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Sylabus 2019/2020

Opis przedmiotu ksztatcenia

Nazwa modutu/przedmiotu

1. Podstawy genetyki
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Cele ksztatcenia: (max. 6 pozycji)
1. Poznanie zasad dziedziczenia i mechanizmdw powstania zaburzen genetycznych u cztowieka.

2. Poznanie symptomatologii chordb o podtozu genetycznym, w tym choréb wymagajgcych opieki
rehabilitacyjne;j.

3. Poznanie rodzajow badan genetycznych i identyfikacja wskazan do wykonania diagnostyki
genetycznej.

Macierz efektow ksztatcenia dla modutu/przedmiotu w odniesieniu do metod weryfikacji zamierzonych
efektow ksztatcenia oraz formy realizacji zaje¢:

Metody weryfikacji

Numer efektu o Forma zajec
) Numer efektu i . . osiggniecia
ksztatcenia . Student, ktéry zaliczy modut/przedmiot ) , dydaktycznych
) ksztatcenia ) ) ) zamierzonych efektéw
przedmiotowego . wie/umie/potrafi . o
kierunkowego ksztatcenia (formujace i )
. ** wpisz symbol
podsumowujgce)
W 01 K_Wo01 zna podstawowe pojecia z obserwacja WY
zakresu genetyki, zna wskazania
do wykonania diagnostyki
genetycznej
Wo02 K_Wo03 Zna objawy i przyczyny obserwacja WY

wybranych schorzen o podtozu
genetycznym, ich implikacje bio-
psychospoteczne oraz oceny

odpowiedniej metody fizjoterapii.

** WY - wyktad; SE - seminarium; CA - ¢wiczenia audytoryjne; CN - ¢wiczenia kierunkowe (niekliniczne); CK - ¢wiczenia kliniczne;
CL -¢wiczenia laboratoryjne; CM — ¢wiczenia specjalistyczne (mgr); CS - ¢wiczenia w warunkach symulowanych; LE - lektoraty;
zajecia praktyczne przy pacjencie - PP; WF - zajecia wychowania fizycznego (obowigzkowe); PZ- praktyki zawodowe; SK —
samoksztatcenie, EL- E-learning.

Prosze oceni¢ w skali 1-5 jak powyzsze efekty lokujg panistwa zajecia w dziatach: przekaz wiedzy,
umiejetnosci czy ksztattowanie postaw:

Wiedza: 5

Umiejetnosci: 3

Kompetencje spoteczne: 5

Naktad pracy studenta (bilans punktéw ECTS):

Forma naktadu pracy studenta Obcigzenie studenta (h)
(udziat w zajeciach, aktywnos¢, przygotowanie itp.)

1. Godziny kontaktowe: 30

2. Czas pracy witasnej studenta (samoksztatcenie): 5

Sumaryczne obcigzenie pracy studenta 35
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Punkty ECTS za modut/przedmiotu 1,5

Uwagi

Tresc zajec’: (prosze wpisac¢ hastowo tematyke poszczegdlnych zajec z podziatem na forme zajec¢ dydaktycznych, pamietajac,

aby przektadata sie ona na zamierzone efekty ksztatcenia)

Wyktady

1. Elementy genetyki ogdlnej. Wprowadzenie do genetyki kliniczne;j.

2. Poradnictwo genetyczne — zakres, rola wywiadu rodzinnego, zasady konstrukcji rodowodu.
Fizjoterapia w procesie terapeutycznym osdb z chorobami genetycznie uwarunkowanymi.

3. Badania cytogenetyczne i molekularne w diagnostyce genetycznej.
4. Dysmorfologia i wady wrodzone.
5. Aberracje liczbowe i strukturalne chromosoméw — wybrane zespoty.

6. Choroby dziedziczone w sposdb autosomalnie dominujacy i recesywny (ogdlne zasady dziedziczenia,
przyktad chordéb).

7. Choroby dziedziczone w sprzezeniu z ptciag dominujgco i recesywnie oraz choroby wynikajace z
zaburzen determinacji i réznicowania ptci.

8. Poradnictwo w chorobach dziedziczonych wieloczynnikowo (rola czynnikdw genetycznych i
Srodowiskowych, przyktady chordb).

9. Diagnostyka prenatalna.

10. Dziedziczne predyspozycje do nowotwordw.

Samoksztatcenie:
Definicja niepetnosprawnosci intelektualnej. Znajomos$¢ objawdéw choréb pediatrycznych i
neurologicznych. Odmiennos¢ uktadéw i narzgddw u dziecka.

Literatura podstawowa: (wymieni¢ wg istotnosci, nie wiecej niz 3 pozycje)
1. Genetyka cztowieka. Rozwigzywanie probleméw medycznych. Korf BR. [Wyd. pol. pod red.

A. Pawlaka]. PWN, Warszawa 2003.

2. Genetyka. Friedman JM, Dill FJ, Hayden MR, McGillivray BC. [Wyd. pol. pod red. J. Limona].
Urban & Partner, Wroctaw 1997.

3. Genetyka Medyczna. Tobias ES, Connor M. Ferguson-Smith M. [Wyd. pol. pod red. A.
Latos-Bielenskiej]. PZWL, Warszawa 2013.

Literatura uzupetniajaca i inne pomoce: (nie wigcej niz 3 pozycje)

1. Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej. Pod redakcjg J. Bala. PWN,

Warszawa 2008.

2. Dziecko z zespotem wad wrodzonych. Diagnostyka dysmorfologiczna. Korniszewski L. PZWL,

Wraszawa 2004.
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3. Kompendium Pediatrii Praktycznej. Pod red. A. Jankowskiego. Cornetis, Wroctaw 2010

Wymagania dotyczace pomocy dydaktycznych: (np. laboratorium, rzutnik multimedialny, inne...)
Rzutnik multimedialny, laptop

Warunki wstepne: (minimalne warunki, jakie powinien student spetnié przed przystgpieniem do
modutu/przedmiotu)
Biologia

Warunki uzyskania zaliczenia przedmiotu: (okresli¢ forme i warunki zaliczenia zaje¢ wchodzacych w zakres
modutu/przedmiotu, zasady dopuszczenia do egzaminu koricowego teoretycznego i/lub praktycznego, jego
forme oraz wymagania jakie student powinien spetni¢ by go zda¢, a takze kryteria na poszczegdlne oceny)

Zasady dopuszczenia do egzaminu koricowego: obecnos¢ na zajeciach zgodnie z Regulaminem
Studidw, test sprawdzajacy
Egzamin: zaliczenie na ocene poprzez test jednego wyboru

Ocena: Kryteria oceny: (tylko dla przedmiotéw/modutéw koriczacych sie egzaminem, )
Bardzo dobra >85 % prawidtowych odpowiedzi testowych
(5,0)
Ponad dobra 79-84 % prawidtowych odpowiedzi testowych
(4,5)
Dobra 73-78% prawidtowych odpowiedzi testowych
(4,0)
Dos¢ dobra 67-72% prawidtowych odpowiedzi testowych
(3,5)
Dostateczna 61-66% prawidtowych odpowiedzi testowych
(3,0)

Nazwa i adres jednostki prowadzacej modut/przedmiot, kontakt: tel. i adres email Zaktad
Pediatrii Spotecznej ul. Bartla 5,

Koordynator / Osoba odpowiedzialna za modut/przedmiot, kontakt: tel. i adres email

dr hab. n. med. Robert Smigiel, prof. nadzw.

Wykaz oséb prowadzacych poszczegélne zajecia: Imie i Nazwisko, stopieri/tytut naukowy lub
zawodowy, dziedzina naukowa, wykonywany zawdd, forma prowadzenia zajec .
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Robert Smigiel, dr hab. n. med., prof. nadzw., genetyka, pediatria, wyktady

Michat Btoch, lek. med., pediatria, wykfady

Data opracowania sylabusa Sylabus opracowat(a)

25.07.2019 dr hab. n. med. Robert Smigiel, prof. nadzw.
Podpis Kierownika jednostki prowadzacej zajecia

Podpis Dziekana wtasciwego wydziatu



