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EFEKTY UCZENIA SIE, TRESCI PROGRAMOWE, REALIZACJA ZAJEC DYDAKTYCZNYCH, WERYFIKACJA

EFEKTOW UCZENIA SIE

Cel ksztalcenia:

1. Nabycie wiedzy z zakresu genetyki pozwalajqcej na zrozumienie zjawiska dziedzicznosci na poziomie
molekularnym, organizmalnym i populacyjnym, ze szczegolnym uwzglednieniem ewolucyjnej pozycji
czlowieka jako elementu srodowiska przyrodniczego.

2. Zrozumienie molekularnych podstaw procesow fizjologicznych i zachowania cztowieka, a takze
poznanie molekularnych uwarunkowan chorob dziedzicznych i nabytych.

3. Zrozumienie mechanizmow zroznicowania genetycznego organizmow zywych, w tym wirusow,
archeontow, bakterii, grzybow w szczegolnosci w powigzaniu z nabywaniem lekoopornosci i
rozprzestrzenianiem sig szczepow chorobotworczych.

4. Nabycie wiedzy o nowoczesnych metodach diagnostyki molekularnej oraz umiejetnosci postugiwania
sig genetycznymi bazami danych wraz z narzedziami bioinformatycznymi w diagnostyce medycznej.

Tresci programowe.
Wyklady®

Wyktady: 20 h prowadzonych jako 10 wyktadow po 2 h.

1. WOI. Genetyka cziowieka. Historia i wspotczesnosc. Genom cztowieka w liczbach. Genetyka
klasyczna. Choroby genetyczne jednogenowe. Sprzezenia genow: czestosci gamet, odlegtos¢
genetyczna. Mechanizm crossing-over: kompleks synaptonemalny, inwazja nici DNA, rekombinazy,
mediatory rekombinacji. Badania asocjacyjne: GWAS, BSA. Mapowanie genomu: mapy genetyczne,
cytogenetyczne, mapy sekwencji. Determinacja plci u cztowieka: rola SRY, inaktywacja X, dymorfizm
plciowy. Budowa X i Y. Ewolucja chromosomow pici. BN

2. Genom czlowieka. Elementy genomu czlowieka. Genom jgdrowy: wielkos¢ genomu jgdrowego,
struktura 3D, zawartos¢ GC, konwersja genow, liczba genow, elementy funkcjonalne, diugosé genow,
rodziny genow, rodzina Morpheus, sekwencje powtarzalne. Genom mitochondrialny: wielkos¢, geny
OXPHOS, sekwencje NUMT, interakcja z genomem jgdrowym, dziedziczenie mtDNA, choroby
uwarunkowane mtDNA. Koliste DNA, eccDNA: pochodzenie, funkcja. Projekt sekwencjonowania
genomu ludzkiego. contigi, wersje, GRCh38.p13, T2T-CHM13. Bazy danych. BN

3. Mobilome. Transpozony: definicja, podzial, sposob przemieszczania, budowa transpozonow,
autonomiczne transpozony. Odwrotna transkryptaza. Sekwencje transpozonowe w genomie cztowieka:
non-LTR (LINE, SINE), LTR (ERV), transpozony DNA. Rola transpozonow w ewolucji i ich aktywnos¢.
Rola transpozonow w odpowiedzi immunologicznej: HIV, przeciwciata i geny rag. Retrogeny:
duplikacja poprzez retrokopie. Aktywne transpozony w genomie cztowieka. Regulacyjna rola
transpozonow LINE, Alu i ERV. BN

4. Ekspresja genow - transkryptom. Regulacja ekspresji u Prokariota: operon laktozowy, represja
kataboliczna. Etapy regulacji ekspresji u Eukariota. Regulacja transkrypcji na przykiadzie tubulin oraz
genow odpowiedzialnych za gojenie ran. Czynniki transkrypcyjne na przykladzie regulacji ekspresji
genow szoku termicznego. Alternatywny splicing. Regulacja splicingu przez elementy cis i trans.
Rodzaje RNA: ncRNA, circRNA, miRNA, siRNA. Edytowanie RNA. Interferencja. Udziat RNA w
sygnalizacji komorkowej. Transkryptom czlowieka. Transkryptomika. BN

5. Kontrola translacji. Regulacja po-transkrypcyjna. Mechanizmy degradacji mRNA, egzosom. Biatka
wigzgce RNA: PABP, RBP, EJC. Kontrola na etapie inicjacji translacji: kompleks pre-inicjacyjny,
rozpoznawanie kodonu START, czynniki eiF, ciatka stresowe i ciatka P. Regulacja post-translacyjna:
fosforylacja, acetylacja, ubikwitynacja, glikozylacja. Choroby zwigzane z modyfikacjami post-
translacyjnymi. Epigenetyka: metylacja DNA, inZynieria epigenetyczna.

6. Genetyka populacyjna. Techniki wykorzystywane w genetyce populacyjnej. Populacja biologiczna i jej
cechy, struktura wiekowa, tempo wzrostu. Populacja mendlowskq. Czestosci alleli, czestosci
genotypow. Prawo Hardy-Weinberga. Zroznicowanie genetyczne: parametry genetyczne, polimorfizm,
heterozygotycznos¢, H, indeks F, podzial zmiennosci w populacjach. Podobienstwo genetyczne: metody
oceny, wspotczynnik Nei’a, metody grupowania. BN

7. Selekcja i mutacje. Wplyw czynnikow srodowiskowych na genom czltowieka: wzrost, interakcja GxE,
adaptacja. Selekcja naturalna: wartos¢ przystosowawcza, wspotczynnik selekcji, selekcja kierunkowa,
roznicujgca, stabilizujgca. Dryf genetyczny. Mutacje u czlowieka, znaczenie w populacji, endogenne
uszkodzenia DNA, typy mutacji, hotspoty, czestos¢ mutacji, wplyw mutacji na wartos¢
przystosowawczq. Rozprzestrzenianie sie¢ mutacji w populacjach ludzkich. Znaczenie ewolucyjne
mutacji. BN

8. Genetyka wirusow. Cechy wirusow. Metody izolacji wirusow. Struktura wirusow: wirion, kapsyd,
otoczka. Biatka wirusow: niestrukturalne, biatka kapsydu, katalityczne, biatka macierzy, biatka
transmembranowe. Podobienstwo biatek wirusow do biatek komorkowych. Cykl zyciowy wirusow.
Materiat genetyczny wirusow. Budowa genomu wirusow DNA i RNA. ZrozZnicowanie genetyczne
wirusow i quasigatunki. Pochodzenie wirusow, wirusy olbrzymie. Rola wirusow w ewolucji
organizmow komorkowych. Wirom cztowieka.




Tresci programowe.
Wyklady®

9. Genetyka mikroorganizmow. Co to jest mikroorganizm? Taksony zaliczane do mikroorganizmow.
Mikrobiom czowieka. Genomy mikroorganizmow: organizacja przestrzenna, chromatyna Archaea,
genom Methonobrevibacter smithii. Genomy bakterii: podzial replikonow bakteryjnych, genomy
wieloczegsciowe, genom Vibrio cholerae. Genomy grzybow: genom Candida Horyzontalny transfer
genow u Prokariota: tranformacja, transdukcja, koniugacja. Mejoza u grzybow: cykl zyciowy,
genetyczne podstawy procesow piciowych u Saccharomyces cerevisiae. Genetyczne podstawy
patogennosci bakterii: rola pili, wyspy patogenicznosci. BN

10. Cechy ilosciowe u cziowieka. Zmiennos¢ ciggta. Czynniki genetyczne i Srodowiskowe. Wzrost i kolor
skory jako modelowe cechy ilosciowe. Rozktad normalny. Odziedziczalnos¢: metody analizy, wartosci
dla BMI, snu, wzoru komunikacji w mozgu. QTL: definicja, mapowanie, QTL dla homeostazy i
cisnienia tetniczego, odciski palcow. Cechy kognitywistyczne: taksonomia, geny warunkujgce zdolnosci
kognitywistyczne, regulacja epigenetyczna zdolnosci kognitywistycznych, rola transpozonow w uczeniu
sig: gen Arc, aktywnos¢ LINE1 w mozgu. BN

*BN: tematyka zwigzana z dziatalnoscig naukowq

Tresci programowe:
Cwiczenia
laboratoryjne

Cwiczenia laboratoryjne: 20 h prowadzonych jako 10 éwiczen po 2h.

Celem ¢éwiczen jest poszerzenie wiedzy wykladowej oraz nabycie umiejetnosci praktycznych zwigzanych z
tematykq omawiang na wykladach, w tym nabycie umiejetnosci korzystania z baz danych, wykonywania
prostych obliczen i symulacji oraz prostych analiz diagnostycznych.

1. CO01. Genetyka cziowieka: Kariotyp czlowieka: fuzja chromosomow, aberracje chromosomowe,
trisomia 21, monosomia X, mikrodelecje. Analiza cytogenetyczna: metody klasyczne, prqozki G, R, Q.
Cytogenetyka molekularna: FISH, GCH. Odczyt kariotypu: zapis chromosomow i aberracji. Choroby
uwarunkowane jednogenowo: rodowod dla dziedziczenia autosomalnego dominujgcego i
autosomalnego recesywnego. Ryzyko genetyczne. Analiza sprzezen, obliczanie odleglosci genetycznej.
Analiza sprzezen z wykorzystaniem rodowodow. Katalog GWAS

2. C02. Genom czlowieka. Projekt poznania genomu ludzkiego: mapowanie genomu ludzkiego, hybrydy
radiacyjne. Analiza fragmentow restrykcyjnych w rodowodach, identyfikacja wybranych genow.
Sekwencjonowanie genomu ludzkiego: metoda Sangera, metody NGS. Sktadanie DNA: contigi,
identyfikacja markerow w obrebie klonow, sporzgdzanie mapy contigow. Rodziny genowe u cztowieka:
podzial, domeny w biatkach kodowanych przez rodziny genowe, domeny w ,,palcach cynkowych”,
identyfikacja domen konserwatywnych. Dziedziczenie mitochondrialne. Homo i heteroplamia.
Odstepstwa od dziedziczenia jednorodzicielskiego. BN

3. Metody analizy transpozonow. Metody analizy i identyfikacja sekwencji transpozonowych. Ocena
liczby nowych insercji jako odpowiedzi na stres. Porownanie transpozonow w roznych liniach
rozwojowych. Analiza ekspresji sekwencji transpozonowych w stanach chorobowych. Poszukiwanie
Sladow wspolczesnych insercji w genomie cztowieka. BN

4. Wrzory ekspresji genow: ekspresja konstytutywna i fakultatywna, indukcja i represja. Zmiennosé¢
ekspresji genow na poziomie transkrypcji na przykiadzie Homo sapiens. Metody izolacji RNA: ¢cDNA,
wzbogacanie mRNA. Mikromacierze: technologia, odczyt i analiza danych, zastosowanie w diagnostyce
biataczki. RNA-Seq, podstawy, mapy ekspresji. Transkryptom cztowieka. BN

5. Kontrola translacji: inicjacja jako etap limitujgcy efektywnosé translacji, regulacja na poziomie ORF,
identyfikacja uORF w wybranych sekwencjach, choroby zwigzane z zaburzeniami regulacji uORF.
Ocena wlasciwosci fizyko-chemicznych biatek na podstawie analizy sekwencji in silico (serwer
ExPaSy). Modelowanie bialek. Nauka postugiwania si¢ bazq PDB. Analiza zbieznosci wybranej
sekwencji biatkowej i ocena homologii wybranych bialek. Identyfikacja sekwencji prionowych. BN

KOLOKWIUM I 7 zagadnien wyktadowych 1-5 oraz éwiczen 1-5 (kolokwium po ¢éwiczeniu 5).

6. Genetyka populacyjna i jej znaczenie w badaniach ewolucji czlowieka. Populacja biologiczna: ocena
wielkosSci populacji ludzkiej, struktury wiekowej, gestosci, tempa wzrostu. Struktura genetyczna
populacji: obliczanie czestosci alleli, czestosci genotypow, efektywnej liczby alleli w locus.
Wykorzystanie prawa Hardy-Weinberga w ocenie ryzyka genetycznego. Zroznicowanie genetyczne:
obliczanie heterozygotycznosci w locus, Sredniej heterozygotycznosci w populacji. Zroznicowanie
genetyczne M. tuberculosis. Zroznicowanie genetyczne populacji ludzkich. Podobienstwo i odlegtos¢
genetyczna: konstrukcja dendrogramow dla populacji ludzkich, obliczanie czasu dywergencji na
podstawie danych molekularnych. Wykonanie prostych analiz sekwencji DNA. BN

7. Selekcja naturalna i sztuczna: znaczenie reprodukcji i zmiennosci, adaptacja, rozprzestrzenianie sie
populacji ludzkich. Selekcja na poziomie molekularnym: slady selekcji w genomie czltowieka, efekt
hitchhiking. Wartos¢ dostosowawcza: obliczanie dostosowania absolutnego i dostosowania
wzglednego. Wplyw selekcji na czestos¢ genotypow. Zmiana czestosci chorob recesywnych pod
wplywem selekcji. Wplyw mutacji na populacje w zmiennym srodowisku. Symulacja rozprzestrzeniania
sie mutacji. BN




Tresci programowe:
Cwiczenia
laboratoryjne

8. Klasyfikacja wirusow: ICTV, Baltimore, klasyfikacja na podstawie materiatu genetycznego, Viral
Zone. Identyfikacja wirusow: detekcja odpowiedzi immunologicznej, mikroskopia elektronowa,
izolacja, techniki molekularne, optymalizacja reakcji PCR. Ewolucja wirusow i ich zroznicowanie:
dryf genetyczny, rekombinacja, szuflowanie segmentow. Pojecie kwasigatunkow. Sporzgdza nie
filogenezy wybranego szczepu na podstawie danych DNA/RNA. Mutacje w populacjach wirusow:
tempo mutacji, czynniki wplywajgce na tempo mutacji, warianty, szacowanie liczby mutantow w ostrej
wiremii. Symulacja powstawania mutantow pod wplywem silnej presji selekcyjnej.

9. Filogeneza mikroorganizmow: klasyfikacja i pochodzenia Archaea, podzial bakterii, pochodzenie
grzybow, znaczenie grzybow, mykozy. Zmiennos¢ mikroorganizmow: izoniazyd w zwalczaniu gruzlicy,
zroznicowanie szczepow M. tuberculosis na podstawie genu katG. Wykorzystanie rDNA do
identyfikacji i analizy zréznicowania bakterii. Analiza genow rDNA u wybranych gatunkow bakterii.
Horyzontalny transfer genow u bakterii i jego znaczenie w lekoopornosci, identyfikacja
horyzontalnego transferu na podstawie danych molekularnych. Integron. Transformacja. BN

10. Genetyka cech ilosciowych: obliczanie wariancji genetycznej i Srodowiskowej, efektow addytywnych,
dominacji, epistazy. Okreslanie dzialania genow warunkujgcych wzrost cztowieka. Ocena wariancji
genetycznej dla wspotdziatajgcych loci na podstawie parametrow [d] i [h]. Osobowos¢ jako cecha
ilosciowa. Odziedziczalnosc¢ inteligencji. Przewidywanie 1Q potomstwa na podstawie 1Q rodzicow. BN

KOLOKWIUM II 7 zagadnien wykltadowych 6-10 oraz éwiczen 6-10 (kolokwium po éwiczeniu 10).

*BN: tematyka zwigzana z dziatalnoscig naukowq

Tresci programowe:
Seminarium

Seminarium: 20 h prowadzonych jako 10 spotkan po 2 h.

Celem seminariow jest nauka tworzenia projektow badawczych, planowania doswiadczen oraz
prezentowania ich wynikow w postaci publikacji. Na pierwszym spotkaniu studenci wybierajg tematyke
projektu, ktory priygotujq i przedstawiq w trakcie zajeé. Kolejnosé realizowanych tematow podawana jest
na I spotkaniu po uzgodnieniu ze studentami.

1. Seminarium 1:

* Jak przygotowac dobry wniosek o grant badawczy z Unii Europejskiej? Zasady przygotowywania
wnioskow o finansowanie badan do programow ramowych UE ze szczegolnym uwzglednieniem
programow stypendialnych Marie Sktodowska-Curie Action. Elementy wniosku: excellence,
impact, implementation. Zasady oceny wnioskow: etapy oceny, osigganie konsensusu.

* Zasady sporzqdzania bibliografii: N-Y system, cytowania w tekscie, koncowe przypisy. Elementy
publikacji w czasopismach z listy IF. (Prezentacja i omowienie przez prowadzqcego zajecia).

* Wybor tematyki prezentacji przygotowywanych przez studentow oraz terminow prezentacji.

2. Seminarium 2-10
Studenci wybierajq temat szczegotowy sposrod proponowanych zagadnien.

1. Ewolucja gatunku Homo sapiens, drogi migracji i pochodzenie populacji ludzkich. Archeogenomika.
2. Uwarunkowania genetyczne i ewolucyjne zdrowego stylu zycia. Nutrigenomika.

3. Adaptacja populacji ludzkich do roznych warunkow srodowiska, w tym do srodowisk ekstremalnych
(np. wysokie gory). Struktura i zmiennos¢ genetyczna populacji ludzkich.

4. Genom czlowieka: struktura, zmiennosé, sekwencjonowanie. Wykorzystanie danych z
sekwencjonowania genomu ludzkiego w diagnostyce chorob oraz ich prewencji.

5. Transkryptom cztowieka: struktura, zmiennos¢ i wykorzystanie. Choroby zwiqzane z zaburzeniami
ekspresji genow.

6. Nowoczesne metody molekularne w diagnostyce chorob cztowieka i medycynie sqdowej.
7. Kultury in vitro, inZynieria embrionalna i komorki macierzyste w terapii chorob genetycznych.

8. Rola szczepionek w zapobieganiu rozprzestrzeniania sig chorob. Wykorzystanie inzynierii genetycznej
do produkcji szczepionek.

9. Terapia genowa i jej zastosowanie. Edytowanie genomu ludzkiego.

10. Farmakogenomika: projektowanie lekow dostosowanych do genotypu.

11. Medycyna personifikowana: korzysci i zagrozenia.

12. Genetyka wybranych chorob dziedzicznych.

13. Genetyka i epidemiologia wybranych patogenow bakteryjnych i wirusowych.

14. Genetyczne podstawy cech ilosciowych u czltowieka (np. wzrost, IQ, zachowanie).

15. Genetyczne podstawy chorob cywilizacyjnych: nadcisnienie, cukrzyca, otytos¢, choroby
neurodegeneracyjne.

16. Genetyczne podstawy nowotworow.
17. Genetyka w medycynie sportowej.




Metody
dydaktyczne:®

1. Wyktad

* Wyktad informacyjny z wykorzystaniem prezentacji multimedialnej, w tym video.
* Wyktad problemowy umozliwiajgcy zrozumienie procesow genetycznych, w tym wykonywaniu
obliczen i symulacji.
* Wyktad konwersatoryjny pozwalajgcy na udzial studentow w dyskusji i rozwigzaniu problemow.
2. Cwiczenia laboratoryjne

* Wykorzystanie symulacji komputerowych, narzedzi bioinformatycznych w tym BLAST, CLUSTAL,
MODELLER, srodowiska R, internetowych baz danych;, NCBI, ExPaSy, OMIM; ATLHOME,
HDBAS, modelowanie molekularne, sieci i algorytmy genetyczne, skladanie i annotacja genomow,
modelowanie efektow mutacji genowych, Metoda eksperymentalna: samodzielne stawianie hipotez,
przeprowadzenie eksperymentu, zebranie danych.
Cwiczenia laboratoryjne, ciecie enzymami restrykcyjnymi, przygotowanie reakcji PCR dla
sekwencji unikalnych oraz skanujgcych genom, elektroforeza kwasow nukleinowych, elucja DNA z
zelu agarozowego, hybrydyzacja DNA-DNA, przygotowanie do sekwencjonowania, odczyt
chromatogramow dla pojedynczego genu, mapowanie genetyczne i fizyczne, odczyt danych z
sekwencjonowania genomow, sktadanie contigow, analiza ekspresji genow. Metoda eksperymentu
oraz obserwacji i pomiaru.
* Rozwigzywanie zadan i problemow genetycznych, praca samodzielna i grupowa, w tym stoliki
eksperckie, analiza SWOT, studium przypadkow.
* Wykorzystanie narzedzi internetowych do samodzielnego sprawdzania nabytych umiejetnosci (np.
kahoot)

3. Seminarium

Seminaria prowadzone sq metodq dyskusji oksfordzkiej, panelowej oraz okrgglego stotu. Podstawg
dyskusji sq projekty badawcze przygotowane indywidualnie przez studentow.

* Studenci przygotowujq indywidualne projekty badawcze wedtug wytycznych programow ramowych
Unii Europejskiej ze szczegolnym uwzglednieniem stypendiow indywidualnych Marie Sktodowskiej-
Curie (MSCA fellowships).

* Projekty badawcze sq prezentowane na zajeciach w postaci prezentacji multimedialnej zalozen
przygotowanych projektow badawczych,

* W trakcie zaje¢ ma miejsce dyskusja dotyczqca tematyki projektow badawczych. Studenci i
prowadzqcy zadajq pytania, wyrazajq wgtpliwosci. Osoba, ktora projekt przygotowata dyskutuje z
prowadzqcym oraz kolegami.

* Dyskusja nad formq i sposobem prezentacji zatozen projektow, poszukiwanie ,,mocnych’ i
,stabych” punktow (SWOT).

* Na podstawie przeprowadzonej dyskusji student ma mozliwosc¢ poprawy projektu. Ostateczna
wersja jest oceniana na koniec semestru.

4. Praca samodzielna

» Samodzielne rozwigzywanie wybranych problemow na podstawie materialow zamieszczanych on
line (dobrowolne)
* Przygotowanie projektow badawczych prezentowanych na seminarium (obowigzkowa)

Rygor zaliczenia,
kryteria oceny
osiagnietych efektéw
uczenia sie:

Warunkiem zaliczenia przedmiotu jest osiggnigcie wszystkich wymaganych dla przedmiotu efektow uczenia
sig. Uzyskanie pozytywnych ocen ze wszystkich form zaje¢ wchodzqcych w sktad przedmiotu jest
rownoznaczne z jego zaliczeniem i zdobyciem przez studenta przyporzgdkowanej przedmiotowi liczby
punktow ECTS.

Warunki zaliczenia poszczegolnych form przedmiotu

1. Obecnosci na zajeciach

Zgodnie z art. 18, punktem 4 regulaminu studiow w UTH dla studentow pierwszego roku oraz
Jednolitych studiow magisterskich wykiady i ¢wiczenia sq obowigzkowe.

* Obecnos¢ studentow na wyktadach stacjonarnych moze by¢ kontrolowana w postaci listy
obecnosci. W trybie zdalnym (live) obecnos¢ na wyktadach jest sprawdzana na podstawie
zalogowania sie do systemu. W przypadku trybu asynchronicznego studenci powinni si¢ zapoznac z
wyktadem umieszczonym na stronie https://www.matgen.pl. Studenci majq mozliwos¢ zadawania
pytan do wyktadu za pomocq narzedzia Teams.

* Obecnosc na wszystkich cwiczeniach i seminariach jest obowigzkowa.

» Wszystkie nieobecnosci wynikajgce z przypadkow losowych nalezy usprawiedliwiac.

* W trybie stacjonarnym nieobecnosci powyzej 20% skutkujq przekazaniem informacji do Biura
Obstugi Studentow.




Rygor zaliczenia,
kryteria oceny
osiagnietych efektéw
uczenia sie:

2. Cwiczenia i wyklady
W celu zaliczenia przedmiotu w nalezy uzyskac¢ 48 punktow na 80 mozliwych do uzyskania. Przyznane
punkty mozna sprawdza¢ na stronie https://www.matgen.pl.

* Punkty w semestrze mozna uzyskac za kolokwia — maksymalnie 60 punktow (2 x 30 punktow).
Kolokwia oparte sq na zagadnieniach podanych na koncu kazdego wyktadu oraz zagadnieniach
omawianych na é¢wiczeniach. Daty kolokwiow, tryb (zdalny live, asynchroniczny, stacjonarny) oraz
zakres materiatu sq podane na stronie kursu: https://www.matgen.pl.

* Pytania na kolokwiach mogg miec¢ forme:

testu jednokrotnego wyboru,

testu tak/nie,

pytan z lukg,

pytan krotkich odpowiedzi,

pytan otwartych, w tym zagadnien do opracowania,

zadan, w tym obliczeniowych.

* Kolokwium jest przeprowadzane za pomocg platformy MS Forms w siedzibie uczelni w obecnosci
prowadzgcego.

* W trybie stacjonarnym mozna uzyskac¢ punkty za aktywnos¢ na cwiczeniach, ktora obejmuje
wykonanie prostych zadan, rozwigzywanie problemow w trakcie ¢wiczen, udziat w dyskusji.
Zadania punktowane w trakcie ¢wiczen sq zaznaczone w protokolach éwiczen.

* Punkty mozna uzyskac za samodzielne, indywidualne i dobrowolne opracowanie wybranych zadan
z protokotow. W zaleznosci od trudnosci lub zlozonosci zadania mozna uzyskaé 2-5 punktow.
Zadania do ewentualnego samodzielnego rozwigzania w domu zaznaczone sq w poszczegolnych
protokolach éwiczen.

» Wszystkie punkty wazgq tyle samo. Nie przewiduje sie punktow ujemnych. Mozliwe jest
przekroczenie limitu 80 punktow.

AN N N N NN

3. Seminarium

» Seminaria polegajq na przygotowaniu przez studentow projektow badawczych wedlug wytycznych
programow ramowych Unii Europejskiej.

* Pierwsze spotkanie bedzie poswiecone omowieniu zasad przygotowywania projektow badawczych
oraz cech jakimi powinny sig¢ one charakteryzowac na podstawie projektow przygotowywanych do
programow Unii Europejskiej, zwlaszcza projektow przygotowywanych przez indywidualnych
naukowcow.

o Wybor tematow seminariow oraz dat ich wyglaszania powinien nastqpic¢ podczas pierwszych zajec.
Lista z prelegentami, datami wystgpien i tematami powinna by¢ dostarczana najpozniej do
nastepnych zajec.

* Projekty sq przygotowywane indywidualnie. Kazda osoba jest zobowigzana przygotowac jeden

projekt na wybrany przez siebie temat. Tematy powinny miescic sig w zakresie zagadnien

seminaryjnych podanych w sylabusie i przedstawionych na pierwszych zajeciach.

Projekty sq prezentowane w trakcie seminarium i poddane dyskusji grupy. Wnioski z dyskusji mogq

zostac¢ uwzglednione w poprawie projektu. Poprawiony projekt opisany jako ,, wersja ostateczna”

nalezy przestac prowadzgcemu do konca semestru. Ostateczna data jest podana na stronie kursu

(https://www.matgen.pl) i zalezy id organizacji roku akademickiego.

* Ostateczne wersje projektow sq oceniane przez prowadzqcego pod kqtem jakosci opisu
proponowanych badan, zastosowanych podejs¢ badawczych oraz wykorzystania badan i ich
zaplanowania.

* Kazdy projekt powinien zawierac nastgpujqce elementy:

a) Tytul: 5 punktow.

b) Przeglqd literatury, opis problemu, hipotezy badawcze: 10 punktow.

¢) Cele badan: 5 punktow.

d) Opis metodologii badan: 10 punktow.

e) Znaczenie projektu dla badacza oraz dla jednostki, w tym wspolpraca z jednostkami
zewnetrznymi, znaczenie badan dla spoleczenstwa: 10 punktow.

1) Sposob prezentowania wynikow badan w srodowisku naukowym (np. publikacje,
repozytoria) oraz wsrod niespecjalistow (np. Noce naukowcow, festiwale nauki): 5
punktow.

g) Plan pracy uwzgledniajgcy podziat zadan oraz harmonogram czasowy w postaci wykresu:
10 punktow.

h) Zarzgdzanie projektem, w tym monitorowanie efektow projektu: 5 punktow.

i) Analiza ryzyka oraz plany awaryjne: 10 p.

j) Literatura: 10 punktow

v W tekscie literature nalezy cytowaé wedtug systemu harwardzkiego N-Y (name year)
v’ Na konicu projektu nalezy przedstawié spis wykorzystanej literatury zgodny z
systemem N-Y.




Rygor zaliczenia,
kryteria oceny
osiagnietych efektéw
uczenia sie:

4. Egzamin

Przedmiot konczy si¢ egzaminem. Uzyskanie oceny pozytywnej 7 ¢wiczen i seminariow w semestrze
jest warunkiem koniecznym przystgpienia do egzaminu.

» Egzamin ma forme pisemnq. Przeprowadzany jest przy pomocy MS Forms w siedzibie uczelni w
obecnosci prowadzgcego.

* Maksymalna liczba punktow za egzamin wynosi 50.

* Pytania egzaminacyjne sq opracowywane w oparciu o materialy wyktadowe i ¢wiczeniowe. Mogg
one miec forme:

v testu jednokrotnego wyboru,

v testu tak/nie,

v testu prawda/fatsz,

v’ pytan krétkiej odpowiedzi;

v pytan z lukg,

v’ pytai otwartych, w tym zagadnier do opracowania;
v analizy wypowiedzi lub problemdw;

v’ zadan obliczeniowych;

* Przy kazdym pytaniu podana jest maksymalna liczba punktow. Prawidlowe odpowiedzi i uwagi sq
wpisywane w MS Forms. Studenci majq dostep do poprawionych prac za pomgcq tego samego
linka, ktory zostat wykorzystany do napisania egzaminu.

* Punkty z ¢wiczen ponad 80 sq doliczane do punktacji z egzaminu.

* Ostateczna punktacja wraz z ocenq z egzaminu publikowana jest na stronie kursu w postaci
zanonimizowanej.

* Nie przewiduje sig terminu zerowego.

5. W trakcie trwania kursu studenci majq na biezgco dostegp do punktacji, ktora jest udostepniana na
stronie kursu: hhips://www.matgen.pl. Aktualizacja odbywa sie¢ raz w tygodniu po zakonczeniu cyklu
zajec.

Sposéb obliczania
oceny koncowej:

Sposob obliczenia oceny koncowej (doktadnej) z przedmiotu uwzgledniajgcy wszystkie jego formy
okreslony zostal w Regulaminie studiow (§37-40). Ocena doktadna obliczana jest w systemie Wirtualnej
Uczelni na podstawie ocen uzyskanych z poszczegolnych form przedmiotu.

Skala ocen dla poszczegolnych form zajec uwzglednianych w obliczeniu oceny dokiadnej.

Zaliczenie wykladow + éwiczenia (liczha punktow, | Seminarium (liczba punktow, ocena):
ocena):
* 48-55: 3,0 (dostateczny) * 50-59: 3,0 (dostateczny)
* 56-63: 3,5 (dostateczny plus) * 60-65: 3,5 (dostateczny plus)
* 64-71: 4,0 (dobry) * 66-70: 4,0 (dobry)
e 72-76: 4,5 (dobry plus) e 71-75: 4,5 (dobry plus)
e 77-80: 3,0 (bardzo dobry) e 76-80 3,0 (bardzo dobry)

Egzamin (liczba punktow, ocena):

* 30-35: 3,0 (dostateczny)

* 36-40: 3,5 (dostateczny plus)
o 41-44: 4,0 (dobry)

* 45-47: 4,5 (dobry plus)

* 48-50 3,0 (bardzo dobry)




Efekty uczenia sie dla przedmiotu w odniesieniu do efektéw kierunkowych i

Metody weryfikacji efektéw

formy zajeé’ uczenia sie
Opis efektéw uczenia si¢ dla przedmiotu Kierunkowy
Numer (PEU) efekt uczenia Forma Metody
efektu Student, ktéry zaliczyt przedmiot si¢ (KEU) i Forma zajec weryfikacji sprawdzania
uczenia sie¢ (W) zna i rozumie/ (U) potrafi /(K) jest stopien (zaliczen) i oceny
gotow do: osiggniecia
Test, sprawdzenie
Zna mechanizmy regulacji translacji i Zaliczenie znajomosci metod
Wi degradacji mRNA, zna typy modyfikacji B.Wi2 Wyktad 5 Egzamin identyfikacji
[potranslacyjnych biatek oraz wplyw zaburzen ++ Cwiczenie 5 pisemny modyfikacji
w modyfikacji na powstawanie chorob. Praca domowa |potranslacyjnych w
bazie ExPasy..
Zna strukture i funkcje genomu jgdrowego i Test, odczyt
mitochondrialnego cztowieka. Rozumie Zaliczenie sekwencji, zlozenie
Lo ; . ) Wykiad 2 . . ..
osiggniecia projektu sekwencjonowania o Egzamin kilku sekwencji,
W2 . : Seminarium ; : f
genomu ludzkiego w poznawaniu 2.10 pisemny korelacja chorob ze
mechanizmow prowadzqcych do chorob Praca domowa |zmianami na
czlowieka. Rozumie znaczenie eccDNA. B.wi4 poziomie DNA.
+++
Zna podzzai.z Z.)udowe elementov.tf ruchomych CW9 Test, identyfikacja
oraz rozumie ich role w ewolucji czlowieka +4+ . . ..
X } Zaliczenie sekwencji
oraz procesach fizjologicznych, w tym w Eozamin ransposonowrch w
W3 powstawaniu odpowiedzi immunologicznej. Wykitad 3 & PO "y
. . , pisemny genomie,
Rozumie znaczenie transpozonow w .

. , Praca domowa |szacowanie
powstawaniu chorob genetycznych. Zna czestosci insercii
pojecie retrogenow i metody ich diagnostyki. ¢ It

Test, identyfikacja

. . .. , regulacji

Zna {nechan.zzmy reguquz gkspreSJz genow u Zaliczenie pozytywnej i
Pro i Eukariota na poziomie transkrypcji. . S
. . g B.Wi4 Wykiad 4 Egzamin negatywnej, opis
W4 Rozumie znaczenie czynnikow 4\ . ; ..
. - +++ Cwiczenie 4 pisemny regulacji
transkrypcyjnych, opisuje transkryptom .
; Praca domowa |potranskrypcyjnej
czlowieka.
dla wybranych
genow.
Test, zadania
sprawdzajgce
Zna podstawowe metody informatyczne i Wyktady Zaliczenie znajomosé
Statystyczne stosowane w genetyce B.W26 1,2,3 45, 10 Egzamin parametrow
molekularnej oraz w analizie cech ++ Cwiczenia pisemny genetycznych i
ilosciowych. 2,3,4,5 10 Praca domowa |narzedzi BLAST,
CLUSTAL,
MODELLER
. . Test, interpretacja
Zna metody statystyczne i stosowane w Zaliczenie |parametrow
. .. B.wW27 Wyktady Egzamin .
W6 genetyce populacyjnej i w konstrukcji drzew ot 6 7 Ssemn [populacyjnych,
filogenetycznych. ’ P Y interpretacja drzew
Praca domowa
\filogenetycznych.
Zna zasady planowania doswiadczen z P:Zeg’ftt;g‘.}zme !
zakresu genetyki, rozumie zasady B.W29 Seminarium . . s aq
W7 ; o . Zaliczenie indywidualnego
konstruowania projektow badawczych i +++ 1-20 projektu
[publikacji naukowych. badawezego.
Zna za.sady dzzeafzzczema' ce‘ch u cz’iowzeka, CWI Zaliczenie Test, rozwiqzywanie
rozumie znaczenie sprzgzenia genow oraz zna e Egzamin zadan genetycznych,
W8 metody badawcze identyfikujqce sprzezenia Cw2 Wyktad 1 pisemny znajomos¢ mapy
genow. Zna molekularne podioze determinacji St Praca domowa geneZJ'/cz’ne] i grup
pici. sprzezen.
Zna prawidtowy kariotyp cztowieka oraz C.w3 Zaliczenie Test, odczyt
W9 sposoby zapisu zmian w kariotypie. Zna +++ Wyktad 1 Egzamin kariotypu,
metody cytogenetyczne identyfikujgce cw7 Cwiczenie 1 pisemny znajomos¢ metod
aberracje chromosomowe. ++ Praca domowa |cytogenetycznych.




Efekty uczenia sie dla przedmiotu w odniesieniu do efektéw kierunkowych i

Metody weryfikacji efektéw

formy zajeé’ uczenia sie
Opis efektéw uczenia si¢ dla przedmiotu Kierunkowy
Numer (PEU) efekt uczenia Forma Metody
efektu Student, ktéry zaliczyt przedmiot si¢ (KEU) i Forma zajec weryfikacji sprawdzania
uczenia sie¢ (W) zna i rozumie/ (U) potrafi /(K) jest stopien (zaliczen) i oceny
gotow do: osiggniecia
Rozumie pojecie zmiennosci cigglej oraz Test, zadania na
wplywu czynnikow genetycznych i Zaliczenie dziedziczenie cech
Srodowiskowych na fenotyp cztowieka. CWs Eozamin ilosciowych,

W10  |Rozumie pojecie interakcji genotypowo- + i Wyktad 10 iemn znajomos¢
Srodowiskowej. Rozumie rozne typy Pra}; y domyo wa odziedziczalnosci,
wspoldziatania genow w dziedziczenie cech identyfikacja QTL
ilosciowych. Zna pojecie QTL. na mapie.

Test, okreslanie
struktury
Zna metody oceny zroznicowania Zaliczenie genetycznej
genetycznego oraz pojecie populacji . [populacyi,

W11  |mendlowskiej. Rozumie wplyw selekcji i Efﬁf Wzki;zd Eizec%;n okreslanie
mutacji oraz procesow losowych na zmiang ’ Pra}; y domyo wa rownowagi Hardy-
czestosci alleli i na rownowage populacyji. Weinberga, ocena

wplywu selekcji na

strukture populacji.
Zna znaczenie horyzontalnego transferu CWil Zaliczenie Z;f;c’lézemyﬁ kacja
genoww ewgluc’j Lwirusow . .. +++ Wyktad Egzamin warunkujgcych

W12  |mikroorganizmow. Rozumie znaczenie presji ; "

o . L. C. W40 8 9 pisemny lekoopornosc,
selekcyjnej w powstawaniu lekoopornosci, w P Praca domowa |analiza szczepéw
tym wielolekoopornosci, MDR. M tuberculosis
Zna mechanizmy ewolucji wirusow i Zaliczenie Test, analiza
mikroorganizmow, metody Sledzenia ich CWI3 Wiklad Eozamin dendrogramow,

W13  |rozprzestrzania sig oraz rozumie wplyw + . g 9 iemn identyfikacja,
[procesow populacyjno-genetycznych na ich ’ Pra}; y domyo wa identyfikacja wysp
epidemiologie. [patogenicznosci.

Prezentacja
Zna metody terapii genowej, w tym C. w40 Seminarium . . [projektu
Wi4 edytowanie genow. ++ 2-10 Zaliczenie badawczego i
dyskusja.
Konstrukcja
Potrafi wyszukiwaé informacje o sekwencjach contigow, mapy
i genetycznych uwarunkowaniach chorob w 5 . genetycznej,

Ul bazach danych. Potrafi wykorzystywaé B.+UJ'F10 J gw;czgn(zga 9 Zaliczenie wyszukiwanie i
narzedzia dostgpne w bazach danych do e analiza daych w
wyszukiwania i analizowania wynikow. NCBI, OMIM,

ExPaSy
Potrafi dokona¢ podziatu zmiennosci Naniesienie QTL na
catkowitej, obliczy¢ parametry genetyczne i ) mape, obliczenie

U2 na ich podstawie zidentyfikowac typ Cwiczenia Zaliczenie [parametrow [d],
wspoldziatania genow. Potrafi¢ wykorzystac 10 [il, [1], [j].
funkcje LOD do okreslenia potozenia QTL na B.UII Obliczenie
mapie genetycznej. T+t odziedziczalnosci.
Wykorzystuje metaanalizy w projektowaniu Seminarium P:s%:]?tfcj a

U3 wlasnych badan. Potrafi przygotowac prostq 2.10 Zaliczenie ga c;awcze 0
|publikacje na bazie metaanaliz. dyskusja g
Rozroznia kliniczne badania randomizowane L Pre;entaq a

, ; B.UI2 Seminarium . . projektu
U4 od badan eksperymentalnych w uktadzie o 2.10 Zaliczenie badawezego i

blokow kompletnie randomizowanych.

dyskusja.




Efekty uczenia sie dla przedmiotu w odniesieniu do efektéw kierunkowych i

Metody weryfikacji efektéw

formy zajeé’ uczenia sie
Opis efektéw uczenia si¢ dla przedmiotu Kierunkowy
Numer (PEU) efekt uczenia Forma Metody
efektu Student, ktéry zaliczyt przedmiot si¢ (KEU) i Forma zajec weryfikacji sprawdzania
uczenia si¢ (W) zna i rozumie/ (U) potrafi /(K) jest stopien (zaliczen) i oceny
gotow do: osiggniecia
, Prezentacja
o Yy wyeiagng +++ 2-10 badawczego i
wnioski. .
dyskusja.
Potrafi am}lzzowac krzyzowki ge,netyczne, Rozwigzanie
sporzqdzac rodowody, szacowac ryzyko -
. ) . .. C.Ul krzyzowek, odczyt
chorob na podstawie rodowodow, czestosci 5 . .
. .. +++ Cwiczenie . . SNP, sporzgdzanie
U6 alleli w populacji oraz danych molekularnych Zaliczenie .
o . cC.u2 1,2,6,7 10 rodowodow,
Potrafi rozrozniac cechy i choroby . .

. ++ obliczanie ryzyka
uwarunkowane jednogenowo od cech enetvezneso
dziedziczonych ilosciowo. genetycznego.
Potrafi odczytywac i zapisywac kariotypy, cC.u2 Sporzqdzanie
analizowa¢ kariogram oraz zalecaé ++ Cwiczenie . . kariotypow. Odczyt

u7 stosowanie odpowiednich metod C.U4 1 Zaliczenie danych
cytogenetycznych do identyfikacji aberracji. +++ cytogenetycznych.
Potrafi przewidywac ryzyko pojawienia sig Analiza wybranych
chorob genetycznych na podstawie ) sekwencji pod
znajomosci sekwencji genomu rodzicow oraz Cwiczenie . . kqtem
us . i Zaliczenie ,
[pochodzenia populacyjnego. Potrafi C.U2 2,3,6,7 wystepowania SNP,
identyfikowa¢ retrogeny oraz zagrozenia T+ analiza nowych
zwigzane z elementami ruchomymi. CU3 insercji.
i ; ; ; +++
Potrafi zafentyﬁkowac fchorrzema zwigzane z CUS Analiza
zaburzeniami ekspresji genow, analizowaé . . .
. . . . RIS 5 . mikromacierzy i
wyniki mikromacierzy i RNAseq, ocenia¢ Cwiczenie . . o,
U9 o R . Zaliczenie wynikow RNAseq.
|prawdopodobienstwo ujawnienia si¢ zmian w 4,5
R , . . Ocena ryzyka
[potomstwie i wnioskowac o koniecznosci chorob
molekularnych badan prenatalnych. Y
Potrafi identyfikowac molekularnie wirusy i ) Zg{fgt;}gﬁnze
mikroorganizmy oraz Sledzi¢ drogi ich Cc.U6 Cwiczenie . . J .
u10 e i iy Zaliczenie specyficznej dla
rozprzestrzeniania. Potrafi przewidywac ich ++ 89 branveh
ewolucje w kierunku wzrostu patogenicznosci. "y ¢
[patogenow.
, Prezentacja
Pqtraﬁ wykorzystac programy . D.UI6 Seminarium . . projektu
Ull miedzynarodowe, w tym UE do podnoszenia Zaliczenie .
} o ++ 1-10 badawczego i
kwalifikacji. .
dyskusja.
Potrafi oceniac wzarygodno.sc pub{l{cowanych Prezentacja
danych genetycznych, prawidlowosé L .
S D.UI7 Seminarium . . [projektu
ul12 zastosowanych metod oraz wyciggnietych Zaliczenie .
S o ; A ++ 1-10 badawczego i
wnioskow w publikacjach wj. polskim i .
. dyskusja.
angielskim.
. . . . Ocena ustna  |Samoocena
Zadaje p recyziyne py tania siuzgce .. K.K5 7 y]dady przez grupe przy |(SWOT), swobodna
K1 [poszerzeniu wlasnego zasobu informacji lub Cwiczenia o,
S , . +++ L pomocy wypowiedz grupy,
znalezieniu stabych punktow rozumowania. Seminarium .
prowadzgcego. |podsumowanie.
Poszukuje roznorodnych Zrodet informacyi, Ocena ustna  |Samoocena
L e Wyktady
dostrzega niescistosci oraz zabiegi erystyczne, K.K7 7 . przez grupe przy |(SWOT), swobodna
K2 LS ; , Cwiczenia o
odroznia fakty od reklamy, jest gotow do +++ L pomocy wypowiedz grupy,
S . L . Seminarium .
wlasnej, obiektywnej oceny Zrodet. prowadzqcego. |podsumowanie.
P Ocena ustna  |Samoocena
Potrafi dosto;owac swej jezy k oraz metody do KKI2 L przez grupe przy |(SWOT), swobodna
K3 |przekazywania informacj specjalistom, Seminarium o,
. L. . +++ pomocy wypowiedz grupy,
niespecjalistom oraz grupom interesu. .
prowadzgcego |podsumowanie.
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Dostep: https://www.matgen.pl/P5%20Lekarski.html (Materialy na biezgco uaktualniane)

5. Weglenski P. 2020. Genetyka molekularna. PWN. Wydanie 6. Warszawa: PWN. (chyba nie zamowiono)
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Inne pomoce naukowe
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Naklad pracy studenta potrzebny do osiggniecia zakladanych efektow uczenia si¢ — bilans punktow ECTS

Obciazenie studenta [h]
. - L. Praca witasna
Udzial w zajeciach, aktywnos¢ Inne godz. studenta: zajecia Zajecia
Kontaktowe ;
bez nauczyciela dydaktyczne
(IGK) (ZBN)
Udziat w wykladzie 20 h
Udziat w éwiczeniach laboratoryjnych - - 20 h
Udziat w seminarium 20 h
Udzial w konsultacjach 10h - -
Przygotowanie si¢ do wykladow/éwiczen/seminariow/ i 80 h i
Przygotowanie do zaliczenia/egzaminu
. . 10 h/ 80 h/ 60 h/
Sumaryczne obciazenie praca studenta
0,3ECTS 2,7ECTS 2,0ECTS
Punkty ECTS za przedmiot 5 ECTSY

Informacje dodatkowe, uwagi

* Student ma na biezgco dostep do wszystkich materiatlow wyktadowych i éwiczeniowych oraz swojej punktacji na stronie
https://www.matgen.pl. Student ma dostep do e-konsultacji.
* Mail dedykowany kontaktom ze studentami, w tym przysylaniu prac: polokkornelia@gmail.com




