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Nazwa przedmiotu Kod ECTS
Genetyka i choroby genetyczne cziowieka 13.1.2007

Nazwa jednostki prowadzacej przedmiot

Katedra Biologii i Genetyki Medycznej

Studia
wydziat kierunek poziom| wszystkie
Wydziat Matematyki, Bioinformatyka forma| wszystkie
Fizyki i Informatyki . ’mlodul wszystkie
specjalnosciowy
specjalizacja| wszystkie

Nazwisko osoby prowadzacej (os6b prowadzacych)

dr Marta Moskot; prof. dr hab. Marek Zietara; prof. UG, dr hab. Joanna Jakébkiewicz-Banecka; dr Marcelina Malinowska; prof. dr
hab. Jarostaw Marszatek

Formy zajec¢, sposob ich realizacji i przypisana im liczba godzin Liczba punktow ECTS
Formy zajec¢ 3
Cw. laboratoryjne Zajecia 30 godz.
Sposob realizacji zaje¢ Konsultacje 10 godz.
zajecia w sali dydaktycznej Praca wtasna studenta 30 godz
Liczba godzin
Cw. laboratoryjne: 30 godz.

Termin realizacji przedmiotu

2025/2026 letni

Status przedmiotu Jezyk wyktadowy
fakultatywny (do wyboru) polski
Metody dydaktyczne Forma i sposéb zaliczenia oraz podstawowe kryteria oceny lub

wymagania egzaminacyjne

omoéwienie zagadnien przez prowadzacego i Sposéb zaliczenia

studentow ) )
Zaliczenie na ocene

«dyskusja na zagadnieniami problemowymi . i
Formy zaliczenia

epraca z literaturg anglojezyczng oraz zasobami
komputerowymi - ustalenie oceny zaliczeniowej na podstawie ocen czgstkowych

-praca wiasna studenta otrzymywanych w trakcie trwania semestru
- kolokwium
Podstawowe kryteria oceny

*pisemne sprawozdanie z aktywnosci prowadzonych

w ramach éwiczen

» Obecnosé na zajeciach jest obowigzkowa.

» Dopuszczalna jest jedna nieobecnosc, ktéra powinna by¢ usprawiedliwiona na
nastepnych zajeciach. Tresci powinny by¢ uzupetnione w uzgodnieniu z
prowadzacym.

« Zaliczenie wszystkich kolokwiow wejsciowych obejmujacych podstawowe
zagadnienia teoretyczne niezbedne do poprawnego wykonania éwiczenia.
Niezaliczone kolokwia nalezy poprawi¢ w dodatkowym terminie wyznaczonym
przez prowadzacego na zakonczenie semestru (poza zajeciami).

» Ocena koncowa z éwiczen jest Srednig wazong ze srednich arytmetycznych ocen
otrzymanych z (i) kolokwiéw pisemnych (waga 60%), oraz (ii) sprawozdan

obejmujgcych wykonane ¢wiczenia (waga 40%).

Sposéb weryfikacji zatozonych efektow uczenia sie
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zaktadany efekt

konwersatorium kolokwium sprawozdanie egzamin pisemn egzamin ustn
ksztalcenia p g p y g y
Wiedza
KW_02 X | x | « | |

Umiejetnosci
KU_02 X | X | X | |

Kompetencje

KS_03

Okreslenie przedmiotow wprowadzajacych wraz z wymogami wstepnymi

A. Wymagania formalne
» Ukonczona biologia komérki i metabolizm.
» Ukonczona biologia molekularna i genetyka.

B. Wymagania wstepne
Student po ukonczeniu przedmiotéw obowigzkowych w pierwszych trzech semestrach posiada wiedze i umiejetnosci kwalifikujace go do
uczestnictwa i zaliczenia przedmiotu.

Cele ksztatcenia

Zapoznanie sie z kariotypem cztowieka ze szczegélnym uwzglednieniem lokalizacji genéw, ktérych mutacje powigzane sg z chorobami
dziedzicznymi, zaburzeh wzoru dziedziczenia cech mendlowskich, cech wielogenowych oraz epigenetycznej kontroli ekspresji genéw w diagnostyce
molekularnej do oceny ryzyka choréb cztowieka uwarunkowanych genetycznie, oraz z metodami badania genomu ludzkiego w medycynie sadowej i
kryminalistyce.

Tresci programowe

. Budowa kariotypu ludzkiego — charakterystyka kolejnych chromosomoéw.
. Polimorfizm genetyczny.

. Zaburzenia wzoru dziedziczenia cech mendlowskich.

. Dziedziczenie wielogenowe.

. Epigenetyczna kontrola ekspresji gendéw.

. Teratogeneza i mutageneza.

. Klasyfikacja choréb genetycznych cztowieka.

0 N OB~ WODN -

. Przeglad choréb jednogenowych - podtoze genowe, objawy, leczenie.

©

. Proces lionizacji i zaburzenia tego procesu — choroby sprzezone z chromosomem X3.

11. Degeneracja chromosomu Y i jej konsekwencje — zaburzenia zwigzane z mutacjami chromosomu Y4.

12. Choroby mitochondrialne.

13. Diagnostyka prenatalna i pre-implantacyjna.

14. Diagnostyka choréb genetycznych - zastosowanie metod molekularnych w diagnostyce choréb uwarunkowanych genetycznie.
15. Diagnostyka molekularna w medycynie sadowe;j i kryminalistyce.

16. Poradnictwo genetyczne.

Wykaz literatury

A. Literatura wymagana do ostatecznego zaliczenia zaje¢ (zdania egzaminu):
A.1. wykorzystywana podczas zaje¢
* Friedman J.M. Dill F.J. Hayden M.R. McGillivray B.C. Genetyka Urban and Partner, 2000
A.2. studiowana samodzielnie przez studenta
» Bradley J.T. Johnson D.R. Pober B.R. Genetyka medyczna. Wydawnictwo Lekarskie PZWL, 2008

Kierunkowe efekty uczenia sie Wiedza
Dysponuje pogtebiong wiedza z zakresu genetyki cztowieka.
KW_02: Ma wiedze z nauk Scistych i przyrodniczych 2. Zna mechanizmy molekularne przekazywania informacji genetycznej i ekspresji
niezbedng do zrozumienia podstaw funkcjonowania gendw.
organizméw zywych 3. Zna genetyczne podtoze choréb cziowieka.

KU-02: Potrafi zastosowa¢ wiedze z nauk przyrodniczych i | Umiejetnos$ci
Scistych do formutowania, analizowania i rozwigzywania

1. Potrafi analizowaé publikacje naukowe z zakresu genetyki cztowieka pod katem
problemoéw zwigzanych z bioinformatyka,

) o o . . ich wykorzystania do formutowania i rozwigzywania probleméw zwigzanych z
KS_03: Posiada swiadomos¢ i zrozumienie zagrozen oraz

vl ) vl ) b wi N bioinformatyka.
ylematow, w tym dylematow etycznych, zwigzanych z 2. Potrafi krytycznie analizowa¢ informacje na temat genetyki cztowieka z réznych
prowadzeniem badan naukowych oraz wprowadzaniem -
dostepnych zrddet.

zaawansowanych technologii; rozumie i docenia znaczenie A
Kompetencje spoteczne (postawy)
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Genetyka i choroby genetyczne cziowieka #13.1.2007 et

Sylabusy - Centrum Informatyczne UG

wiasnosci intelektualnej; postepuje etycznie 1. Rozumie aktualne problemy zwigzane z bioetyka.
2. Zna prawne, organizacyjne i etyczne uwarunkowania prowadzenia badan

genetycznych cziowieka.
3. Analizuje wiedze z zakresu genetyki i potrafi wskazac¢ jej praktyczne
zastosowania w zyciu czlowieka.

Kontakt

moskotka@gmail.com

Genetyka i choroby genetyczne cztowieka #13.1.2007 | 75f0c56bf23afedbdeb4bfae4e63003f | Strona 3z 3



