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Informacje podstawowe

Nazwa przedmiotu Genetyka cztowieka i choroby cywilizacyjne
Prowadzacy dr Pawet Rusin

Wydziat Wydziat Biologii i Nauk o Srodowisku
Kierunek Biologia

Poziom studiow II stopien

Profil studiow ogolnoakademicki

Forma studiow stacjonarne

Modut specjalno$ciowy/Sciezka
(jesli dotyczy)

Dyscyplina naukowa, do ktorej
odnosza si¢ efekty uczenia sie
Przedmiot obowigzuje od roku

nauki biologiczne

akademickiego 2025/2026
Rok studiow |

Semestr |

Jezyk wyktadowy polski

Status przedmiotu
(obowigzkowy, obowigzkowy z | obowigzkowy
grupy do wyboru)
Odniesienie do kierunkowych Wyktad: BI2 W01, BI2 W02, BI2 W03

efektow uczenia sie (symbole) | Cwiczenia: BI2 U01, BI2 U035, BI2 K04

Rodzaj zaje¢ (wybor z listy*) zvvzg;gnlije;llgl}f;v%ne
Liczba godzin 15W/30Cw

Liczba ECTS 4

Wymagania wstepne Ukonczony kurs genetyki.

Celem przedmiotu jest analiza przykladow anomalii
genetycznych obrazujacych zjawiska z dziedziny genetyki
cztowieka. Student opanuje rozszerzong wiedz¢ z zakresu
genetyki cztowieka.

Opis i cele przedmiotu

Tresci programowe

Temat/blok zaje¢: Wyktad Liczba godzin
1. | Historia odkry¢ najwazniejszych dla rozwoju genetyki czlowieka. 1
2. | Rodzaje no$nikéw informacji  genetycznej czlowieka z 1
uwzglednieniem struktury DNA i RNA.

Prawa autorskie do sylabusa przystugujq UKSW. Sylabus moze by¢ wykorzystywany jedynie dla celow zwigzanych
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3. | Procesy zwigzane z ekspresja genow (transkrypcja, rodzaje i
budowa czynnikow transkrypcyjnych, splicing, translacja), 1
czynniki uczestniczace w regulacji ekspresji genow u cztowieka.

4. | Budowa genomu czlowieka. Wystgpowanie mutacji (W
uwzglednieniem rodzajéw mutacji, czynnikow mutagennych, 1
procesOw naprawczych), polimorfizmow.

5. | Sposoby okreslania patogennosci mutacji oparte m.in. na 1
zastosowaniu genetycznych i proteomicznych baz danych.

6. | Genetycznie uwarunkowane choroby wystepujace u cztowieka
(defekty jednogenowe, wielogenowe, zaburzenia 1
wieloczynnikowe).

7. | Zagadnienia zwigzane z determinacjg plci. Wzory dziedziczenia 1
cech u czlowieka.

8. | Zjawiska plejotropii, redundancji, heterogennosci genetycznej i 1
heterogenno$ci alleliczne;.

9. | Strategie poszukiwania wariantow genetycznych zwigzanych z
wystepowaniem chorob [strategie od biatka do genu, od genu do
biatka, markery genetyczne, badania catogenomowe; analiza 1
wybranych marker6ow — kandydatéw, analiza markeréw
pokrywajacych caly genom, tzw. GWAS (Genome — Wide
Association Study); projekt HapMap].

10. | Genetyczne badania przesiewowe (badania nosicielstwa, badania 1
predyspozycji, poradnictwo genetyczne).

11. | Genetyka 1 czynniki S$rodowiskowe w rozwoju chorob 1
genetycznych i cywilizacyjnych cztowieka.

12. | Zastosowanie genetyki w sgdownictwie. 1

13. | Epigenetyka - inaktywacja chromosomu czy rodzicielskie 1
pigtnowanie genomowe.

14. | Epigenetyka — nowotworzenie. 1

15. | Egzamin pisemny. 1

Y.acznie godzin: 15
Temat/blok zaje¢: Cwiczenia audytoryjne Liczba godzin

1. | Antycypacja. 2

2. | Plejotropia. 2

3. | Redundacja. 2

4. | Mozaikowatos$¢, himeryzm. 2

5. | Disomia jednorodzicielska. 2

6. | Pietnowanie genomowe. 2

7. | Selekcja przeciw homozygotom, selekcja przeciw hetozygotom. 2

8. | Mutacje dynamiczne. 2

9. | Bloki metaboliczne. 2

10. | Choroby spichszeniowe. 2

11. | Choroby ekspansji poliglutaminowych. 2

12. | Mutacje chromosomowe, chromatydowe, strukturalne, genowe, 9
punktowe.

Prawa autorskie do sylabusa przystugujq UKSW. Sylabus moze by¢ wykorzystywany jedynie dla celow zwigzanych
z ksztalceniem na studiach odbywajqcych sie w UKSW, korzystanie z niego w innych celach wymaga zgody UKSW.
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13. | Choroby cywilizacyjne — geny w odpowiedzi na czynniki 5
srodowiskowe.
14. | Kolokwium zaliczeniowe. 2
Lacznie godzin: 30

Opis przedmiotowych efektow uczenia si¢

I sposoby ich weryfikacji

) Opis przedmiotowych
Kierunkowe efektéw uczenia sie wer ﬁSkpaOcS'(i)?f/ekt()w
efekty uczenia sie¢ Student y 11 el
(wylgcznie czas.olv.vnikami fezena Sig
Symbol e AS _ (np.: kolokwium
efektu (ZgOdne YA programem Operacyjnym'r' CZ.yl’anSCl, ktore C%a Sl? pisernne7 egzamin ustny7
na BIPUKSW) zweryfikowad, mierzalne; W nawiasie egzamin pisemny,
Absolwent... nalezy Rodac numery tematow zajec, spra\./vozdanlhe, .
. i _ , ktore realizujq dany efekt) prezentacja na zajeciach,
(zna i rozumie/potrafi/jest gotow) raport, projekt
Student... indywidualny, grupowy..)
Absolwent  zna i  definiuje | Student zna i definiuje
zaawansowane zjawiska i procesy z | zaawansowane zjawiska i procesy z
Bl2_ W01 | zakresu  szczegétowej  wiedzy | zakresu  szczegotowej — wiedzy | egzamin pisemny
dotyczacej genetyki czlowieka 1 | dotyczacej genetyki czlowieka 1
nauk pokrewnych. nauk pokrewnych.
Absolwent zna i definiuje kluczowe | Student wymienia i definiuje
zagadnienia z zakresu | kluczowe zagadnienia z zakresu
zaawansowanej szczegOlowej | zaawansowanej szczegbtowej A
BI2_W02 wiedzy dotyczacej genetyki | wiedzy dotyczace;j genetyki egzamin pisemny
czlowieka, chorob genetycznych i | cztowieka, chordb genetycznych i1
cywilizacyjnych czlowieka. cywilizacyjnych cztowieka.
Absolwent klasyﬂkUJg Student klasyfikuje zaawansowane
zaawansowane  metody  badan . . Lo
B12_W03 . . | metody badan chorob genetycznych | egzamin pisemny
chorob genetycznych 1. .7 . .
- . . 1 cywilizacyjnych cztowieka.
cywilizacyjnych cztowieka.
Absolwent potrafi stosowac . .
: ._ | Student  stosuje  zaawansowane | prezentacja
Bl12_U01 | zaawansowane metody i narzg¢dzia . . ; d
metody i narzgdzia molekularne. multimedialna
molekularne.
Absolwent potrafi  weryfikowa¢ | Student  weryfikuje hipotezy
hipotezy zwigzane z problemami | zwigzane z problemami
badawczymi dotyczacymi rozwoju | badawczymi dotyczacymi rozwoju .
, . , . | prezentacja
B12_UO5 | chordb genetycznych i | chorob genetycznych i ; :
o . . o . . multimedialna
cywilizacyjnych cztowieka, | cywilizacyjnych cztowieka,
analizuje dane i opisuje zagadnienia | analizuje dane i opisuje zagadnienia
badawcze w_jezyku polskim. badawcze w_jezyku polskim.
Absolwent przestrzega i rozwija | Student angazuje si¢ W i
. . N o obserwacja pracy
Bl2_K04 | zasady etyki zawodowej oraz | przestrzeganie i rozwijanie zasad
7 . ) . L studenta
dziatania na rzecz przestrzegania | etyki zawodowej oraz dziatania na
Prawa autorskie do sylabusa przystugujq UKSW. Sylabus moze by¢ wykorzystywany jedynie dla celow zwigzanych 3
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tych zasad w rozwigzywaniu | rzecz przestrzegania tych zasad w
problemoéw zwigzanych z rozwojem | rozwigzywaniu problemow
chorob genetycznych 1| zwigzanych z rozwojem choréb
cywilizacyjnych cztowieka. genetycznych i cywilizacyjnych
cztowieka.

Metody dydaktyczne

(dostosowane do przedmiotowych efektow uczenia sie)

Wyktad informacyjny oparty na prezentacji multimedialnej, przedstawiajacy wiedze z zakresu
genetyki czlowieka. Cwiczenia: zdobycie umiej¢tnosci 1 kompetencji z zakresu metod
stosowanych w genetyce cztowieka, analizie choréb genetycznych i choréb cywilizacyjnych

cztowieka.
Opis nakladu pracy studenta w ECTS
Kontakt z Ak ., Liczba Razem liczba
prowadzgcym tywnose godzin godzin / ECTS
udziat w zaje¢ciach 45
bezposredni | udziat w zaliczeniach poza zaj¢ciami 0 60/2
udziat w konsultacjach 15
przygotowanie do egzaminu 20
praca wlasna | przygotowanie do ¢wiczen 20 60/2
przygotowanie do wykonywania raportu 20

Kryteria oceny koncowej

(Opis sktadowych oceny koncowej zajeé, rozktad procentowy lub punktowy, informacja o
dopuszczalnej liczbie nieobecnosci, inne kryteria)

Warunki zaliczenia wyktadu: egzamin testowy.
Zakres ocen z egzaminu:

94-100% -5

93-88% -4,5

87-80% -4

79-70% -3,5

69-60% -3

ponizej 59,9% -2

Warunki zaliczenia ¢wiczen: raport pisemny
Zakres ocen:

94-100% -5
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93-88% -4,5

87-80% -4

79-70% -3,5

69-60% -3

ponizej 59,9% -2

Obecnos¢ na ¢wiczeniach jest obowigzkowa. Mozliwe sa 2 nieusprawiedliwione
nieobecnosci.

W zakresie wiedzy, umiejetnosci 1 kompetencji student:

na oceng 2 nie spelnia wymogow stawianych mu w efektach przedmiotowych

na ocen¢ 3 spelnia w stopniu podstawowym wymogi stawiane mu w efektach
przedmiotowych

na oceng¢ 4 spetnia w stopniu dobrym wymogi stawiane mu w efektach przedmiotowych

na ocen¢ 5 spelnia w stopniu bardzo dobrym wymogi stawiane mu w efektach
przedmiotowych.

Literatura obowigzkowa

1 Genetyka. Krotkie wyklady; H.L. Fletcher, G.I. Hickey, P.C. Winter;
' Wydawnictwo Naukowe PWN, 2019.
2 Genetyka medyczna; Lech Korniszewski’; Wydawnictwo: PZWL ISBN:
' 9788320037081.
Drewa G., Ferenc T. Genetyka medyczna, Elsevier Urbar & Partner,
3.
Wroclaw 2011.
Bal J., Biologia molekularna w medycynie, wydanie I, Wydawnictwo
4. Naukowe PWN SA, Warszawa 2006, s. 55-61, 142-161, 216-235 261-286,
443-467.
Literatura uzupekhiajaca
1 Genetyka molekularna; red. Piotr Weglenski; Wydawnictwo Naukowe
' PWN, 2012 (copyright 2006).
9 Genetyka medyczna; Connor, Ferguson, Tobias Edward; Wydawnictwo:
' PZWL; 2013.

* lista rodzajow zajeé

- ¢wiczenia (audytoryjne, translatoryjne, terenowe, warsztatowe, projektowe)
- ¢wiczenia laboratoryjne, komputerowe
- lektorat jezyka obcego nowozytnego/starozytnego
- wyktad kierunkowy
- wyktad monograficzny lub konwersatorium monograficzne
- seminarium dyplomowe
(sem. magisterskie, licencjackie lub inZynierskie, na ktorym student pod kierunkiem
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opiekuna pracy przygotowuje prace dyplomowq, wykorzystujgc metody adekwatne do
realizowanej tematyki badawczej)

- pracownia dyplomowa (programistyczna, chemiczna, fizyczna, biologiczna,
inzynierska)
(zajecia laboratoryjne, na ktorych student pod kierunkiem opiekuna pracy
przygotowuje prace dyplomowg wykorzystujqgc metody adekwatne do realizowanej
tematyki badawczej)
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