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WYKLADY 34 godz.
CWICZENIA 5 godz.
SEMINARIUM 22 godz.

CELE PRZEDMIOTU

Zapoznanie studenta z prawidlowym rozwojem prenatalnym
cztowieka od zaptodnienia po narodziny. Przyczyny,
rodzaje i mechanizmy powstawania wad rozwojowych oraz ich

CEL1 uwarunkowania genetyczne i Srodowiskowe.
Dojrzewanie w okresie prenatalnym uktadéw warunkujacych
mozliwo$¢ samodzielnego zycia po urodzeniu.

CEL 2 Wyjasnienie studentom podstawowych poje¢, mechanizmoéw i1 praw

genetyki.
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BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

EFEKTY UCZENIA SIE

Wiedza: Student charakteryzuje podstawowe pojecia i mechanizmy
genetyczne, zjawiska sprzgzenia 1 wspoOtdziatania genow,
prawidtowy kariotyp cztowieka i r6zne typy determinacji pici.
(C.W1_EUK7_W36, CW2_EUK_7W37, C.W3_EUK7_W38)

MW1

Wiedza: Student zna budowe¢ chromosoméw i umie
MW2 scharakteryzowa¢ molekularne podtoze mutagenezy.
(C.W4_EUK7_W39)

Wiedza: Student zna zasady dziedziczenia jadrowego

MW3 i pozajadrowego.
(C.W5_EUK7_W40)

Wiedza: Student zna uwarunkowania genetyczne grup krwi

MW4 cztowieka i konfliktu serologicznego w uktadzie Rh.
(C.W6_EUK7_W41)

Wiedza: Student wymienia i opisuje stadia rozwoju zarodka
ludzkiego, budowe i funkcje tozyska oraz blon ptodowych, a takze
MW5 charakteryzuje organogenezg¢ oraz wptyw czynnikow szkodliwych
na rozwoj zarodka.

(A.W6; EUK7_W6)

Wiedza: Student opisuje metody monitorowania rozwoju zarodka

MW6 i ptodu. Definiuje wskazania do wykonania diagnostyki prenatalne;j.
Umiejetnosci: Student  postuguje  si¢  mianownictwem
MU1 embrionalnym w jezyku polskim i angielskim.

(A.U5, 5EUK7_U5).

Umiejetnosci: W przypadku nieprawidlowego rozwoju ptodu
MU?2 student wyjasnia konieczno$¢ prowadzenia stosownych badan
prenatalnych.

Umiejetnosci: Student potrafi okresli¢ wiek zarodka na podstawie
najwazniejszych cech zewnetrznych.

MU3

| WYMAGANIA WSTEPNE

Brak wymagan wstepnych.

L SZCZEGOLOWY OPIS BLOKOW TEMATYCZNYCH

PROGRAMOWE
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| BIOLOGIA ROZWOJU PRENATALNEGO

Budowa DNA, sposoby upakowania DNA w komorce, rodzaje
chromosomow, abberacje budowy 1 liczby chromosomdéw, mutacje
na poziomie DNA. Mechanizmy podziatu komorki (mitoza i
mejoza).

WYKLAD 1

Podstawy genetyki: podstawowe pojgcia genetyczne (gen, genom,
WYKLAD 2 genotyp, fenotyp, kariotyp, polimorfizm genetyczny, mutacja),
ekspresja genu, przekazywanie genow mechanizmy dziedziczenia.

Mechanizmy  dziedziczenia  epigenetycznego.  Rodzicielskie
WYKLAD 3 pi¢tnowaniec genomowe (Zespdt Angelmana, Pradera-Williego,
Bechwitha-Wiedemanna).

Genetyczne i molekularne  podstawy rozwoju: indukcja
embrionalna, pola morfogenetyczne, rdéznicowanie komorek.

WYKLAD 4 Molekularne  szlaki  sygnalowe  podczas  embriogenezy
i organogenezy.
Gametogeneza: oogeneza 1 spermatogeneza z uwzglednieniem
WYKLAD 5 okresu dojrzewania i okresu rozrodczego u kobiet i mezczyzn.
Zaptodnienie: zaplemnienie, kapacytacja, etapy zaplodnienia i blok
przeciwko polispermii. Stadia podzialu zygoty. Formowanie
WYKLAD 6

i implantacja blastocysty w blonie $luzowej macicy. Problemy
Z zaj$ciem w cigze, poronienia spontaniczne.

Powstawanie tarczy zarodkowej 1 roznicowanie trofoblastu.
WYKLAD 7 Gastrulacja - tworzenie listkbw zarodkowych. Neurulacja -
powstawanie cewy nerwowej.

Histologiczna budowa tozyska, blon ptodowych i owiny. 1
WYKLAD 8 Qo g Y p Y pep Yy

Fatdowanie zarodka. Powstawania owodni, pgcherzyka zoéttkowego,
kosmoéwki 1 omoczni. Jamy ciata, krezki i1 przepona. Okresy
WYKLAD 9 rozwoju prenatalnego: przedzarodkowy, zarodkowy i plodowy.
Okreslenie  wieku  zarodkowego na  podstawie  cech
morfologicznych.

Organogeneza: rozw¢] narzadu gardlowego, twarzy i okolic szyi

WYKLAD 10 oraz przyktady wad rozwojowych.

Organogeneza: uklad nerwowy 1 narzady zmystu oraz aspekt
WYKLAD 11 kliniczny zaburzen rozwojowych.

Organogeneza: uklad sercowo-naczyniowy. Wady serca i naczyr
WYKLAD 12 Janog oy, WA o

krwionosnych. Hematopoeza i jej zaburzenia.
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Organogeneza: uklad oddechowy i pokarmowy, aspekt kliniczny

WYKLAD 13 zaburzen rozwojowych.

Organogeneza: uktad mig$niowo-szkieletowy. Przykladu anomalii
WYKLAD 14 w rozwoju czaszki, kregostupa 1 konczyn.

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

Organogeneza: uktad moczowo-piciowy. aspekt kliniczny zaburzen
WYKLAD 16 rozwojowych.
WYKLAD 17 Teratogeneza - wady wrodzone ptodu wywotane przez czynniki

srodowiskowe i uwarunkowane genetyczne.

Organizacja konwersatoriow i zasady zaliczenia przedmiotu.
KONWERSATORIUM 1 Omoéwienie  poszczegélnych  zagadnien  poruszanych  na
konwersatoriach

2a. DNA mitochondrialne — budowa, dziedziczenie, r6znice w
stosunku do DNA jadrowego. Dlaczego dziedziczymy genom
mitochondrialny po linii matczynej? Heteroplazja a homoplazja.
Choroby mitochondrialne — przyktady choréb mitochondrialnych,
patogeneza i obraz kliniczny.

2b. Ekspresja informacji genetycznej, rézne poziomy i mechanizmy
regulacji (euchromatyna vs heterochromatyna, regulacja przez
czynniki transkrypcyjne, modyfikacje RNA - ,czapeczka” i
,ogon”, splicing/alternatywny splicing, promotor, wzmacniacze,
silencery).

KONWERSATORIUM 2

3a.Dziedziczenie epigenetyczne (na czym polega, omowic gtowne
modyfikacje epigenetyczne — metylacja i acetylacja, i ich wptyw na
ekspresje genow, wyspy CpG). Co to jest imprinting rodzicielski;
choroby zwigzane z imprintingiem: zespot Pradera-Williego i
zespol Angelmana.

3b. Modulacja epigenomu przez czynniki srodowiskowe (czyli jak
dieta, suplementy, ksenobiotyki, uzywki, trauma wplywaja na
ekspresje poszczegdlnych gendw (podaé konkretne przyktady).

KONWERSATORIUM 3

4a. Etapy zaptodnienia (w tym doktadnie kapacytacja, reakcja
akrosomalna, reakcja korowa, fuzja bton komérkowych oocytu i
plemnika); nastepstwa zaptodnienia.

KONWERSATORIUM 4 4b. Rodzaje cigz wieloptodowych (bliznigta monozygotyczne, ich
typy w zalezno$ci od podzialu zarodka, bliznigta dizygotyczne,
mechanizmy powstawania; zagrozenie dla rozwoju plodow - Zespot
przetoczenia mi¢dzy plodami, zespdt odwrdconej perfuzji tetniczej,
wewnatrzmaciczne zahamowanie wzrostu ptodu.
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Sa. Genetyczne przyczyny nieptodnosci kobiet i me¢zczyzn
(nieprawidtowosci kariotypu — zespot Klinefeltera, zespot Jacobs,
kariotyp 46 XX, zesp6t Turnera; translokacje wzajemne i
robertsonowskie; mikrodelecje chromosomu Y oraz delecje AZF;
KONWERSATORIUM 5 mutacje genéw CFTR, AR, F2, F5, FMR1).

5b.Techniki wspomaganego rozrodu — metoda in vitro (etapy) i jej
modyfikacje: ICSI, IUE, PESA/ MESA, GIFT, ZIFT. Aspekt
etyczny i prawny.

6a. Wydarzenia 3 tygodnia od zaptodnienia: gastrulacja, smuga
pierwotna, struna grzbietowa, neurulacja, komorki grzebieni
KONWERSATORIUM 6 nerwowych 1 ich pochodne. Wady zamknigcia cewy nerwowe;.

6b. Transport substratow, metabolitoéw i patogendw miedzy matka a
ptodem. Lozyskowa synteza i wydzielanie hormonow.

7a. Rozwoj gonady meskiej 1 gonady zenskiej (prosze skupic si¢ na:
rozwoju przewodéw Wolfa, Mullera i regulacji hormonalnej);
zaburzenia determinacji ptci — obojnactwo prawdziwe, obojnactwo
rzekome (meskie i zenskie); zespot niewrazliwosci na androgeny
(calkowity 1 czgsciowy).

7b. Rozwdj nerek (najwazniejsze fakty); wady rozwojowe uktadu
moczowego: duplikacja drog moczowych, nerka miedniczna, nerka
podkowiasta, wodonercze, wady rozwojowe zwigzane zZ rozwojem
pecherza.

7c. Rozw@j serca od 18 do 35 dnia; wady serca: wada przegrody
migdzykomorowej (VSD), wada przegrody mi¢dzyprzedsionkowej
(ASD), wspolny kanat przedsionkowo-komorowy (CAVC),
przetozenie duzych naczyn przetrwaty przewod tetniczy (Botalla),
Tetralogia Fallota.

KONWERSATORIUM 7

8a. Zmiany hormonalne w organizmie matki podczas cigzy,
wyznaczanie daty porodu i ocena stanu pourodzeniowego
noworodka (skala Apgar).

8b. Rozwqj embrionalny tarczycy. Wady rozwojowe narzadu
gardtowego (anomalie I-go tuku gardtowego zespot Pierrea Robina
1 Treachera Collinsa), zespo6t Di Georgia, torbiele i zatoki przewodu
tarczowo-jezykowego, tarczyca ektopowa, przyrosniecie jezyczka.
8c. Krytyczne okresy w rozwoju prenatalnym cziowieka (w okresie
przedzarodkowym, zarodkowym 1 pltodowym; wyjasni¢ pojecie
,wszystko albo nic” w czasie przed-implantacyjnym. Czynniki
genetyczne (pojecie non-dysjunkcji) 1 czynniki Srodowiskowe
(teratogeny) powodujace wady wrodzone - choroby metaboliczne
matki (fenoketonuria matczyna, cukrzyca), alkohol, nikotyna,
promieniowanie.

KONWERSATORIUM 8
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KONWERSATORIUM 9

9a. Wady spowodowane teratogenami c.d.: leki - podaj kategorie
lekoéw stosowane dla kobiet w cigzy; podaj przyktady lekow
niebezpiecznych i takich, ktore moze zazywac kobieta w cigzy;
czynniki infekcyjne (rézyczka, toksoplazmoza, cytomegalia, kita,
opryszczka, zakazenia TORCH - patomechanizm i zasady
profilaktyki w cigzy.

9b. Diagnostyka prenatalna - wskazania do badan, niecinwazyjne i
inwazyjne metody oceny stanu ptodu.

KONWERSATORIUM 10

10a. Okresy rozwoju prenatalnego, stadia rozwoju zarodka wg
Carnegie Institution.

10b. Scharakteryzuj wydarzenia drugiego tygodnia rozwoju
(r6znicowanie trofoblastu na syncytiotrofoblast i cytotrofoblastu a
embrioblastu na epiblast i hipoblast, budowa i funkcje kazdej
warstwy, rozw0j pierwotnego i wtornego pecherzyka zottkowego,
powstanie pozazarodkowej i1 wewnatrzzarodkowej jamy ciata,
worek kosméwkowy, owodnia i omocznia.

KONWERSATORIUM 11

Podsumowanie 1 usystematyzowanie najwazniejszych tresci
prezentowanych podczas kursu. Zaliczenie w formie ustnej (1-2

pytania).

. Histologiczna budowa tozyska, bton plodowych 1 sznura
CWICZENIE 1 pepowinowego.
. Zasady konstrukcji drzewa genetycznego. Rysowanie rodowodu na
CWICZENIE 2 podstawie opisu przypadku.

Sposoby dziedziczenia chorob genetycznie uwarunkowanych na
CWICZENIE 3 podstawie analizy rodowodu. Ustalenie ryzyka wystgpienia choroby

u potomstwa.

| METODY DYDAKTYCZNE

GODZINY
KONTAKTOWE
Z NAUCZYCIELEM
AKADEMICKIM

M16 Wyktady

M5 Dyskusja

M8 Praca w grupach

M10 Prezentacje multimedialne

| NAKLAD PRACY STUDENTA

60 godzin
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GODZINY BEZ
UDZIALU
NAUCZYCIELA
AKADEMICKIEGO

SUMARYCZNA LICZBA _
GODZIN DLA 120 godzin
PRZEDMIOTU

| REGULAMIN ZAJEC | WARUNKI ZALICZENIA

WYKLADY Obecnos¢ na wyktadach jest obowigzkowa.

Przygotowanie si¢ do zajec¢: 30 godzin
Przygotowanie prezentacji: 10 godzin
Przygotowanie do zaliczenia koncowego: 20 godzin

Obecnos¢ obowigzkowa na wszystkich ¢wiczeniach. Dopuszcza sie,
w wyjatkowych 1 uzasadnionych przypadkach, odrabianie zajgc
(konwersatoria/ ¢wiczenia) z inng grupg, jedynie po uprzednim
wyrazeniu zgody przez osob¢ prowadzacg zajecia.

Warunkiem zaliczenia jest aktywny udzial w ¢wiczeniach
CWICZENIA i samodzielne opracowanie rodowodu na przyktadzie wiasnej
rodziny lub opisu przypadku. W przypadku niezaliczenia rodowodu
student jest zobowigzany przygotowacé go ponownie, nie poézniej niz
tydzien przed egzaminem.

Zaliczenie ¢wiczen jest warunkiem niezbednym dopuszczenia do
egzaminu.

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

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

Warunkiem zaliczenia jest obecnos$¢ na zajgciach (patrz regulamin
zajec), aktywny udzial 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 pdzniej niz tydzien przed egzaminem.

KONWERSATORIA

METODY OCENY POSTEPU STUDENTOW

W ZAKRESIE WIEDZY | Zaliczenie i egzamin ustny
W ZAKRESIE Prezentacje multimedialne
UMIEJETNOSCI
W ZAKRESIE Aktywny udziatl w zajeciach
KOMPETENCJI
SPOLECZNYCH
SPRAWDZIANY Sprawdzian pisemny w formie pytan otwartych
KSZTALTUJACE Aktywny udzial w zajeciach
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SPRAWDZIANY
PODSUMOWUJACE
(I'i Il'termin)

| KRYTERIA EGZAMINU/ ZALICZENIA Z OCENA

Termin Lill:

egzamin ustny, polegajacy na odpowiedzi na 3 losowane pytania.
Kazda z odpowiedzi oceniana jest w skali punktowej 0-3.
Przyznawanie liczby punktéw nastgpuje wedtug nastepujacych zasad:
0 — brak odpowiedzi, lub odpowiedz bt¢dna;

1 — odpowiedz niepelna, wymaga pytan dodatkowych, zawiera btedy,
brak zrozumienia;

2 — odpowiedz zadowalajaca (brak powazniejszych btgdow),
wystarczajace zrozumienie;

3 — odpowiedz wyczerpujaca, przedstawiona z petnym zrozumieniem

NA OCENE 3,0 6 pkt

NA OCENE 3,5 7 pkt

NA OCENE 4,0 8-9 pkt
NA OCENE 4,5 10 pkt
NA OCENE 5,0 11-12 pkt

[1] Moore K.L., Persaud T.V.N., Torchia M.G. — Embriologia i wady wrodzone. Od
zaplodnienia do urodzenia., Wroctaw, 2021, Elsevier Urban&Partner

[1] Bartel H. — Embriologia medyczna., Warszawa, 2020, PZWL

LITERATURA OBOWIAZKOWA

LITERATURA UZUPELNIAJACA

Strona 8z 8



