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Kierunek: Analityka Medyczna, III rok

Seminaria:
	Data
	Seminarium
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	Data
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	2.12
13:15 - 15:30 s. 19
	1 
	2.12
10:15 - 12:30 s. 19
	4 

	9.12
13:15 - 15:30 s. 19
	4 
	9.12
10:15 - 12:30 s. 19
	5 

	16.12
13:15 - 15:30 s. 19
	5 
	14.12
13:30 - 15:45 s. 19
	2 

	13.01
13:15 - 15:30 s. 19
	2 
	11.01
13:30 - 15:45 s. 19
	3 

	20.01
13:15 - 15:30 s. 19
	3 
	18.01
13:30 - 15:45 s. 19
	1 













Seminarium 1 

Temat: Sekwencjonowanie 
Zagadnienia:
Definicja sekwencjonowania, rodzaje sekwencjonowania ze względu na skalę (definicje WES, WGS, sekwencjonowanie celowane), metoda Sangera oraz jej modyfikacje, pirosekwencjonowanie, Metody NGS (, Illumina, IonTorrent), Metody III generacji (PacBio SMRT, Oxford Nanopore), zastosowanie sekwencjonowania w medycynie. 
Materiały:
1. Kurs szybkiego czytania DNA -nowoczesne techniki sekwencjonowania. Kotowska i wsp. Online: https://rcin.org.pl/Content/69093/POZN271_90338_biotechnologia-2010-no4-kotowska.pdf 
1. Metody sekwencjonowania nowej generacji oraz ich wykorzystanie w genetyce, hodowli i biotechnologii roślin. Orłowska i wsp. 
Online: https://yadda.icm.edu.pl/baztech/element/bwmeta1.element.baztech-95df8166-731f-4729-8376-9d03a0ef0a4b
1. Qin D. Next-generation sequencing and its clinical application. Cancer Biol Med. 2019;16(1):4-10. doi:10.20892/j.issn.2095-3941.2018.0055 https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6528456/ 


Seminarium 2

Temat "Nomenklatura genów, zmian genetycznych"
 
Zagadnienia:
· Podstawowe pojęcia: gen, locus, allel, transkrypt, pseudogen, gen kodujący białko i gen niekodującego RNA.
· Zasady nazewnictwa genów człowieka i ich produktów: nazwy, symbole, aliasy, rodziny genowe oraz korzystanie z bazy HGNC.
· Sekwencje referencyjne i budowa opisu wariantu HGVS: identyfikator, wersja sekwencji oraz prefiksy g., c., n., m., r. i p..
· Numeracja nukleotydów i aminokwasów: region kodujący, regiony 5′ UTR i 3′ UTR, eksony oraz introny.
· Nazewnictwo zmian na poziomie DNA: substytucje, delecje, duplikacje, insercje, delins, inwersje, sekwencje powtórzone.
· Zapis wariantów na allelach
· Nazewnictwo zmian na poziomie RNA i białka: zmiany aminokwasowe, kodon STOP, przesunięcie ramki odczytu oraz skutki potwierdzone doświadczalnie i przewidywane.
· Opis wariantu a jego znaczenie kliniczne: terminologia wariantów oraz podstawowe klasy patogenności według ACMG/AMP.
· Interpretacja i ocena poprawności zapisów HGVS: odczytywanie przykładów, rozpoznawanie błędów i identyfikacja informacji niezbędnych do jednoznacznego opisu wariantu.
Materiały uzupełniające:
· HUGO Gene Nomenclature Committee (HGNC). Guidelines for Human Gene Nomenclature. Zasady tworzenia i zapisu nazw oraz symboli genów człowieka.pmc.ncbi.nlm.nih
· HGVS Nomenclature. Recommendations for the Description of Sequence Variants. Zasady opisywania wariantów na poziomie DNA, RNA i białka wraz z przykładami.hgvs-nomenclature
· Richards S. i wsp. (2015). Standards and guidelines for the interpretation of sequence variants: a joint consensus recommendation of the ACMG and AMP. „Genetics in Medicine”. Podstawy klasyfikacji znaczenia klinicznego wariantów, uzupełniające zasady ich nazewnictwa.

Seminarium 3
Temat: „Praktyczne aspekty farmakogenetyki”
Zagadnienia: 
1. Kliniczne znaczenie farmakogenetyki
2. Farmakogenetyka – znaczenie w chemioterapii raka jelita grubego
3. Aspekty farmakogenetyczne u pacjentów ze współwystępującymi chorobami somatycznymi i psychicznymi
4. Fenotypowanie
5. Izoenzymy cytochromu P450
6. Polimorfizm transporterów leków, receptorów i neuroprzekaźników odgrywających rolę w farmakokinetyce i farmakodynamice
7. Farmakogenetyka i farmakogenomika a indywidualizacja farmakoterapii

Materiały:
1. Materiał wykładowy z przedmiotu Biologia Molekularna 
2. Farmakogenetyka – znaczenie w chemioterapii raka jelita grubego. Mariusz Panczyk, Marek Mirowski. Nowotwory. Journal of Oncology 2008;58(1):62
3. Aspekty farmakogenetyczne u pacjentów ze współwystępującymi chorobami somatycznymi i psychicznymi. James R. Rundell, MD, Gen Shinozaki, MD, Tom 7, Nr 3, 2010, Psychiatria po Dyplomie
4. Rozdział X.1 Farmakogenetyka, wraz z podrozdziałami, Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej Jerzy Bal, 2013 (zakres stron w tym wydaniu 290-305)

Seminarium 4 

Temat: "Mutacje dynamiczne i choroby wieloczynnikowe":

Zagadnienia:
Definicja mutacji dynamicznej, zjawisko antycypacji genetycznej, przykłady chorób wywołanych mutacjami dynamicznymi.
Uwarunkowania wielogenowe i wieloczynnikowe chorób i/lub cech fenotypowych. Przykłady chorób i/lub cech fenotypowych o uwarunkowaniach wielogenowych lub wieloczynnikowych, model dziedziczenia wieloczynnikowego wg Falconera.
Zjawiska: kodominacja, heterogenność loci, plejotropizm.

Źródła:
· Nadgrodkiewicz K, Kifer I: Choroba Huntingtona jako przykład choroby neurodegeneracyjnej ze szczególnym uwzględnieniem aspektów genetycznych. Postępy Psychiatrii i Neurologii, 2002, II, 149-153
· Kozubski W: Neurologia. Wydawnictwo Lekarskie PZWL, Warszawa, 2006
· Bal J: Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki klinicznej. PWN, Warszawa, 2013
· Tobias E, Connor M, Ferguson M: Genetyka Medyczna. PZWL, Warszawa, 2013
· Fletcher H, Hickey I, Winter P: Genetyka – krótkie wykłady. PWN, Warszawa, 2010


Seminarium 5:
Temat: Diagnostyka molekularna w hematologii
Zagadnienia:
1. Wykorzystanie technik biologii molekularnej w diagnostyce białaczek.
2. Minimalna choroba resztkowa (MRD)
3. Markery oznaczane w MRD
4. Zastosowanie i znaczenie MRD
5. Metody oznaczania MRD
6. Schemat monitorowania MRD
7. Diagnostyka molekularna zaburzeń krzepnięcia i fibrynolizy

Materiały:
Skrypt: „Wybrane zagadnienia biologii molekularnej” pod red. R.Wierzbickiego
Artykuły:
1. Ewelina Pukownik, Lidia Gil, Jan Styczyński, Minimalna choroba resztkowa w ostrych białaczkach u dzieci i dorosłych, Acta Haematologica Polonica, Volume 45, Issue 4, 2014, Pages 330-339, ISSN 0001-5814, https://doi.org/10.1016/j.achaem.2014.07.002.
2. Włodek J, Bukowska-Strakova K, Pituch-Noworolska A, Balwierz W, Surman M. Expression of CD10 on minimal residual cells in children with B-cell precursor acute leukemia. Acta Haematologica Polonica. 2017;48(4):338–342. https://doi:10.1016/j.achaem.2017.04.002.
3. Link-Lenczowska D, Sacha T, Zawada M, Czekalska S, Florek I, Skotnicki AB. Nietypowe odmiany transkryptu <I>BCR-ABL</I> u chorych na przewlekłą białaczkę szpikową – schemat postępowania diagnostycznego w monitorowaniu minimalnej choroby resztkowej. Przegląd Lekarski. 2014;71(5):258–262. http://www.wple.net/plek/przeglad_lekarski.htm
4. Szczepański, T., Pituch-Noworolska, A., Mazur, B. (2008). Wykrywanie minimalnej choroby resztkowej w ostrej białaczce limfoblastycznej u dzieci. Postępy Biologii Komórki, 35(Supl. 24), 141–146. https://share.google/umJQZ5UWbrk3nq6D4
Wykład: „Diagnostyka molekularna zaburzeń hemostazy – skazy krwotoczne” – przedmiot: diagnostyka molekularna, Analityka Medyczna
Artykuł: Trombofilie wrodzone — charakterystyka, diagnostyka i postępowanie u dorosłych. Zalecenia Grupy ds. Hemostazy Polskiego Towarzystwa Hematologów i Transfuzjologów — 2022, Journal of Transfusion Medicine 2022, tom 15, nr 3, 183–195 
