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Opis kursu (cele ksztatcenia)

Ogodlna charakterystyka przyczyn i objawéw wybranych choréb dziedziczonych autosomalnie
dominujaco i recesywnie. Scharakteryzowanie wybranych zespotéw genetycznych o podtozu

zmian strukturalnych i liczbowych chromosoméw. Omowienie dziedziczenia cech
przekazywanych przez matke i rozumienie zwigzku z genomem mitochondrialnym.
Przedstawienie wptywu gendéw i czynnikow $rodowiskowych na powstawanie wad

wrodzonych. Charakterystyka udziatu czynnikdw genetycznych w ksztattowaniu sie cech
wieloczynnikowych. Przedstawienie metod badan prenatalnych. Omoéwienie celéw
poradnictwa genetycznego

Warunki wstepne

Podstawowa wiedza z zakresu funkcjonowania i organizacji komorki
eukariotycznej. Podstawowa wiedza 2z =zakresu przebiegu podziatow

Wiedza komorkowych: mitozy i mejozy. Znajomos¢ podstawowych terminow i pojec¢ z
dziedziny genetyki. Znajomo$¢ budowy kwasdéw nukleinowych i biatek i
funkcjonowania enzymow.

Umiejetnos¢ czytania ze zrozumieniem tekstu naukowego z dziedziny

Umiejetnosci . N
miejetnosci biologi.

Kursy Biologia Komérki, Biochemia, Genetyka I.



Efekty ksztatcenia

Odniesienie do efektow

) dla specjalnosci
Efekt ksztatcenia dla kursu (okreslonych w karcie

programu studiéw dla modutu
specjalnosciowego)
W01 Opisuje objawy wybranych choréb metabolicznych | W01, N_W04
W02 Przedstawia objawy chordb zwigzanych z W02, N_W04
zaburzeniami proceséw wchianiania i trawienia pokarmow
W03 Charakteryzuje skutki mutacji genéw strukturalnych | W03, N_W04

Wiedza W04 Opisuje zespoty genetyczne cztowieka o podtozu W04, N_W04
zmian strukturalnych chromosoméw i liczbowych
W05 Charakteryzuje skutki zmian w DNA W05, N_W04
mitochondrialnym
W06 Charakteryzuje istote dziedziczenia W06, N_ W04
wieloczynnikowego
W07 Charakteryzuje badania prenatalne i aspekty W07, N_W04

etyczne z nimi zwigzane
W08 Wyjasnia na czym polega poradnictwo genetyczne i | W08, N_W04
profilaktyka w chorobach genetycznych

Odniesienie do efektow

, dla specjalnosci
Efekt ksztatcenia dla kursu (okreslonych w karcie programu

studiéw dla modutu
specjalnosc¢)
U01 Samodzielnie wyszukuje i korzysta z dostepnych UO01, N_UO07; N_U11
zrodet informaciji biologicznej
Umiejetnosci

Odniesienie do efektow

) dla specjalnosci
Efekt ksztatcenia dla kursu (okreslonych w karcie programu

studiéw dla modutu
specjalnosciowego)
K01 Charakteryzuje sie empatia, refleksyjnoscig oraz K01, N_KO01
Kompetencje postawami prospotecznymi

spoteczne



Organizacja

Forma zaje¢ Wykiad
(W)
K L S P
Liczba godzin 10
Zal.

Opis metod prowadzenia zajec
Wyktady z prezentacjg multimedialng z elementami dyskus;ji

Formy sprawdzania efektow ksztatcenia
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Zaliczenie z ocenq. Test pisemny obejmujacy tematyke wyktadéw,

minimum 60% poprawnych odpowiedzi ocena pozytywna.
Kryteria oceny

pisemny

Inne: zaliczenie

XX X | X | X X X X X | X

pisemne



Uwagi

Tresci merytoryczne (wykaz tematow)

1.

uhwn

BoaNe

Charakterystyka objawdéw wybranych chordb dziedziczonych autosomalnie dominujaco
i recesywnie

Choroby zwigzane z zaburzeniami proceséw wchtaniania i trawienia pokarméw

Skutki mutacji genéw strukturalnych

Charakterystyka chordb sprzezonych z chromosomem X

Omowienie zespotdow genetycznych cztowieka o podtozu zmian strukturalnych i
liczbowych chromosomoéw.

Dziedziczenie wieloczynnikowe — wady cewki nerwowej

Dziedziczenie mitochondrialne - niewydolnos$¢ energetyczna mitochondriéw

Techniki hodowli komoérkowych i metody analizy chromosomoéw

Badania prenatalne. Prawo a dylematy wspoiczesnej genetyki

0 Poradnictwo genetyczne i profilaktyka w chorobach genetycznych

Wykaz literatury podstawowej

1. Cabanska B. Wybrane choroby metaboliczne u dzieci. PZWL, Warszawa, 2002

2. Connor M., Ferguson-Smith M. Podstawy genetyki medycznej. WL PZWL, Warszawa, 1998

3. Korf B.R. Genetyka cztowieka. Rozwigzywanie probleméw medycznych. WN PWN,
Warszawa, 2003

Wykaz literatury uzupetniajace;j

. Wolanski N. Rozwdj biologiczny cztowieka. WN PWN, Warszawa 2006
Plomin R., DeFries J.C., McClearn G.E., McGuffin P. Genetyka zachowania. WN PWN,

Warszawa, 2001

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.

Domka B., Domka A., Kornas A. 2013. Wyciszanie gendéw — 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 10
llo$é godzin w kontakcie z Konwersatorium (éwiczenia, laboratorium itd.)
prowadzacymi
Pozostate godziny kontaktu studenta z prowadzgcym 2
llo$¢ godzin pracy studenta Lektura w ramach przygotowania do zaje¢ 15
bez kontaktu z Przygotowanie krétkiej pracy pisemnej lub referatu po

prowadzacymi zapoznaniu sie z niezbedna literaturg przedmiotu



Przygotowanie projektu lub prezentacji na podany temat
(praca w grupie)

Przygotowanie do zaliczenia 15
Ogotem bilans czasu pracy 42
llos¢ punktéw ECTS w zaleznosci od przyjetego przelicznika 2



