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Wstepne wymagania:

Przypomnienie wiadomosci z zakresu genetyki cziowieka z kursu "Genetyki" oraz informacji dotyczacych
podstawowych metod pracy z DNA i biatkami z kursu "Inzynierii genetycznej".

Metody dydaktyczne:

¢wiczenia laboratoryjne
dyskusja dydaktyczna
konsultacje

objasnienie lub wyjasnienie

Zakres tematow:

Podziat genetycznie uwarunkowanych choréb cztowieka ze wzgledu na przyczyne: monogenowe,
wielogenowe, wieloczynnikowe, epigenetyczne, choroby wywotane zwiekszong liczbg powtérzen
tréjnukleotydowych, mitochondrialne.Mechanizmy dziedziczenia: autosomalne i sprzezone z plciag, recesywne
i dominujgce.Zjawiska komplikujgce analize sposobu dziedziczenia.Patologia molekularna, réznice pomiedzy
schorzeniami dominujgcymi a recesywnymi na poziomie molekularnym; mutacje typu utraty/nabycia funkcji a
dziedziczenie recesywne/dominujgce; przyktady choréb: enzymopatie, hipercholesterolemia rodzinna,
osteogenesis imperfecta, dystrofia mieSniowa Duchenne’a i Becker’'a, mukowiscydoza, choroby wywotane
mutacjami dynamicznymi. Spos6b postepowania w diagnostyce:od fenotypu do identyfikacji podtoza
molekularnego choroby: analiza sposobu dziedziczenia sie genu (analiza sprzezen), identyfikacja mutacji
znanych i wykrywanie mutacji nieopisanych dotychczas. Rozdzielczo$¢ metod diagnostycznych a molekularne
podtoze chordb genetycznie uwarunkowanych.Problemy diagnostyczne(RFLP, PCR, sekwencjonowanie).
Testy genetyczne — czutos¢ a ocena ryzyka. Przyktady wynikéw diagnostyki molekularnej.Aberracje
chromosomowe — zrownowazone i niezrownowazone; mejotyczna segregacja nieprawidtowych chromosomow
(po translokacji i inwersji). Patofizjologia aberracji chromosomowych (liczbowych i strukturalnych). Ryzyko
nieprawidtowosci chromosomowych u potomstwa nosicieli zrownowazonych przegrupowan strukturalnych.
Wskazania do analizy chromosomow i algorytm diagnostyczny zespotéw chromosomowych. Diagnostyka
cytogenetyczna: wybor tkanki do badania cytogenetycznego; zasady i aplikacje technik pragzkowych (G, Q, R,
C, Ag-NOR, DA/DAPI, RBA, metody prazkowe duzej rozdzielczosci, miejsca kruche); zasady technik
cytogenetyki molekularnej: (1) FISH, M-FISH, SKY; (2) poréwnawcza hybrydyzacja genomowa CGH, HR-
CGH, aCGH - do mikromacierzy; (3) MLPA; aplikacje — malowanie chromosomoéw, FISH metafazowa, FISH
interfazowa.Sposoby zapisu wynikdéw badania chromosomow, interpretacja wyniku. Przyktady wynikow badan
cytogenetycznych. Przyktady diagnostyki choréb zwigzanych ze zmiang liczby i struktury chromosomow -
zespot Downa, zespoly niestabilnosci chromosomoéw, zespoty mikrodelecyjne oraz choréb spowodowanych
pietnowaniem genomu (imprinting): choroba Angelmana, Pradera-Willie'go.

W czesci praktycznej: zastosowanie PCR-RFLP w badaniu polimorfizméw (SNP) gendw kodujacych tancuch
alfa-kolagenu typu I, kolagenaze-1 oraz stromelizyne-1.

Forma oceniania:

« ¢wiczenia praktyczne/laboratoryjne
« koncowe zaliczenie pisemne

» obecnos¢ na zajeciach
 $ré6dsemestralne pisemne testy kontrolne

Warunki zaliczenia:

Obecnos$¢ na zajeciach, aktywnos$¢ w czesci praktycznej, biezace przygotowywanie sie do zaje¢ oraz
koncowe kolokwium pisemne.
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Modutowe efekty
ksztatcenia:

01 Opisuje rézne typy dziedziczenia choréb genetycznych i rozumie poziom ryzyka w tych chorobach
02 Opisuje mozliwosci wykorzystywania osiggnie¢ genetyki w diagnostyce medycznej

03 Interpretuje podstawowe testy molekularne w diagnostyce choréb genetycznych

05 Ocenia znaczenie diagnostyki molekularnej w rozpoznawaniu choréb genetycznych
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