Program ćwiczeń i seminariów z przedmiotu GENETYKA 

dla kierunku Pielęgniarstwo Filia w Ełku
studia stacjonarne – licencjat, rok I 

2022/2023
Ćwiczenie nr 1  (12.10.2022r.) 
1. Omówienie regulaminu zajęć.
2. Materiał genetyczny (lokalizacja w komórce, skład chemiczny i struktura kwasów nukleinowych, funkcje, kod genetyczny) 
3. Podstawowe pojęcia genetyczne (gen, allel, locus, fenotyp, genotyp, cecha recesywna i dominująca, kodominacja, dominacja zupełna i niezupełna, genom, chromosom)
Materiały obowiązujące do przygotowania:

1. „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; rozdział 3 (3.1 - 3.4), 4 (4.1, 4.2) lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: 
https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf
Ćwiczenie nr 2 (13.10.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 1-2 (max.12 pkt.)

1. Prawa Mendla (krzyżówki: Parentes, wsteczna, testowa)

a) określenie sposobu dziedziczenia cech nasion Pisum sativum na podstawie fenotypów  i stosunków liczbowych pokolenia F2 
2. Chromosomowo-genowa teoria dziedziczności

3. Sprzężenie genów, crossing – over, odległość genetyczna 

4. Współdziałanie genów (epistaza, penetracja, ekspresja, poligeny, plejotropia, komplementacja)
5. Geny letalne i subletalne
6. Zadania genetyczne
Materiały obowiązujące do przygotowania:

1. „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; rozdział 2, 22 [22.1, 22.1.1] lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)
2.„Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski, A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. I (1-5), III (6-8, 13-17).

Ćwiczenie nr 3 (09.11.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 3 (max. 6 pkt.)

1. Allele wielokrotne.

2. Dziedziczenie mendlowskie antygenów grupowych krwi człowieka na przykładzie układu AB0 i Rh. 
3. Fenotyp Bombay.

4. Wpływ genów na wydzielanie antygenów grupowych układy AB0 – struktura antygenów, wydzielacze i nie wydzielacze.
5. Konflikt serologiczny w układzie Rh.

6. Zadania genetyczne 
Materiały obowiązujące do przygotowania
1.  „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; cały rozdział 12. lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)
2.  „Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski,    A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. II (1-5, 7, 16, 26).

Ćwiczenie nr 4 (10.11.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 4 (max. 6 pkt.)

1. Mutacje genowe – rodzaje, skutki

2. Dziedziczenia monogenowe autosomalne na przykładzie wybranych chorób genetycznych człowieka (uwarunkowania genetyczne, objawy, diagnostyka):

a) mikrosferocytoza – rozmaz krwi chorego – prep. mikr. trwały barwiony, pow. 400x,

b) niedokrwistość sierpowata - rozmaz krwi pacjenta 
c) fenyloketonuria 
d) alkaptonuria 
e) mukowiscydoza

f) choroba Huntingtona

g) achondroplazja

2. Analiza dziedziczenia cech monogenowych (recesywnych, dominujących, kodominujących) na podstawie rodowodów:

a) konstruowania rodowodów wybranych cech człowieka i oznaczenie genotypów 
3. Zadania genetyczne - ustalanie genotypów na podstawie fenotypów, szacowania ryzyka wystąpienia choroby monogenowej autosomalnej w rodzinie
Materiały obowiązujące do przygotowania:
1. „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; podrozdziały z rozdziału 10 (10.1; 10.2: [10.2.1; 10.2.2; 10.2.6.]; 10.3) lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)
2.„Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski, A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. I (8-11; 13-16)
Ćwiczenie nr 5 (16.11.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 5  (max. 6 pkt.)

1. Płeć chromatynowa człowieka i zjawisko lyonizacji:
a) chromatyna płciowa człowieka „pałeczki dobosza” w granulocytach obojętnochłonnych 

b) chromatyna płciowa człowieka „ciałko Barra” w komórkach nabłonka jamy ustnej 
2. Dziedziczenie cech sprzężonych z płcią: hemofilia, daltonizm, dystrofia mięśniowa Duchenne’a/Beckera, 
zespół Retta, zespół łamliwego chromosomu X
3. Wykrywanie zaburzeń widzenia barw za pomocą tablic pseudoizochromatycznych Ishihary, obrazy przedmiotów widziane przez daltonistów 

4. Zadania genetyczne - ustalanie genotypów na podstawie fenotypów, szacowania ryzyka wystąpienia choroby monogenowej sprzężonej z płcią w rodzinie 
Materiały obowiązujące do przygotowania:
1.  „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; podrozdziały z rozdziału 10  (10.4: [10.4.1, 10.4.2; 10.4.3; 10.4.4]) i podrozdziały z rozdziału 16 (16.5; 16.6: [16.6.1-16.6.3]; 16.8; 16.8.1) lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)
2.  „Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski,    A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. III (1, 2, 9), V (1-3, 5, 6), IV (1-4; 6; 10; 13), VI (4 oraz 9-11).
Ćwiczenie nr 6 (17.11.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 6 (max. 6 pkt.)
1. Struktura i rodzaje chromosomów: chromatydy, centromer, przewęzenie wtórne,  satelity, telomery
2. Rodzaje chromosomów: metacentryczne, submetacentryczne, akrocentryczne, telocentryczne, dicentryczne, acentryczne 

3. Inne rodzaje chromosomów u Eucaryota: 

· chromosomy olbrzymie w gruczołach śliniankowych Chironomus sp. 

· chromosomy szczoteczkowe 
4. Kryteria podziału chromosomów.  Grupy chromosomów człowieka. Chromosomy człowieka w metafazie podziału limfocytów, kariotyp
5. Mutacje chromosomowe (genomowe) –  liczbowe (rodzaje, zapis kariotypów, kariotyp mozaikowy)
aneuploidia heterosomów:

   a) monosomia  45,X  (zespół Turnera) -  kariotyp, cechy fenotypowe, częstość występowania

b) trisomia  47,XXY  (zespół Klinefeltera) - kariotyp, cechy fenotypowe, częstość występowania 

   c)   inne przykłady trisomii 
·  47,XXX - kariotyp, cechy fenotypowe osobnika, częstość występowania
· 47,XYY - kariotyp, cechy fenotypowe osobnika, częstość występowania
6. Euploidia – triploidia, tetraploidia
7. Zadania 

1. Materiały obowiązujące do przygotowania:

2.  „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; podrozdziały z rozdziału 15 (15.1., 15.2.1, 15.3; 15.4: [15.4.1]; 15.5: [15.5.1; 15.5.2], 15.6); 16 (16.1; 16.2; 16.4: [16.4.1; 16.4.2; 16.4.3]); 17.9. lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf )
2. „Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski,    A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. VI (1-2; 5-8, 12)

Ćwiczenie nr 7 (23.11.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 7 (max. 6 pkt.)

1. Mutacje genomowe: aneuploidia autosomów 
· trisomia 21 (zespół Downa) - kariotyp, cechy fenotypowe, częstość występowania, znaczenie translokacji zrównoważonej  i niezrównoważonej w mechanizmie powstawania zespołu Downa) 
· trisomia 18 (zespół Edwardsa) - kariotyp, cechy fenotypowe, częstość występowania 
· trisomia 13 (zespół Patau) - kariotyp, cechy fenotypowe, częstość występowania
2. Mutacje chromosomowe strukturalne autosomów (deficjencje (delecje) terminalne, interstycjalne; duplikacje; translokacje zrównoważone, niezrównoważone robertsonowskie; inwersje; chromosom kolisty; izochromosom)
· delecja ramion krótkich chromosomu z grupy B (zespół monosomi 5p =„cri du chat”)  - kariotyp, cechy fenotypowe, częstość występowania
3. Najczęstsze zaburzenia somatyczne w zespołach aberracji chromosomowych (mikro-, makrocefalia, hiper-, hipoteloryzm, zmarszczka nakątna, bruzda poprzeczna na dłoni, klinodaktylia, polidaktylia, syndaktylia)
4. Układanie kariogramów osobników z wybranymi aberracjami chromosomowymi- KARTA PRACY
5. Zmiany daktyloskopowe w zespołach chorobowych genetycznych - przykłady zaburzeń dermatoglificznych w różnych zespołach chorobowych 
Materiały obowiązujące do przygotowania:

1. „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; podrozdziały z rozdziału 17 (17.1- 17.6; 17.7: [17.7.2] lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf )
2. „Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski,    A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. VI (3; 13-15,19, 21)

Ćwiczenie nr 8 (24.11.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 8 (max. 6 pkt.)
1. Dziedziczenie wieloczynnikowe (poligeny, cechy ilościowe, cechy jakościowe, transgresja, odziedziczalność).

2. Rozkład częstości występowania cechy ilościowej w populacji.

3. Choroby uwarunkowane wieloczynnikowo -  ryzyko genetyczne.

4. Dermatoglify jako model dziedziczenia wieloczynnikowego – karta pracy
Materiały obowiązujące do przygotowania:

1.  „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban&Partner,
     Wrocłąw, 2007; podrozdziały z rozdziału 11 (11.1; 11.2; 11.3; 11.4; 11.6; 11.7) lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)
2. „Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski,    A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. VII (1-7).

Ćwiczenie nr 9 (30.11.2022r.) 
Wejściówka z tematyki ćwiczenia nr 9 (max. 6 pkt.)

1. Częstość wybranych alleli w populacji człowieka: 

a) warunkujących cechy allelomorficzne autosomowe - tabela częstość alleli, genotypów i fenotypów 
b) odczuwanie smaku fenylotiomocznika (PTU) - obliczanie częstości alleli i genotypów na podstawie prawa Hardy’ego-Weinberga 
2. Czynniki wpływające na częstość alleli w populacji (mutacje, selekcja, dryf genetyczny, migracje). 

3. Zadania genetyczne
Materiały obowiązujące do przygotowania:

1. „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; rozdział 27 lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)
2. „Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań” P. Kurnatowski,    A. Wójcik, PROMEDI 2010 – zadania z rozdz. VIII (1-9; 12-19).

Seminarium nr 1 (30.11.2022r.) (2 godz.)
1. Projekt Badania Genomu Człowieka – cel, osiągnięcia, znaczenie.

2. Klonowanie DNA a klonowanie organizmów.

3. Organizmy transgeniczne i ich wykorzystanie w medycynie i farmacji.

4. GMO – zagrożenia czy szansa?
5. Genetyczne uwarunkowania otyłości.
6. Komórki macierzyste – rodzaje, występowanie w organizmie, rola w procesach odnowy organizmu, możliwości wykorzystania, zagrożenia.

7. Banki komórek macierzystych (z krwi pępowinowej)
Ćwiczenie nr 10 (01.12.2022r.) 
1. Wybrane zagadnienia z genetyki molekularnej:

a) enzymy restrykcyjne

b) PCR – łańcuchowa reakcja polimerazy: etapy przebiegu i wizualizacji jej produktów 
c) zastosowanie markerów genetycznych w medycynie – interpretacja wyników analiz molekularnych DNA 
2. Zadania genetyczne

Materiały obowiązujące do przygotowania:

1.  „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; podrozdziały z rozdziału 19 (19.1, 19.3) lub odpowiednie rozdziały z Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)

Zaliczenie końcowe z wykładów, ćwiczeń nr 1-10, samokształcenia (test)
Seminarium nr 2 (01.12.2022r.) (3 godz.)
1. Budowa genomu mitochondrialnego człowieka.

2. Choroby wywołane mutacjami w genomie mitochondrialnym.

3. Fizyczne czynniki mutagenne – przykłady, wpływ na DNA

4. Chemiczne czynniki mutagenne – przykłady, wpływ na DNA. 

5. Terapia genowa – strategie i rodzaje, przykłady zastosowania.

6. Genetyczne podłoże chorób nowotworowych

7. Cele i zadania poradnictwa genetycznego

8. Rodzaje badań genetycznych prenatalnych, wskazania 
9. Badania genetyczne w Polsce – stan obecny
10. Udział czynników genetycznych i środowiskowych w etiologii chorób kompleksowych

11. Historia eugeniki.
Literatura:

· obowiązkowa:

1. Drewa G., Ferenc T. 2007, „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław
2. Kurnatowski P., Wójcik A. 2010, „Genetyka - 225 zadań dla studentów kierunków medycznych z przykładami rozwiązań”, PROMEDI. 

· uzupełniająca:

1. Drewa G., Ferenc T. 2011, „Genetyka medyczna – podręcznik dla studentów”; wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław, (dostęp on-line, Bibl. UWM/elibrary: https://www-1elibrary-1com-1pl-193zlw47q00e6.han.uwm.edu.pl/bookshelf)
3. Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J. 2014, „Genetyka medyczna”, wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław,

4. Tobias E.S., Connor M., Ferguson-Smith M. 2013, “Genetyka medyczna”, Wyd. Lek. PZWL (dostęp on-line, Bibl. UWM/IBUKLibra)
5. Brown T. A. 2013, „Genomy”; PWN, Warszawa, (dostęp on-line, Bibl. UWM/IBUKLibra)

6. Passarge E. 2004, „Genetyka. Ilustrowany przewodnik”; wyd. PZWL.

7. Srebrniak M.I., Tomaszewska A. 2008, „Badania cytogenetyczne w praktyce klinicznej”, Wyd. Lek. PZWL

8. Cichocki M., Baer-Dubowska W., 2006, „Organizmy transgeniczne w farmacji i medycynie. Źródło środków terapeutycznych i model badawczy”, Wyd. Nauk. AM, Poznań
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