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Nazwa przedmiotu Kod ECTS
Choroby genetyczne cziowieka 13.1.1700

Nazwa jednostki prowadzacej przedmiot

Katedra Biologii i Genetyki Medycznej

Studia

wydziat kierunek

poziom| pierwszego stopnia

Wydziat Biologii Genetyka i biologia

formal| stacjonarne

eksperymentalna

specjalnosciowy

L wszystkie

specjalizacja| wszystkie

Nazwisko osoby prowadzacej (os6b prowadzacych)

prof. UG, dr hab. Joanna Jakébkiewicz-Banecka

Formy zajeé, sposoéb ich realizacji i przypisana im liczba godzin Liczba punktow ECTS

Formy zajec¢

Cw. audytoryjne
Sposéb realizacji zajec

zajecia w sali dydaktycznej
Liczba godzin

Cw. audytoryjne: 15 godz.

1
SZACOWANIE CZASU PRACY

udziat w zajeciach - 15 godzin,

udziat w konsultacjach - 3 godziny,
zaliczenie - 1 godzina,

samodzielna praca studenta - 6 godzin,
razem: 25 godzin

Termin realizacji przedmiotu

2022/2023 zimowy
Status przedmiotu Jezyk wyktadowy
fakultatywny (do wyboru) polski
Metody dydaktyczne Forma i sposoéb zaliczenia oraz podstawowe kryteria oceny lub

- Wyktad konwersatoryjny
- Wyktad z prezentacjg multimedialng

wymagania egzaminacyjne
Sposéb zaliczenia

Zaliczenie na ocene
Formy zaliczenia

kolokwium
Podstawowe kryteria oceny

|. Warunki zaliczenia przedmiotu:

1. zaliczenie obejmuje materiat z éwiczen oraz materiat wskazany przez wyktadowce
2. zaliczenie pisemne oceniane jest wg wskaznika procentowego (,Regulamin Studiow
uG”)

3. kolokwium: test — pytania jednokrotnego wyboru oraz pytania otwarte

4. Aktywnos¢ i udziat w zajeciach

5. Osoby, ktére nie opuscity zadnych zajeé, w przypadku punktowych wartosci
granicznych, beda premiowane podniesieniem oceny do stopnia wyzszego.

Il. Uczestniczenie w zajeciach:

1. Student ma obowigzek uczestniczenia w zajeciach, a w razie nieobecnosci nalezy ja
usprawiedliwi¢ zgodnie z aktualnym Regulaminu Studiéw UG.

2. Warunkiem zaliczenia wyktadu jest obecno$¢ na co najmniej 80% zaje¢

3. Student ma obowigzek uzupetni¢ braki w wiedzy i umiejetnosciach spowodowane
nieobecnoscig na éwiczeniach w sposéb i w terminie wskazanym przez Prowadzacego
zajecia.

Sposob weryfikacji zatlozonych efektow uczenia sie

Choroby genetyczne cztowieka #13.1.1700 | Strona 1z 3



zakladany efekt ksztatcenia \Wyktad konwersatoryjny Wykiad z prezentacjg multimedialng

Wiedza
GM1_W03 + +
GM1_W06 + +
GM1_W11 + +

Umiejetnosci

GM1_U04 + +
GM1_U09 + +
Kompetencje
GM1_K04 + +
GM1_K06 + +
GM1_KO07 + +

Okreslenie przedmiotéw wprowadzajacych wraz z wymogami wstepnymi

A. Wymagania formalne
Brak

B. Wymagania wstepne
Zakres wiedzy z genetyki, w tym genetyki cziowieka
Cele ksztatcenia

1. Zaznajomienie si¢ z podtozem molekularnym przyktadowych choréb dziedzicznych i nowotworowych; z gtéwnymi kierunkami w leczeniu choréb
genetycznie uwarunkowanych,
2. Poznanie przyktadéw choréb jedno- i wielogenowych — w aspekcie klinicznym, molekularnym i diagnostycznym.
3. Zapoznanie z budowg chromosomoéw cztowieka ze szczegdlnym uwzglednieniem gendw, ktérych mutacje odpowiedzialne sg za pojawienie sie
choréb dziedzicznych.
4. Poznanie i scharakteryzowanie takich zjawisk jak lionizacja i jej zaburzenia, degeneracja chromosomu Y.

Tresci programowe

Problematyka zaje¢
Klasyfikacja chordb genetycznych cztowieka
Choroby wieloczynnikowe
Proces lionizacji i zaburzenia tego procesu — choroby sprzezone z chromosomem X
Degeneracja chromosomu Y i jej konsekwencje — zaburzenia zwigzane z mutacjami chromosomu Y
Budowa kariotypu ludzkiego — charakterystyka kolejnych chromosomow.
6. Szeroki przeglad choréb jednogenowych - podtoze genowe, objawy, leczenie.
Wykaz literatury

o w0bd -~

Literatura wymagana do ostatecznego zaliczenia zajeé (zdania egzaminu):

A.1. wykorzystywana podczas zajgé

J.M Friedman, F.J.Dill, M.R. Hayden, B.C. McGillivray: Genetyka. (red. wyd. pol. J. Limon), Urban & Partner
A2. studiowana samodzielnie przez studenta

Genetyka medyczna, L.B. Jorde, J.C. Carey, M.J. Bamshad,, red. M. Borowiec, Edra Urban & Partner, 2021
J.M. Connor, M.A. Ferguson-Smith: Podstawy genetyki medycznej. PZWL

B. Literatura uzupetniajgca

EPIGENETYKA, John C. Lucchesi, PWN, 2021

GENETYKA MEDYCZNA | MOLEKULARNA, Jerzy Bal, PWN, 2017

GENETYKA MEDYCZNA, Bogdan Katuzewski , Casey Carey , Lynn Jorde , Michael J. Bamshad, Edra Urban & Partner, 2013
GENETYKA MEDYCZNA, Edward Tobias, PZWL, 2014

Kierunkowe efekty uczenia sie Wiedza
Przedmiot realizuje efekty ksztatcenia z obszaru nauk Zna mechanizmy molekularne przekazywania informacji genetycznej i ekspres;ji
przyrodniczych: P6S_WG i WK, P6S_UW, P6S_KR genéw oraz molekularne i genetyczne podtoze choréb cziowieka (GM1_WO03)
Orientuje sie w rozwoju i obecnym stanie wiedzy oraz najnowszych trendach
Oraz kierunkowe efekty ksztatcenia: genetyki molekularnej; wskazuje ich zwigzek z innymi dyscyplinami nauk
GM1_WO03, GM1_W06, GM1_W11, GM1_U04, GM1_UQ9, przyrodniczych lub medycznych i mozliwosci ich wykorzystania w praktyce
GM1_K04, GM1_K06, GM1_KO07 (GM1_W06)
Zna prawne, organizacyjne i etyczne uwarunkowania prowadzenia i wdrazania
badan z zakresu genetyki molekularnej (GM1_W11)
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Gdanski
Sylabusy - Centrum Informatyczne UG

Umiejetnosci

Potrafi czyta¢ ze zrozumieniem teksty naukowe w jezyku angielskim i polskim,
dokonuje syntezy zawartej w nich wiedzy, przygotowuje dobrze udokumentowane
opracowania probleméw biologicznych (GM1_U04)
Potrafi planowa¢ swojg edukacje oraz uczyé¢ sie w sposéb samodzielny i
ukierunkowany (GM1_UQ09)

Kompetencje spoteczne (postawy)

Swiadomie stosuje zasady bioetyki (GM1_K04)

Rozumie potrzebe uczciwosci i rzetelnosci w pracy naukowej i zawodowej
(GM1_KO06)

Rozumie potrzebe uczenia sie i aktualizowania wiedzy z zakresu genetyki
molekularnej i innych dziedzin (GM1_K07)

Kontakt

joanna.jakobkiewicz-banecka@ug.edu.pl
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