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CELE PRZEDMIOTU

Zapoznanie studenta z prawidlowym rozwojem prenatalnym
cztowieka od zaplodnienia po narodziny. Przyczyny,

rodzaje 1 mechanizmy powstawania wad rozwojowych oraz ich
uwarunkowania genetyczne 1 Srodowiskowe.

Dojrzewanie w okresie prenatalnym uktadow warunkujacych
mozliwos¢ samodzielnego zycia po urodzeniu.
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‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

Wyjasnienie studentom podstawowych poje¢, mechanizmoéw i praw
genetyki.

| EFEKTY UCZENIA SIE

Wiedza: Student charakteryzuje podstawowe poje¢cia i mechanizmy
genetyczne, zjawiska sprzgzenia 1 wspotdziatania gendw, prawidtowy
kariotyp cztowieka i r6zne typy determinacji pici.

(C.W1 _EUK7 W36,C.W2 EUK 7W37, C.W3_EUK7 W38)

CEL 2

MW1

Wiedza: Student zna budowe¢ chromosoméw i umie scharakteryzowac

MW?2 molekularne podtoze mutagenezy.
(C.W4_EUK7 W39)

Wiedza: Student zna  zasady  dziedziczenia  jadrowego

MW3 1 pozajadrowego.
(C.W5_EUK7 W40)

Wiedza: Student zna uwarunkowania genetyczne grup krwi czlowieka
MW4 i konfliktu serologicznego w uktadzie Rh.
(C.W6_EUK7 W41)

Wiedza: Student wymienia i opisuje stadia rozwoju zarodka ludzkiego,
budowe i funkcje tozyska oraz bton ptodowych, a takze charakteryzuje

MW5 organogenez¢ oraz wptyw czynnikow szkodliwych na rozwoj zarodka.
(A.W6; EUK7 _W6)
MW Wiedza: Student opisuje metody monitorowania rozwoju zarodka

1 ptodu. Definiuje wskazania do wykonania diagnostyki prenatalne;.

Umiejetnosci: Student postuguje si¢ mianownictwem embrionalnym w
MU1 jezyku polskim i angielskim.
(A.US, SEUK7_U5).

Umiejetnosci: W przypadku nieprawidtowego rozwoju ptodu student

MU2 wyjasnia konieczno$¢ prowadzenia stosownych badan prenatalnych.

Umiejetnos$ci: Student potrafi okresli¢ wiek zarodka na podstawie

MU3 najwazniejszych cech zewnetrznych.

‘ WYMAGANIA WSTEPNE

Brak wymagan wstepnych.

PROGRAMOWE SZCZEGOLOWY OPIS BLOKOW TEMATYCZNYCH

TRESCI
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WYKLAD 1

‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

Budowa DNA, sposoby upakowania DNA w komorce, rodzaje
chromosomoéw, abberacje budowy i liczby chromosoméw, mutacje na
poziomie DNA. Mechanizmy podzialu komorki (mitoza i mejoza).

WYKLAD 2

Podstawy genetyki: podstawowe pojegcia genetyczne (gen, genom,
genotyp, fenotyp, kariotyp, polimorfizm genetyczny, mutacja),
ekspresja genu, przekazywanie gendw mechanizmy dziedziczenia.

WYKLAD 3

Mechanizmy  dziedziczenia  epigenetycznego.  Rodzicielskie
pietnowanie genomowe (Zespdt Angelmana, Pradera-Williego,
Bechwitha-Wiedemanna).

WYKLAD 4

Genetyczne 1 molekularne podstawy rozwoju: indukcja embrionalna,
pola morfogenetyczne, roznicowanie komorek. Molekularne szlaki
sygnatowe podczas embriogenezy i organogenezy.

WYKLAD 5

Gametogeneza: oogeneza i spermatogeneza z uwzglednieniem okresu
dojrzewania 1 okresu rozrodczego u kobiet i m¢zczyzn.

WYKLAD 6

Zaplodnienie: zaplemnienie, kapacytacja, etapy zaptodnienia i blok
przeciwko polispermii. Stadia podzialu zygoty. Formowanie
i implantacja blastocysty w btonie S$luzowej macicy. Problemy
z zajSciem w cigze, poronienia spontaniczne.

WYKLAD 7

Powstawanie tarczy zarodkowej 1 roznicowanie trofoblastu.
Gastrulacja - tworzenie listkbw zarodkowych. Neurulacja -
powstawanie cewy nerwowe;.

WYKLAD 8

Histologiczna budowa tozyska, bton ptodowych i pepowiny. 1 godz.

WYKLAD 9

Faldowanie zarodka. Powstawania owodni, pecherzyka zottkowego,
kosmowki i omoczni. Jamy ciata, krezki i przepona. Okresy rozwoju
prenatalnego: przedzarodkowy, zarodkowy 1 ptodowy. Okreslenie
wieku zarodkowego na podstawie cech morfologicznych.

WYKLAD 10

Organogeneza: rozw0j narzadu gardlowego, twarzy i okolic szyi oraz
przyktady wad rozwojowych.

WYKLAD 11

Organogeneza: uktad nerwowy i narzady zmystu oraz aspekt kliniczny
zaburzen rozwojowych.

WYKLAD 12

Organogeneza: uktad sercowo-naczyniowy. Wady serca i naczyn
krwionosnych. Hematopoeza 1 jej zaburzenia. Uwarunkowania
genetyczne grup krwi cztowieka i konfliktu serologicznego w uktadzie
Rh.

WYKLAD 13

Organogeneza: uktad oddechowy i1 pokarmowy, aspekt kliniczny
zaburzen rozwojowych.

Strona3z18




‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

Organogeneza: uktad mie$niowo-szkieletowy. Przykladu anomalii w
WYKLAD 14 rozwoju czaszki, kregostupa i1 konczyn.

Organogeneza: powloki wspolne, aspekt kliniczny zaburzen
WYKLAD 15 rozwojowych.

Organogeneza: uktad moczowo-ptciowy. aspekt kliniczny zaburzen
WYKLAD 16 rozwojowych.

Teratogeneza - wady wrodzone plodu wywotane przez czynniki
WYKLAD 17 srodowiskowe 1 uwarunkowane genetyczne.

Organizacja konwersatoriow 1 zasady zaliczenia przedmiotu.

KONWERSATORIUM | omowienie poszczegolnych ~ zagadnien  poruszanych  na
1 konwersatoriach
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‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

2a. DNA mitochondrialne i1 dziedziczenie mitochondrialne — 1 godz.

Budowa, organizacja i funkcje genomu mitochondrialnego. Roznice
pomigdzy DNA mitochondrialnym (mtDNA) i DNA jadrowym.
Dziedziczenie mitochondrialne. Homoplazmia i heteroplazmia, efekt
progowy, segregacja replikacyjna oraz ,,waskie gardto”
mitochondrialne i ich znaczenie dla zmiennos$ci fenotypowej chorob
mitochondrialnych. Znaczenie mutacji mtDNA w patologii czlowieka.

Aspekt kliniczny: interpretacja rodowodow charakterystycznych dla
dziedziczenia mitochondrialnego; wyjasnienie r6znego nasilenia
objawOw u czlonkéw tej samej rodziny. Wybrane choroby
mitochondrialne, np. MELAS, MERRF, LHON. Znaczenie duzego
zapotrzebowania energetycznego wybranych tkanek dla obrazu
klinicznego chorob mitochondrialnych.

Problem do analizy: dlaczego matka moze przekaza¢ wariant mtDNA
wszystkim dzieciom, ale stopien nasilenia choroby u poszczego6lnych

KONWERSATORIUM | dzieci moze by¢ rézny?
2 2b. Regulacja ekspresji informacji genetycznej — 1 godz.

Mechanizmy regulacji ekspresji gendw na poziomie chromatyny,
transkrypcji 1 obrobki potranskrypcyjnej RNA. Euchromatyna i
heterochromatyna. Rola promotorow, enhancerow, silenceréw oraz
czynnikow transkrypcyjnych. Splicing i alternatywny splicing.
Znaczenie czasowo-przestrzennej regulacji ekspresji gendw podczas
rozwoju zarodkowego, réznicowania komorek i organogenezy.

Aspekt Kkliniczny: konsekwencje zaburzenia regulacji ekspres;ji
gendw rozwojowych. Znaczenie mutacji dotyczacych nie tylko
sekwencji kodujacych, ale rowniez elementow regulatorowych oraz
mechanizmow sktadania RNA.

Problem do analizy: w jaki sposob komoérka nerwowa i kardiomiocyt
moga mie¢ praktycznie ten sam genom, a jednoczesnie wykazywac
catkowicie odmienng budowe i funkcje?
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‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

3a. Epigenetyka i imprinting genomowy — 1 godz.

Mechanizmy regulacji epigenetycznej: metylacja DNA, modyfikacje
histondw, organizacja i przebudowa chromatyny. Wyspy CpG.
Przeprogramowanie epigenetyczne w komoérkach rozrodczych i
podczas wczesnego rozwoju zarodkowego. Imprinting genomowy i
zalezno$¢ ekspresji wybranych genow od rodzicielskiego pochodzenia
allelu.

Aspekt kliniczny: mechanizmy powstawania chordb zwigzanych z
zaburzeniami imprintingu. Zespoty Pradera-Williego i Angelmana
jako przyklad roznych fenotypow zwigzanych z zaburzeniem tego
samego regionu chromosomu 15 zaleznie od rodzicielskiego
pochodzenia materialu genetycznego. Zespo6t Beckwitha-Wiedemanna
jako przyktad zaburzenia imprintingu.

Case: dwoje dzieci ma nieprawidtowos¢ dotyczaca tego samego
regionu chromosomu 15, ale prezentuje odmienne zespoty kliniczne.
Analiza znaczenia pochodzenia rodzicielskiego nieprawidtowego
materialu genetycznego.

KONWERSATORIUM

3 3b. Modulacja epigenomu przez czynniki srodowiskowe — 1 godz.

Wptyw srodowiska na regulacje epigenetyczng 1 ekspresje genow.
Znaczenie diety 1 dostgpnosci donoréw grup metylowych,
ksenobiotykow, uzywek, stresu oraz innych ekspozycji
srodowiskowych. Szczegodlna podatnos¢ okresu prenatalnego na
modyfikacje epigenetyczne. Zwigzek pomiedzy srodowiskiem
prenatalnym, ekspresjg gendw i pézniejszym funkcjonowaniem
organizmu. Podstawy koncepcji DOHaD (Developmental Origins of
Health and Disease).

Aspekt Kkliniczny: analiza wplywu warunkéw Srodowiska
wewnatrzmacicznego na rozwoj i pdzniejsze ryzyko zaburzen
metabolicznych i sercowo-naczyniowych. Rozréznienie mutacji DNA
od potencjalnie odwracalnych zmian regulacji epigenetyczne;j.

Problem do dyskusji: czy czynnik srodowiskowy dziatajacy w zyciu
ptodowym moze wplywac na fenotyp cztowieka wiele lat po
zakonczeniu ekspozycji, mimo ze nie spowodowat mutacji DNA?
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‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

4a. Genetyczne uwarunkowania nieptodnosci — 1 godz.

Genetyczne i chromosomowe przyczyny nieptodnosci kobiet 1
mezczyzn. Aberracje chromosomowe, translokacje zréwnowazone,
mikrodelecje regionow AZF chromosomu Y, wybrane zaburzenia
genowe oraz ich wptyw na gametogeneze. Zespot Turnera 1 zespot
Klinefeltera. Znaczenie badan cytogenetycznych i molekularnych w
diagnostyce nieptodnos$ci. Genetyczne uwarunkowania nawracajacych
utrat cigzy.

Aspekt kliniczny: znaczenie kariotypu partneréw w diagnostyce
nawracajacych poronien. Konsekwencje reprodukcyjne nosicielstwa
translokacji zrownowazonej. Podstawowe zasady wspomaganego
rozrodu (IUL, IVF, ICSI) w odniesieniu do biologii gamet i zarodka.

Case: zdrowa fenotypowo para z nawracajagcymi poronieniami; u
jednego z partneréw stwierdzono translokacje zréwnowazong.
Wyjasnienie mechanizmu powstawania gamet i zarodkoéw z
KONWERSATORIUM | niezrbwnowazonym materiatem chromosomowym.

4

4b. Zaptodnienie i pierwszy tydzien rozwoju cztowieka — 1 godz.

Transport gamet. Kapacytacja plemnika, reakcja akrosomalna,
rozpoznanie 1 penetracja oston oocytu, fuzja bton komoérkowych
gamet oraz reakcja korowa. Mechanizmy zapobiegajace polispermii.
Powstawanie przedjadrzy i zygoty. Bruzdkowanie, kompaktacja,
morula i blastocysta. R6znicowanie embrioblastu 1 trofoblastu.

Aspekt Kkliniczny: nieprawidtowe zaptodnienie, zaburzenia liczby
zestawOw chromosomow 1 wezesna utrata zarodka. Odniesienie
kolejnych etapéw rozwoju do procedur IVF 1 oceny zarodka przed
transferem.

Problem do analizy: jakie moga by¢ konsekwencje zaptodnienia
oocytu przez wigcej niz jeden plemnik i dlaczego organizm posiada
mechanizmy zapobiegajace polispermii?
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‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

Sa. Implantacja i drugi tydzien rozwoju — 1 godz.

Mechanizm implantacji blastocysty. R6znicowanie trofoblastu na
cytotrofoblast i syncytiotrofoblast. Tarcza zarodkowa dwuwarstwowa:
epiblast 1 hipoblast. Powstawanie jamy owodni, pecherzyka
z6ttkowego, mezodermy pozazarodkowej i jamy kosmowkowe;.
Wczesne etapy tworzenia kragzenia maciczno-tozyskowego.

Aspekt kliniczny: nieprawidlowe miejsca implantacji. Cigza
ektopowa 1 jej najczestsza lokalizacja. Zalezno$¢ pomiedzy
mechanizmem implantacji a ryzykiem krwawienia. Podstawy
biologiczne oznaczania hCG we wczesnej ciazy.

Case: pacjentka z dodatnim testem cigzowym, bdlem podbrzusza i
brakiem pecherzyka cigzowego w jamie macicy — powigzanie obrazu

klinicznego z procesem implantacji.
KONWERSATORIUM

5
5b. Gastrulacja 1 ustalanie planu budowy zarodka — 1 godz.

Powstawanie smugi i wezta pierwotnego. Migracja komorek epiblastu
1 powstawanie endodermy, mezodermy i ektodermy. Rozwdj struny
grzbietowe] 1 jej funkcje indukcyjne. Ustalanie osi glowowo-
ogonowej, grzbietowo-brzusznej oraz lewo-prawo. Najwazniejsze
pochodne trzech listkow zarodkowych.

Aspekt kliniczny: konsekwencje zaburzen gastrulacji i ustalania osi
ciata. Potworniak krzyzowo-guziczny jako przyktad kliniczny
zwigzany z pozostato$ciami smugi pierwotnej. Zaburzenia
lateralizacji, situs inversus i heterotaksja.

Problem do analizy: dlaczego bardzo wczesne zaburzenie rozwoju
moze jednocze$nie powodowac nieprawidtowosci wielu pozornie
niezwigzanych narzadow?
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‘ BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

6a. Neurulacja i komorki grzebienia nerwowego — 1 godz.

Indukcja ptytki nerwowej, powstawanie rynienki nerwowej 1
zamykanie cewy nerwowej. Zamykanie neuroporu przedniego i
tylnego. Powstawanie komoérek grzebienia nerwowego, ich migracja
oraz najwazniejsze pochodne.

Aspekt kliniczny: wady zamknigcia cewy nerwowej — bezmdzgowie
i rozszczep kregostupa. Znaczenie folianow w profilaktyce wad cewy
nerwowej. Neurokrystopatie jako grupa zaburzen zwigzanych z
nieprawidlowym rozwojem grzebienia nerwowego; choroba
Hirschsprunga oraz wybrane wady twarzoczaszki i drogi odptywu
serca.

Problem do analizy: co moze taczy¢ wade serca, zaburzenia
twarzoczaszki i zaburzenie unerwienia jelita? Odpowiedzi nalezy
poszukiwa¢ w pochodzeniu i migracji komorek.

KONWERSATORIUM

6 . . . .
6b. Faldowanie zarodka i powstawanie planu ciata — 1 godz.

Faldowanie glowowo-ogonowe i boczne zarodka. Przeksztalcenie
ptaskiej tarczy zarodkowej w tréjwymiarowg strukture. Powstawanie
jelita pierwotnego, Sciany brzusznej i pierscienia pgpkowego. Zmiana
polozenia rozwijajacego si¢ serca. Losy pecherzyka zottkowego i
omoczni (pokaza¢ na schematach).

Aspekt kliniczny: znaczenie prawidlowego zamykania Sciany
brzusznej. Podstawy embriologiczne wytrzewienia (gastroschisis) i
przepukliny pepowinowej (omphalocele) oraz zasadnicze rdznice
pomiedzy tymi wadami.

Case: prenatalne USG uwidacznia narzady jamy brzusznej poza jama
brzuszng ptodu — analiza cech pozwalajacych réznicowaé¢ omphalocele
1 gastroschisis.
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KONWERSATORIUM
7

7a. Lozysko, btony ptodowe i wymiana matczyno-ptodowa — 1 godz.

Rozwdj kosméwki 1 kosmkow kosmowkowych. Kosmki pierwotne,
wtorne 1 trzeciorzedowe. Powstawanie czesci ptodowej i matczyne;j
lozyska. Krazenie maciczno-tozyskowe i ptodowo-tozyskowe. Bariera
lozyskowa. Mechanizmy transportu przez tozysko. Funkcja
endokrynna tozyska. Rozw6j owodni, kosméwki 1 pepowiny.

Aspekt kliniczny: przenikanie przez tozysko lekow, alkoholu,
przeciwcial i wybranych patogenow. Niewydolno$¢ tozyska i
zaburzenia wzrastania ptodu. Znaczenie prawidtowego przeptywu
maciczno-tozyskowego dla rozwoju ptodu.

Problem do dyskusji: dlaczego okres$lenie tozyska jako ,,bariery
chronigcej ptdd” jest prawdziwe tylko czesciowo?

7b. Cigza wieloptodowa — mechanizmy powstawania 1 powiktania — 1
godz.

Mechanizmy powstawania bliznigt dizygotycznych i
monozygotycznych. Zalezno$¢ pomiedzy momentem podziatu
zarodka a kosméwkowoscig 1 owodniowoscig. Cigze dichorioniczne 1
monochorioniczne, diamniotyczne i monoamniotyczne. Mechanizm
powstawania blizniat nierozdzielonych.

Aspekt kliniczny: znaczenie ustalenia kosmoéwkowosci w
diagnostyce prenatalnej. Embriologiczne i hemodynamiczne podstawy
TTTS oraz TRAP. Roznice ryzyka powiktan pomiedzy
poszczeg6lnymi typami cigzy bliZniacze;.

Case: w USG stwierdzono cigz¢ jednokosmowkowa dwuowodniowg
z istotng r6znicg objetosci ptynu owodniowego pomiedzy workami —
analiza mechanizmu TTTS.

7c. Rozwoj serca — od pola sercotwodrczego do serca czterojamowego
— 1 godz.

Powstawanie pierwotnego 1 wtdrnego pola sercotworczego.
Powstawanie pierwotnej cewy sercowej i jej regionalizacja.
Tworzenie petli serca. Przestrzenna reorganizacja przysztych
przedsionkéw i komoér. Rozwdj poduszeczek wsierdziowych i podziat
kanatu przedsionkowo-komorowego. Powstawanie septum primum,
septum secundum i otworu owalnego. Rozwoj przegrody
miedzykomorowej. Podzial 1 ustawienie drogi odptywu. Udziat
komorek grzebienia nerwowego.

Aspekt kliniczny: powigzanie okreslonego zaburzenia procesu
rozwojowego z anatomig wady. Embriologiczne podstawy ASD,
VSD, AVSD, tetralogii Fallota, przetrwatego pnia tetniczego 1
przetozenia wielkich pni tetniczych. Zwigzek wad poduszeczek
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BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

wsierdziowych z trisomig 21 oraz wad stozkowo-pniowych z
zaburzeniami rozwoju grzebienia nerwowego 1 delecjg 22q11.2.
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8a. Organizacja krazenia ptlodowego. Droga krwi z tozyska przez zyle
pepkowa, przewdd zylny i zyle gldowna dolng. Przeplyw przez otwor
owalny. Krazenie ptucne ptodu i znaczenie wysokiego ptucnego oporu
naczyniowego. Przewdd tetniczy. Powr6ét krwi do tozyska przez
tetnice pepkowe.

Zmiany zachodzace po pierwszym oddechu 1 odcieciu krgzenia
lozyskowego. Spadek oporu ptucnego, wzrost przeptywu plucnego,
zmiany ci$nien w przedsionkach oraz funkcjonalne zamknigcie
otworu owalnego. Mechanizm zamykania przewodu tetniczego i
przewodu zylnego.

Aspekt kliniczny: PFO i PDA. Znaczenie droznego przewodu
tetniczego w wadach przewodozaleznych. TGA jako przyktad wady,
w ktorej mozliwos$¢ mieszania krwi pomiedzy obiegami moze
warunkowac przezycie noworodka.

8b. Rozwo0j narzadu gardlowego, twarzy i szyi — 1 godz.

Rozwoj tukow, kieszonek, bruzd i bton gardtowych oraz ich
najwazniejsze pochodne. Udziat komorek grzebienia nerwowego.
Rozwo6j wyniostosci twarzowych, wargi i podniebienia. Rozwoj
jezyka. Powstawanie i migracja tarczycy.

KONWERSATORIUM | Aspekt Kliniczny: rozszczep wargi i podniebienia, zesp6t Pierre’a
8 Robina, zespot Treachera Collinsa, zaburzenia zwigzane z delecja
22ql1.2, torbiel przewodu tarczowo-jezykowego 1 ektopia tarczycy.

Problem do analizy: dlaczego u jednego pacjenta moga wspotistnie¢
wada twarzoczaszki 1 wada stozkowo-pniowa serca? Powigzanie
przypadku z migracja komorek grzebienia nerwowego.

8c. Rozwqj uktadu pokarmowego — 1 godz.

Powstawanie jelita pierwotnego 1 jego podzial na jelito przednie,
srodkowe 1 tylne. Zalezno$¢ pomiedzy czesciami jelita a ich
unaczynieniem. Rozwoj wybranych narzadow przewodu
pokarmowego. Fizjologiczna przepuklina pepkowa, rotacja i powr6t
jelita srodkowego do jamy brzusznej. Losy przewodu z6itkowo-
jelitowego. Podstawy rozwoju steku.

Aspekt kliniczny: uchytek Meckela, przetrwaly przewod zottkowo-
jelitowy, malrotacja jelita i skret jelita. Omphalocele 1 gastroschisis.
Powigzanie lokalizacji wady z zaburzonym etapem rozwoju.

Case: dziecko z bezbolesnym krwawieniem z dolnego odcinka
przewodu pokarmowego — wykorzystanie embriologii przewodu
z6ltkowo-jelitowego do wyjasnienia mozliwego uchytka Meckela.
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9a. Rozw¢j uktadu oddechowego i dojrzewanie ptuc — 1 godz.

Powstawanie uchyltka krtaniowo-tchawiczego z endodermy jelita
przedniego. Oddzielenie drég oddechowych od przetyku. Rozwoj
krtani, tchawicy, oskrzeli i ptuc. Rozgal¢zianie drzewa oskrzelowego.
Etapy dojrzewania ptuc. R6éznicowanie pneumocytow typu I i II oraz
znaczenie surfaktantu.

Aspekt Kkliniczny: przetoka tchawiczo-przelykowa i atrezja przetyku.
Zespot zaburzen oddychania wczesniakéw zwigzany z niedoborem
surfaktantu. Hipoplazja pluc, m.in. jako konsekwencja matowodzia.

Case: noworodek $lini sie, kaszle 1 sinieje podczas proby karmienia, a
zglebnik nie przechodzi do zotadka — okreslenie zaburzonego procesu
embriologicznego.

KONWERSATORIUM | 9b. Rozw¢j uktadu moczowego — 1 godz.

9
Przednercze, srodnercze 1 nerka ostateczna. Powstawanie paczka
moczowodowego i1 blastemy metanefrycznej oraz ich wzajemna
indukcja. Powstawanie nefronow i uktadu zbiorczego. Wstepowanie
nerek 1 zmiany ich unaczynienia. Rozwdj pecherza moczowego i losy
moczownika.

Aspekt kliniczny: agenezja nerki, nerka podkowiasta, nerka
ektopowa, zdwojenie moczowodu 1 wybrane anomalie moczownika.
Znaczenie czynnosci nerek ptodu dla objgtosci ptynu owodniowego.
Zwiazek obustronnej agenezji nerek z matowodziem i sekwencja
Pottera.

Problem do analizy: jak wada uktadu moczowego moze wtdrnie
doprowadzi¢ do niedorozwoju ptuc?
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10a. Rozwoj gonad i roznicowanie ptci — 1 godz.

Powstawanie gonady niezrdznicowanej oraz migracja pierwotnych
komorek ptciowych. Genetyczne podstawy determinacji ptci
gonadalnej, w tym rola SRY. Réznicowanie jader 1 jajnikow. Rozwoj
przewodow srodnerczowych (Wolffa) 1 przysrédnerczowych
(Miillera). Rola AMH, testosteronu i DHT. Rozw6j zewnetrznych
narzadéw piciowych.

Aspekt kliniczny: wybrane roznice/zaburzenia rozwoju pici (DSD).
Zespot catkowitej niewrazliwosci na androgeny jako model
pokazujacy roznice pomigdzy ptcig chromosomalng, gonadalna,
hormonalng i fenotypowa. Wybrane zaburzenia rozwoju przewodow
przysrodnerczowych.

Case: osoba 46,XY z jadrami, zenskim fenotypem zewnetrznym i
brakiem macicy — przejscie krok po kroku przez: chromosomy —
gonada — hormony — receptor — przewody piciowe — fenotyp.

10b. Teratogeneza i1 krytyczne okresy rozwoju prenatalnego — 1 godz.
KONWERSATORIUM

10 Podstawowe pojecia teratologii. Malformacja, deformacja i disruption.
Zalezno$¢ skutkow dziatania czynnika szkodliwego od momentu
ekspozycji, dawki oraz podatnosci genetycznej zarodka lub ptodu.
Zasada ,,wszystko albo nic” w okresie przedimplantacyjnym.
Szczegolna podatnos¢ okresu organogenezy. Okres ptodowy 1
zaburzenia wzrastania oraz dojrzewania funkcjonalnego.

Wplyw wybranych lekow i substancji psychoaktywnych, alkoholu,
nikotyny, promieniowania, chor6éb matki i zakazen (TORCH) na
rozwdj prenatalny.

Aspekt Kkliniczny: ptodowe spektrum zaburzef alkoholowych,
embriopatia retinoidowa, wptyw zle kontrolowanej cukrzycy matki
oraz wybranych zakazen prenatalnych. Ocena ryzyka zawsze z
uwzglednieniem wieku cigzowego w momencie ekspozycji.

Case porownawczy: ekspozycja na ten sam czynnik w 2., 5. 1 24.
tygodniu cigzy — przewidywanie, dlaczego konsekwencje mogg by¢
zasadniczo odmienne.
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Diagnostyka prenatalna 1 ocena prawidtowosci rozwoju ptodu — 1
godz.

Cele diagnostyki prenatalnej. Badania przesiewowe a badania
diagnostyczne. Diagnostyka ultrasonograficzna: ocena w |
trymestrze — zywotnos¢ i liczba ptodow, CRL i okreslenie wieku
cigzowego, kosmdéwkowos¢ i owodniowos¢ cigzy wieloptodowe;,
przezierno$¢ karkowa (NT) oraz podstawowa ocena anatomii ptodu.
Szczegbdtowe badanie anatomii ptodu w II trymestrze — ocena OUN,
twarzoczaszki, krggostupa, serca, klatki piersiowej, jamy brzusznej,
uktadu moczowego, konczyn, tozyska, pepowiny i1 ptynu
owodniowego (poda¢ przyktady nieprawidtowosci).

Biochemiczne badania przesiewowe: test zlozony I trymestru —
PAPP-A, wolna B-hCG, NT i czynniki matczyne; pojecie MoM i
ocena ryzyka trisomii 21, 18 1 13. AFP i jego znaczenie w przesiewie
otwartych wad cewy nerwowej. Test potrdjny i poczworny — skilad,
zastosowanie 1 wspolczesne ograniczenia.

c¢fDNA/NIPT: pochodzenie cfDNA z trofoblastu, zastosowanie
KONWERSATORIUM | przede wszystkim w przesiewie trisomii 21, 18 1 13, mozliwosci i

11 ograniczenia metody oraz przyczyny wynikow fatszywych 1
nieraportowalnych. NIPT jako badanie przesiewowe, a nie
diagnostyczne; brak mozliwosci zastgpienia nim oceny
ultrasonograficzne;.

Diagnostyka inwazyjna i genetyczna: biopsja kosmowki (CVS) 1
amniopunkcja — wskazania, rodzaj uzyskiwanego materiatu i
podstawowe ograniczenia. Zastosowanie kariotypu, szybkich metod
diagnostyki wybranych aneuploidii, mikromacierzy chromosomowej
(CMA) 1 badan molekularnych. Dobér metody diagnostycznej do
obrazu klinicznego 1 nieprawidtowosci stwierdzonych w badaniach
przesiewowych lub USG.

Aspekt Kkliniczny: interpretacja wynikéw badan przesiewowych 1
diagnostycznych; rozroznienie pomi¢dzy niskim/wysokim ryzykiem a
rozpoznaniem choroby. Postepowanie w przypadku zwigkszonego
NT, nieprawidlowego wyniku cfDNA lub wykrycia wady
strukturalnej w USG. Znaczenie potwierdzenia dodatniego wyniku
badania przesiewowego metodg diagnostyczna.

Zaliczenie w formie ustnej (1-2 pytania).

Histologiczna budowa tozyska, blon plodowych 1 sznura

CWICZENIE1 | oo vinowego. 1h

Zasady konstrukcji drzewa genetycznego. Rysowanie rodowodu na

CWICZENIE 2 podstawie opisu przypadku. 2h
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CWICZENIE 3

Sposoby dziedziczenia chordb genetycznie uwarunkowanych na
podstawie analizy rodowodu. Ustalenie ryzyka wystapienia choroby u
potomstwa. 2h

M16 Wyktady

M5 Dyskusja

M8 Praca w grupach

M10 Prezentacje multimedialne

NAKLAD PRACY STUDENTA

WYKLADY

GODZINY
KONTAKTOWE 61 godzin
Z NAUCZYCIELEM
AKADEMICKIM
GODZINY BEZ Przygotowanie si¢ do zaje¢: 30 godzin
UDZIALU Przygotowanie prezentacji: 10 godzin
NAUCZYCIELA Przygotowanie do zaliczenia koncowego: 20 godzin
AKADEMICKIEGO
SUMARYCZNA
LICZBA GODZIN | 120 godzin
DLA PRZEDMIOTU

REGULAMIN ZAJEC I WARUNKI ZALICZENIA

Obecnos¢ na wyktadach jest obowigzkowa.

CWICZENIA

Obecnos¢ obowigzkowa na wszystkich ¢wiczeniach. Dopuszcza sie,
w wyjatkowych i1 uzasadnionych przypadkach, odrabianie zaje¢ z
inng grupa, jedynie po uprzednim wyrazeniu zgody przez osobe
prowadzaca zajecia.

Warunkiem zaliczenia jest aktywny udziat w ¢wiczeniach
i samodzielne opracowanie rodowodu na przyktadzie opisu
przypadku. W przypadku niezaliczenia rodowodu student jest
zobowigzany przygotowa¢ go ponownie, nie pdzniej niz tydzien
przed egzaminem.

Zaliczenie ¢wiczen jest warunkiem niezbednym dopuszczenia do
egzaminu.
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KONWERSATORIA

Obecnos$¢ obowigzkowa. Jedna, lub dwie nieobecnosci musza by¢
odrobione w formie uzgodnionej z osobg prowadzaca.

Trzy lub wigcej nieobecnosci (bez wzgledu na przyczyne) skutkujg
brakiem zaliczenia konwersatoriow, co oznacza brak mozliwosci
przystapienia do pisemnego zaliczenia przedmiotu.

Warunkiem zaliczenia jest obecno$¢ na zajegciach, aktywny udziat w
dyskusji, przygotowanie wyznaczonej prezentacji i zaliczenie
ustnego (1-2 pytania) na ostatnich zajeciach. W przypadku
niezaliczenia odpowiedzi ustnej student moze zaliczy¢ ja ponownie
ale nie p6zniej niz tydzien przed egzaminem.

| METODY OCENY POSTEPU STUDENTOW

NA OCENE 3,0

W ZAKRESIE Zaliczenie seminarium w formie ustnej; egzamin w formie pisemne;j
WIEDZY
W ZAKRESIE Prezentacje multimedialne
UMIEJETNOSCI
W ZAKRESIE Aktywny udzial w zajgciach
KOMPETENCJI
SPOLECZNYCH
SPRAWDZIANY Sprawdzian pisemny w formie pytan otwartych
KSZTALTUJACE Aktywny udzial w zajg¢ciach
Egzamin koncowy ma formg¢ testu jednokrotnego wyboru i
obejmuje tresci realizowane podczas wyktadow, konwersatoriéw oraz
¢wiczen.
Test sktada si¢ z 80 pytan. Kazde pytanie zawiera 4 odpowiedzi, z
ktorych tylko jedna jest prawidlowa.
Za kazdg prawidlowa odpowiedz student otrzymuje 1 punkt. Za
SPRAWDZIANY odpowiedz nieprawidtowa lub brak odpowiedzi student otrzymuje 0
PODSI.JMOW[.]JACE punktow. Nie stosuje si¢ punktow ujemnych.
(I'i IT termin)

Maksymalna liczba punktéw mozliwych do uzyskania wynosi 80
punktow.

Warunkiem zaliczenia egzaminu jest uzyskanie co najmniej 44
punktow, tj. 55% maksymalnej liczby punktow.

KRYTERIA EGZAMINU/ ZALICZENIA Z OCENA

44-51 pkt 55,00-63,75%

NA OCENE 3,5

52-59 pkt 65,00-73,75%
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NA OCENE 4,0 6067 pkt 75,00-83,75%
NA OCENE 4,5 68-75 pkt 85,00-93,75%
NA OCENE 5,0 76-80 pkt 95,00-100%
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