaliczenie

u2 zinterpretowad wyniki badan genetycznych E.U16 sprawozdanie z
molekularnych i cytogenetycznych oraz zapisac je, wykonania zadania, test
uzywajac obowigzujacej miedzynarodowej wielokrotnego wyboru
nomenklatury

u3 ustali¢ algorytm diagnostyczny i zaproponowacd E.U17 projekt, sprawozdanie z
badania genetyczne dla pacjentdéw poradni wykonania zadania, test
genetycznej wielokrotnego wyboru

Kompetencji spotecznych - Student jest gotéw do:

K1 formutowania wnioskéw z wiasnych pomiaréw lub 0.K7 projekt, test
obserwacji wielokrotnego wyboru

K2 korzystania z obiektywnych Zrédet informacji 0.K6 sprawozdanie z

wykonania zadania, test
wielokrotnego wyboru,
zaliczenie
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Kod Efekty w zakresie
K3 przestrzegania tajemnicy zawodowej i praw pacjenta
K4 wdrazania zasad kolezehstwa zawodowego

i wspotpracy w zespole specjalistéw, w tym

z przedstawicielami innych zawodéw medycznych,
takze w Srodowisku wielokulturowym

i wielonarodowos$ciowym

Kierunkowe efekty

uczenia sie

0.K5

0.K3

Bilans punktow ECTS

Rodzaje zaje¢ studenta

wyktad

seminarium

przygotowanie prezentacji multimedialnej
przygotowanie do egzaminu
przeprowadzenie badan literaturowych
uczestnictwo w egzaminie

analiza materiatu badawczego

taczny naktfad pracy studenta

Liczba godzin kontaktowych

Naktad pracy zwiazany z zajeciami o charakterze
praktycznym

* godzina (lekcyjna) oznacza 45 minut

Tresci programowe

Lp. Tresci programowe

1. Badanie ekspresji genéw. Techniki hybrydyzacyjna

Northern blot, ilosciowa reakcje odwrotnej transkrypcji
amplifikacji w czasie rzeczywistym (RT-PCR), techniki

hybrydyzacji mikromacierzowej. Zna zastosowania

jakosciowe i ilosciowe tych technik, z uwzglednieniem

diagnostyki mikrobiologiczne;j.
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Metody weryfikacji

projekt, sprawozdanie z
wykonania zadania, test
wielokrotnego wyboru

test wielokrotnego
wyboru

Srednia liczba godzin* przeznaczonych
na zrealizowane rodzaje zajec

15
30
10

10

Liczba godzin
77

Liczba godzin
45

Liczba godzin
6

Efekty uczenia sie dla | Formy prowadzenia
przedmiotu

zajec

W1, U1, U2, K1, K2 wyktad
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Efekty uczenia sie dla | Formy prowadzenia

Lp. Tresci programowe przedmiotu zajec

2. Celowana diagnostyka genetyczna, postawy technik W1, W2, U1, U2, K1, K2 wyktad
genotypowania opartych na reakcjach amplifikacji PCR
i trawienia restrykcyjnego, hybrydyzacji sond
oligonukleotydowych, wybiérczej amplifikacji
wariantéw genetycznych, genotypowania w reakcji
amplifikacji PCR czasu rzeczywistego.

3. Badania przesiewowe mutacji. Podstawowe techniki W2, U1, U2, K1, K2 wyktad
badania przesiewowego genu na podstawie
denaturujacej wysokosprawnej chromatografii
cieczowej oraz elektroforetycznej analizy konformacji
pojedynczej nici. Zasady multipleksowej, zaleznej od
ligacji amplifikacji sond genetycznych.

4. Badania genomowe. Technika sewencjonowania W2, U1, U2, K1, K2 wyktad
Sangera i jej warianty (minisekwencjonowanie,
genotypowanie przez wydtuzanie startera).
Technologie wykorzystywane w sekwencjonowaniu Il
generacji: przygotowanie biblioteki do
sekwencjonowania catego genomu, sekwencjonowania
eksomu lub wybranych paneli genowych. Zna réznice
miedzy metodami opartymi na
pyrosekwencjonowaniu, pomiarze protonéw i analizie
optycznej. Sekwencjonowanie pojedynczych nici DNA.

5. Podstawy metodologiczne barwieh chromosoméw W1, W2, U1, U2, K1, K2 wyktad
metafazowych oraz analizy chromosoméw
interfazowych technika fluorescencyjnej hybrydyzacji
in situ. Zapis zaburzeh chromosomowych. Pojecie
mutacji germinalnych i somatycznych. Najczestsze
geny i typy ich mutacji powodujace nowotwory
rodzinne. Najczestsze mutacje somatyczne w
podstawowych typach nowotworéw (rak ptuca, piersi,
trzustki, jelita grubego, biataczka szpikowa i chtoniaki).

6. Wyszukanie sekwencji badanych gendéw i W2, U1, K2, K3, K4 seminarium
zaprojektowanie reakcji amplifikacji. Analize wynikéw
w oparciu o wyznaczony cykl kwantyfikacji standardu
wewnetrznego i badanego transkryptu. Wybor i
projektowanie reakcji diagnostycznej na podstawie
znajomosci ogdlnie dostepnych zasobdéw
internetowych.

7. Narzedzia informatyczne do obrdbki plikéw z W2, U1, U3, K2, K3, K4 seminarium
sekwencjonwania NGS (.sam, .bam., vcf). Anotacja
zapisu genu oraz i wyjasnienie konsekwencje mutacji.
Zasoby internetowe i rozréznienie istotnych klinicznie
mutacje od wariantéw polimorficznych.

8. Graficzne przedstawienie rodowodu i zagadnienie W1, U1, U3, K3, K4 seminarium
predyspozycji genetycznej. Aktualne badania kliniczne
oraz programy lekowe dla spersonalizowanej terapii
nowotworowej i cele molekularne tych terapii.
Postepowanie diagnostyczne w przypadku rodzinnego
wystepowania nowotworu.

Informacje rozszerzone

Metody nauczania :

Analiza przypadkéw, Cwiczenia komputerowe, Dyskusja, Metoda problemowa, Metoda projektéw, Seminarium, Wyktad,
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Wyktad z prezentacjg multimedialng, Zajecia typu Problem Based Learning

Rodzaj zajec Formy zaliczenia Warunki zaliczenia przedmiotu

wyktad sprawozdanie z wykonania zadania, test Udziat w zajeciach. Zaliczenie testu
wielokrotnego wyboru wielokrotnego wyboru.

seminarium projekt, zaliczenie Przygotowanie i przedstawienie w czasie

seminarium wybranego procesu diagnostyki
molekularnej.

Literatura

Obowiazkowa

1. Solnica B. Diagnostyka Laboratoryjna, PZWL Warszawa 2017
2. Bal]. Genetyka medyczna i Molekularna. PWN Warszawa 2017

Dodatkowa

1. Lewandowska Ronnegren A. Techniki laboratoryjne w Biologii Molekularnej. MedPh, Wroctaw 2018
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Kierunkowe efekty uczenia sie

Kod

0.K3

0.K5
0.K6
0.K7

o.w3

0.W5

E.U13

E.U16

E.U17
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Tresé

Absolwent jest gotéw do wdrazania zasad kolezehstwa zawodowego i wspdtpracy w zespole specjalistéw, w tym z
przedstawicielami innych zawoddéw medycznych, takze w Srodowisku wielokulturowym i wielonarodowosciowym

Absolwent jest gotéw do przestrzegania tajemnicy zawodowej i praw pacjenta
Absolwent jest gotéw do korzystania z obiektywnych Zrédet informacji
Absolwent jest gotéw do formutowania wnioskéw z wtasnych pomiaréw lub obserwacji

Absolwent zna i rozumie podstawy biologii molekularnej, mechanizmy dziedziczenia i zaburzen genetycznych oraz
podstawy inzynierii genetycznej

Absolwent zna i rozumie zasady wykonywania badan laboratoryjnych przy uzyciu metod manualnych i technik
zautomatyzowanych oraz autoryzacji wynikéw

Absolwent potrafi korzysta¢ z genetycznych baz danych, w tym internetowych, i wyszukiwaé potrzebne informacje
za pomocg dostepnych narzedzi

Absolwent potrafi zinterpretowa¢ wyniki badah genetycznych molekularnych i cytogenetycznych oraz zapisad je,
uzywajgc obowigzujacej miedzynarodowej nomenklatury

Absolwent potrafi ustali¢ algorytm diagnostyczny i zaproponowad badania genetyczne dla pacjentéw poradni
genetycznej
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