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1. Seminarium  (7.10.2024 r.) 
1. Omówienie regulaminu zajęć.
2. Podstawowe pojęcia genetyczne (gen, allel, locus, fenotyp, genotyp, cecha recesywna i dominująca, kodominacja, dominacja zupełna i niezupełna, genom, chromosom, kod genetyczny, crossing over) 
3. Budowa i struktura kwasów nukleinowych – DNA i RNA

4. Mutacje genowe (punktowe: tranzycja, transwersja, delecja, insercja, m. synonimiczne, niesynonimiczne, nosensowne, zmiany ramki odczytu) jako podłoże chorób uwarunkowanych monogenowo autosomalnie i heterosomowo. 

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]; 15 (15.3-4) 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)
„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).
2. Ćwiczenie  (14.10.2024 r.) 
Wejściówka (1. Sem. + 2.Ćw.)

1. Dziedziczenia mendlowskie cech monogenowych autosomalnych: 
· cechy prawidłowe oraz antygeny grupowe krwi człowieka na przykładzie układu AB0 i Rh. Konflikt serologiczny Rh
· choroby genetyczne człowieka:

b) niedokrwistość sierpowata - rozmaz krwi pacjenta 

c) fenyloketonuria – wykrywanie 
d) alkaptonuria - wykrywanie 

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.

4. 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; 10.2.4, 10.2.6]; 10.3); 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. I (1-5), III (6-8, 13-17), II (1-5, 7, 8-11; 16, 26)

3. Ćwiczenie  (21.10.2024 r.) 
Wejściówka (3. Ćw.)

1. Struktura i rodzaje chromosomów. Klasyfikacja chromosomów człowieka. Zapis kariotypów wg systemu ISCN
2. Płeć chromatynowa człowieka. Pojęcie lionizacji.
a) chromatyna płciowa człowieka „pałeczki dobosza” w granulocytach obojętnochłonnych– prep. mikr. – rys. 

b) chromatyna płciowa człowieka „ciałko Barra” w komórkach nabłonka jamy ustnej - prep. mikr.  – rys.
3. Dziedziczenie cech sprzężonych  z płcią: hemofilia, zaburzenia widzenia barw (daltonizm), zespół Retta.

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,
     Wrocłąw, 2007; podrozdziały z rozdziału 10  (10.4: [10.4.1, 10.4.2; 10.4.3; 10.4.4]); 16 (16.1 - 16.3; 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. IV (1-4; 6; 10; 13) 

4. Seminarium (28.10.2024 r.) 
Prezentacje studentów

1. Mutacje chromosomowe strukturalne (translokacje, inwersja, duplikacja, deficjencja, izochromosom, chromosom kolisty):
· delecja ramion krótkich chromosomu z grupy B (zespół „cri du chat”) - cechy fenotypowe osobnika
· zespoły mikrodelecjii (zespół Pradera-Willego) - cechy fenotypowe osobnika

2. Mutacje chromosomowe liczbowe:(euploidie: autopoliploidy, allopoliploidy; aneuploidie). Nondysjunkcja jako mechanizm aberracji chromosomowych.
3. Mutacje chromosomowe: aneuploidia autosomów 

· Wybrane aberracje chromosomalne - chromosomy w metafazie mitozy limfocytów, kariotyp, cechy fenotypowe osobnika
a) trisomia 21 (zespół Downa) 

b) trisomia 18 (zespół Edwardsa)

c) trisomia 13 (zespół Patau)

4. Mutacje chromosomowe - aneuploidia heterosomów:
· Wybrane aberracje chromosomalne - chromosomy w metafazie mitozy limfocytów, kariotyp, cechy fenotypowe osobnika

a) monosomia  45,X (zespół Turnera)

b) trisomia  47,XXY  (zespół Klinefeltera)

c) 47,XXX - kariotyp osobnika 

d) 47,XYY - kariotyp osobnika 
Materiały obowiązujące do przygotowania:

1. „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; podrozdziały z rozdziału  15 (15.5, 15.6); 17 (17.1-5, 17.7, 17.8.1, 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)

5. Ćwiczenie (4.11.2024 r.) 
Wejściówka (4. Sem. + 5.Ćw.)

1. Układanie i analiza kariogramów osobników z wybranymi aberracjami chromosomowymi- protokół

2. Dziedziczenie wieloczynnikowe. Pojęcie transgresji i odziedziczalności.

a) określenie ryzyka dziedziczenia cechy wieloczynnikowej w rodzinie – karta pracy

Materiały obowiązujące do przygotowania:

1. „Podstawy genetyki dla studentów i lekarzy”, red. G. Drewa i T. Ferenc; Urban & Partner, Wrocław, 2007; podrozdziały z rozdziału 11 (11.1; 11.2; 11.3; 11.4; 11.6); 16 (16.4) 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 (1-3; 5-8, 12-15,19, 21)

6. Seminarium/ Ćwiczenie (18.11.2024 r.) 
Zaliczenie ćwiczeń, seminarium, samokształcenia i wykładów (testy) 
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)

2. Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J. 2014, „Genetyka medyczna”, wyd. Elsevier Urban & Partner, Wrocław,

3. Tobias E.S., Connor M., Ferguson-Smith M. 2013, “Genetyka medyczna”, Wyd. Lek. PZWL (dostęp on-line, Bibl. UWM/IBUKLibra)

4. Brown T. A. 2013, „Genomy”; PWN, Warszawa, (dostęp on-line, Bibl. UWM/IBUKLibra)

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

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