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Nazwa Genetyczne podfoze chordb dziedzicznych

Nazwa w j. ang. The genetic basis of diseases
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Opis kursu (cele ksztatcenia)

Przedstawienie metod badan cytogenetycznych. Oméwienie technik hodowli
komorkowych. Charakterystyka metod analizy chromosoméw. Przedstawienie istoty
diagnostyki cytogenetycznej. Oméwienie skutkow klinicznych aberracji
chromosomowych. Przedstawienie wskazan do analizy kariotypu. Charakterystyka
zaburzen rdéznicowania sie pici u cziowieka. Pte¢ i sport. Omodwienie diagnostyki
molekularnej choréb genetycznych. Przedstawienie mozliwosci prognozowania i leczenia
choréb genetycznie uwarunkowanych.

Warunki wstepne

Opisuje mechanizmy molekularne przeptywu informacji genetycznej i
Wiedza regulacji jej ekspresji. Objasnia reguty dziedziczenia postugujgc sie
opisem molekularnym i genetycznym.

Umiejetnosci

Kursy Genetyka; Biologia komorki



Efekty ksztatcenia

Wiedza

Umiejetnosci

Kompetencje
spoteczne

Efekt ksztatcenia dla kursu

W01 Charakteryzuje metody badan
cytogenetycznych.

W02 Opisuje techniki hodowli komdrkowych.
W03 Charakteryzuje metody analizy
chromosomow.

W04 Zna wskazania do analizy kariotypu.

W05 Charakteryzuje zaburzenia réznicowania
sie pfci u cztowieka.

W06 Charakteryzuje metody diagnostyki
molekularnej choréb genetycznych.

W07 Przedstawia mozliwosci prognozowania i

leczenia chordb genetycznie uwarunkowanych.

Efekt ksztatcenia dla kursu

U01 Wykorzystuje zdobytg wiedze
specjalistyczng do interpretacji molekularnego
podtoza choréb genetycznych cztowieka

U02 Wykorzystuje zdobytg wiedze do
wnioskowania.

Efekt ksztatcenia dla kursu

K01 Ma swiadomos¢ korzystania z uznanych
zrodet informacji naukowe;j

Odniesienie do
efektow
kierunkowych
WO01; K_WO05,
K_W14

WO01; K_WO0S5,
K_W14

WO01; K_WO05,
K_W14

WO01; K_WO05
WO01; K_WO05
WO01; K_WO0S5,
K_W14

WO01; K W11

Odniesienie do
efektow
kierunkowych

U01; K_UO05

u02; K_U05

Odniesienie do
efektow
kierunkowych
K01; K_KO01



Forma zajec

Liczba godzin

Organizacja

Wyktad
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Opis metod prowadzenia zaje¢

Wyktad z prezentacjg multimedialng z elementami dyskusii.

Formy sprawdzania efektéw ksztatcenia

wo1
W02
W03
W04
W05
W06
WO7

uo1
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Referat

Praca
pisemna

Cwiczenia w grupach

(esei)
Egzamin
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pisemny

X[ X X |X X X X X X

Inne



Ocena koncowa obejmuje test pisemny, 60% poprawnych odpowiedzi

. ocena pozytywna.
Kryteria oceny

Uwagi

Tresci merytoryczne (wykaz tematdw)

1. Metody badan cytogenetycznych

2. Techniki hodowli komérkowych

3. Metody analizy chromosomow

4. Diagnostyka cytogenetyczna

5. Skutki kliniczne aberracji chromosomowych

6. Wskazania do analizy kariotypu

7. Zaburzenia roznicowania sie ptci u cztowieka
8. Pteci sport

9. Diagnostyka molekularna choréb genetycznych

Wykaz literatury podstawowej

1. Bal J. Biologia molekularna w medycynie. WN PWN, Warszawa, 2014

2. Srebniak M,l. Badania cytogenetyczne w praktyce klinicznej. WL PZWL,
Warszawa 2008

3. Tobias E., Connor M., Ferguson-Smith. Genetyka medyczna. WL PZWL,
Warszawa 2014

Wykaz literatury uzupetniajgcej

1. Brown T.A. Genomy. PWN, Warszawa 2009

2. Cambell N.A. et al. Biologia. Poznan, Rebis 2012

3. Domka A., Domka B., Kornas A. 2014. Sekwencjonowanie RNA — wszechstronna
metoda poznania transkryptomu. RNA sequencing — methods of understanding of
transcriptome. Postepy biologii komérki 41(2), 667-682.

4. Domka A., Kornas A. 2013. Wyciszanie gendw — znaczenie i mechanizm. The
gene silencing — its importance and mechanism. Postepy biologii komorki, 40(2):
345-362 (Nagroda Mayzla).



Bilans godzinowy zgodny z CNPS (Catkowity Naktad Pracy Studenta)

Wyktad

llos¢ godzin w : . . P
9 Konwersatorium (¢wiczenia, laboratorium itd.)

kontakcie z ,
prowadzacymi Pozostate godziny kontaktu studenta z
prowadzgcym

Lektura w ramach przygotowania do zaje¢
Przygotowanie krotkiej pracy pisemnej lub

llo$¢ godzin pracy referatu po zapoznaniu sie z niezbedng

studenta bez kontaktu z literaturg przedmiotu

prowadzgcymi Przygotowanie projektu lub prezentacji na

podany temat (praca w grupie)
Przygotowanie do egzaminu
Ogotem bilans czasu pracy
llos¢ punktow ECTS w zaleznosci od przyjetego przelicznika
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