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Laboratoryjna genetyka medyczna — program specjalizacji podstawowy dla diagnostow
laboratoryjnych

Program szkolenia specjalizacyjnego opracowal zespol ekspertow:

1) Prof, dr hab. Maria Matgorzata Sasiadek - konsultant krajowy w dziedzinie genetyki
klinicznej, Przewodniczaca Zespotu

2) Prof. dr hab. Ewa Pronicka — przedstawiciel konsultanta krajowego;

3) Dr Ryszard Slezak — przedstawiciel konsultanta krajowego

4) Prof. dr hab. Olga Haus - przedstawiciel Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka;

5) Drhab. Lucjusz Jakubowski prof. nadzw. — przedstawiciel Polskiego Towarzystwa
Genetyki Czlowieka,

6) Prof. dr hab. Jerzy Bal — przedstawiciel Krajowej Rady Diagnostéw Laboratoryjnych;

7} Prof. dr hab. Ewa Bocian — przedstawiciel Krajowej Rady Diagnostow
Laboratoryjnych;

8} Dr hab. Maciej Borowiec prof. nadzw. — przedstawiciel Centrum Medycznego
Ksztatcenia Podyplomowego.
Zbigniew Wegrzyn CMKP — standardy medycznego ksztatcenia podyplomowego

Program specjalizacji byt konsultowany z;
1) Dr hab. Mariolg Iliszko prof. nadzw.;
2) Prof. dr hab. Janem Lubinskim.

I. PROGRAM SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

1. ZALOZENIA ORGANIZACYJNO — PROGRAMOWE

A. Cele szkolenia specjalizacyjnego

Realizacja procesu ksztalcenia uwienczona uzyskaniem tytulu specjalisty w dziedzinie
laboratoryjnej genetyki medycznej jest podyktowana faktem, iz wraz z dynamicznie
rozwijajacg si¢ wiedza o molekularnych/genetycznych podstawach choréb czlowieka oraz
dynamicznym rozwojem technik diagnostycznych w/w zakresie, badania genetyczne stajq sig
jednymi z podstawowych badan w postgpowaniu klinicznym.

Fakt ten spowodowal powstanie wyspecjalizowanych laboratoriéw genetycznych pracujacych
niemal wylacznie na potrzeby diagnostyki medycznej i poradnictwa genetycznego.

Spektrum metod wykorzystywanych w badaniach genetycznych (cytogenetycznych
i molekularnych) dla potrzeb klinicznych, o znaczeniu diagnostycznym, prognostycznym
1 rokowniczym a takze dla potrzeb poradnictwa genetycznego wymaga udzialu w badaniach
wysoce wyksztalconych specjalistow. SpecjaliSci muszg zapewnié skuteczng 1 wiarygodna
diagnostyke prowadzona z wykorzystaniem technik cytogenetyki, cytogenetyki molekularnej
oraz. genetyki molekularnej, a takze prawidlows interpretacje wynikéw badan. Ten zakres
obowiazkow oraz fakt, ze wyniki badan genetycznych stanowia w coraz wigkszym stopniu
podstawe postepowania klinicznego, w pelni uzasadniaja konieczno$¢ istnienia powyzszej
specjalizacji. Konieczno§é utworzenia tej specjalizacji stata si¢ szczegdlnie aktualna
w sytuacji pozornej tatwosci otrzymywania diagnostycznych wynikow badan genetycznych,
ktére nie zawsze sa prawidlowo wykonane 1 zinterpretowane, a ponadto nie zawsze sg
wykorzystywane zgodnie z dobrg praktyka diagnostyczno-lekarska.
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Specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej ponosi pelna odpowiedzialno$é
prawna i moralng za prawidlowo$¢ przeprowadzenia caloSciowego procesu diagnostycznego
W Wyzej omdwionym zakresie.

Celem szkolenia specjalizacyjnego diagnostow laboratoryjnych w laboratoryjnej genetyce
medycznej  jest  wyksztalcenie  specjalistow  odpowiednio  przygotowanych do
przeprowadzania postgpowania laboratoryjno—diagnostycznego stuzacego identyfikacji réznic
i zmian w genomie czlowieka, Badania te sa prowadzone zaréwno u chorych obcigzonych
chorobami genetycznie uwarunkowanymi jak i u oséb i rodzin ryzyka, a tez u osob
o okreslonych predyspozycjach genetycznych.

W dazeniu do tego celu zaklada sie uzyskanie przez specjalizujacego si¢ diagnoste
laboratoryjnego pelnego zakresu wymaganej wiedzy oraz wymaganych umigjetno$ci
praktycznych, nakreslonych przez niniejszy program.

Ponadto zatozeniem szkolenia specjalizacyjnego jest rozwijanie pozadanych cech osobowoéci
specjalizujacego sie diagnosty laboratoryjnego, ksztaltowanie postaw etycznych, poczucia
odpowiedzialnosci, wypracowanie obowigzku ciagltego samoksztalcenia, poszetzania
i poglecbiania umiejetnosci teoretycznych i praktycznych, oraz wprowadzania nowych
osiggnie¢ do praktyki zawodowe;.

B. Uzyskane kompetencje zawodowe

Diagnosta laboratoryjny po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w  dziedzinie
laboratoryjnej genetyki medycznej uzyska kwalifikacje umozliwiajace:

1) zabezpieczenie, analize 1 archiwizowanie materialu biologicznego zgodnie
z aktualnymi przepisami prawa w tym zakresie;

2) przeprowadzenie procesu diagnostycznego zakoficzonego wydaniem pisemnego
wyniku badafi laboratoryjnych badan genetycznych, uzupelnionego o epikryze
diagnostyczng (z prawem i obowiazkiem do autoryzowania wyniku) oraz
interpretowanie  uzyskanych wynikow badan w  zakresie diagnostyczno-
laboratoryjnym.

C. Sposob organizacji szkolenia specjalizacyjnego

Plan ksztalcenia Liczba )
. Liczba
Moduly, kursy specjalizacyjne, staze kierunkowe dnj godzin
roboczych
Modul I
Podstawy genetyki medycznej i zasady dziedziczenia choréb
czlowieka.
Kursy specjalizacyjne: ] g
1. Podstawy genetyki i biologii molekularnej 16
2. Zasady dziedziczenia chordb czlowicka 2
Modul 1T
Genetyka molekularna
Kursy specjalizacyjne: g
1. Metody i techniki analizy kwaséw nukleinowych. Czg§¢ [ : g
2. Metody i techniki analizy kwaséw nukleinowych. Czgs¢ I g
3. Podstawy bioinformatyki
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Staze kierunkowe:
1. Metody izolacji RNA i DNA. Walidacja uzyskanego 3 40
materiatu. Biobankowanie
2. Hybrydyzacja kwaséw nukleinowych. PCR i jego odmiany > 40
3. Techniki badania RNA > 40
4. Sekwencjonowanie metoda klasyczna/mowej generacji (NGS) 10 80
5. Nowe techniki molekularne w medycynie cztowieka > 40
6. PCR w czasie rzeczywistym > 40
7. MLPA 10 50
8. Podstawy techniki mikromacierzowe; 10 80
9. Podstawy bioinformatyki > 40
Modud 111
Cytogenetyka klasyczna i cytogenetyka molekularna
Kursy specjalizacyjne
1. Cytogenetyka klasyczna 2 16
2. Cytogenetyka molekularna . 8
Staze kierunkowe
1. Postnatalna (pourodzeniowa) ocena kariotypu 20 160
2. Prenatalna (przedurodzeniowa) ocena kariotypu 20 160
3. FISH w diagnostyce cytogenetycznej 15 120
4. MLPA zastosowanie w diagnostyce cytogenetycznej 5 40
5. aCGH w diagnostyce cytogenetycznej 10 80
Modul IV
Genetyka biochemiczna
Kursy specjalizacyjne L
1. Metody postnatalnej diagnostyki biochemicznej wrodzonych 8
wad metabolizmu
2. Przedobjawowa i wezesnoobjawowa diagnostyka wrodzonych 1 8
wad metabolizmu
Modul V
Genetyczne podstawy patogenezy choréb
Kursy specjalizacyjne
1. Badania genetyczne w perinatologit 1 8
2. Zaburzenia rozwoju i funkcji uktadu rozrodezego 1 8
3. Znaczenie aberracji chromosomalnych w etiopatogenezie 2 16
wrodzonych zespoldéw i choréb
4, Patomechanizm modelowych chordb neurologicznych 2 i6
5. Genetyka hematoonkologiczna 3 24
6. Dziedziczne predyspozycje do nowotwordéw 1 8
7. Badania genetyczne w nowotworach sporadycznych 2 16
8. Choroby wielogenowe/wieloczynnikowe. Znaczenie badan 1 8
genetycznych w medycynie personalizowane;
9. Zasady konstruowania opisow wynikéw badan genetycznych 1 8
Staze kierunkowe
1. Cytogenetyka i genetyka molekularna w hematoonkologii 15 120
2. Badania genetyczne w nowotworach sporadycznych 5 40
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Modul VI
Podstawy prawne i organizacja pracy w laboratorium
genetycznym i zasady etyczne badan genetycznych

Kurs specjalizacyjny

1. Podstawy prawne i organizacja pracy w laboratorium 1 8
genetycznym
Kurs specjalizacyjny jednolity:
1. Prawo medyczne 2 16
Podsumowanie 178 1424
Ksztalcenie w migjscu podstawowego stazu specjalizacyjnego 710 5680
Podsumowanie 888 7104
Urlopy wypoczynkowe : 104
Dni ustawowo wolne od pracy 52

Ogoélem 1044

2. OKRES SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

Czas trwania szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej, dla
diagnostow laboratoryjnych wynosi 4 lata. Obejmuje pracg i zdobywanie niezbegdnego
doswiadczenia zawodowego w trakcie stazu podstawowego w medycznym laboratorium
diagnostycznym o profilu genetycznym oraz czas spgdzony na kursach specjalizacyjnych,
stazach kierunkowych i po$wigcony na samoksztalcenie, przygotowanie pracy pogladowsj,
studiowanie zalecanego piSmiennictwa i uczestniczenie w innych formach ksztalcenia
wskazanych przez kierownika specjalizacji

3. SZCZEG()LOWY ZAKRES WYMAGANEJ WIEDZY TEORETYCZNEJ
I WYKAZ UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNYCH

A. Zakres wymaganej wiedzy teoretycznej bedgcej przedmiotem szkolenia
specjalizacyjnego

Oczekuje sig, ze diagnosta laboratoryjny w toku odbywania szkolenia specjalizacyjnego,
realizujac poszczegdlne moduty a takze rézne formy samoksztalcenia, uzyska, poglebi
i ugruntuje wiedze z zakresu genetyki medycznej,

W szczegolnosci oczekuje sie, ie diagnosta laboratoryjny pe ukoriczeniu szkolenia
specjalizacyjnego wykaie si¢ prredstawionq poniiej wiedzq

1) Podstawy genetyki medycznej wraz z podstawami dziedziczenia chorob czlowieka
Etiopatogeneza chordb czlowieka, uwarunkowanych genetycznie, zaréwno dziedzicznych, jak

i niedziedzicznych, z uwzglednieniem algorytmdéw postgpowania stosowanych w procesie ich
diagnozowania,

2) Genetyka molekularna

Wiedza z zakresu genetyki molekularnej z uwzglednieniem najnowszej informacji o genomie
cziowieka oraz budowie i funkcji genéw. Poznanie znaczenia i udziatu mutacji oraz zmian
epigenetycznych w etiopatogenezie choréb uwarunkowanych genetycznie w  tym
nowotworéw uwarunkowanych dziedziczng predyspozycja 1 sporadycznych. Zasady
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interpretacji wynikow badan genetycznych dla potrzeb postepowania klinicznego (w tym
poradnictwa genetycznego). Zabezpieczanie 1 przechowywanie materiatu genetycznego, ze
szczegdlnym uwzglednieniem ochrony danych osobowych.

3) Cytogenetyka kliniczna klasyczna i molekularna

Wiedza z zakresu cytogenetyki z uwzglednieniem najnowszych informacji o znaczeniu
i udziale aberracji chromosomowych w etiopatogenezie choréb czlowicka (uwzglednieniem
choréb nowotworowych)., Znajomoéé metod cytogenetyki klasycznej i molekularnej, ze
szczegblnym uwzglednieniem wykorzystania 1 znaczenia stosowania w/w technik w procesie
diagnozowania choréb uwarunkowanych genetycznie i dla potrzeb poradnictwa
genetycznego. Znajomo$¢  algorytmdéw  postgpowania  diagnostycznego  rutynowo
wykorzystywanych w procesie rozpoznawania i klasyfikowania choréb uwarunkowanych
aberracjami  chromosomowymi, w tym choréb nowotworowych. Poznanie zasad
nomenklatury ISCN obowiazujacych w cytogenctyce klinicznej. Znajomo§¢ zasad
interpretacji wynikéw badaf cytogenetycznych. Znajomos¢ aktualnych i potencjalnych
mozliwodci zastosowania mikromacierzy DNA w diagnostyce laboratoryjnej choréb
uwarunkowanych genetycznie. Znajomoséé zasad zabezpieczania i przechowywania materiatu
do badad cytogenetycznych, ze szczegbdlnym uwzglednieniem ochrony danych,

4) Genetyka biochemiczna

Wiedza z zakresu genetvki biochemicznej, z uwzglednieniem typdéw procesdw
metabolicznych oraz blokéw metabolicznych. Znajomos¢ etiopatogenezy wrodzonych chordb
metabolicznych,  Znajomo&¢  metod  biochemicznych i  aparatury  badawczej,
wykorzystywanych w procesie diagnozowania w/w choréb i dla potrzeb poradnictwa
genetycznego. Zasady interpretacji wynikdw badan w zakresie genetyki biochemiczne;j.

5) Genetyczne podstawy patogenezy choréb

Znajomo$¢ algorytmoéw postepowania diagnostycznego w chorobach jednogenowych,
wielogenowych i uwarunkowanych aberracjami chromosomowymi, a w szczegdlnoci
znaczenie badan genetycznych w  perinatologii, pediatrii, neurologii, endokrynologii,
onkologii z uwzglednieniem diagnostyki dziedzicznych predyspozycji do chordb
nowotworowych oraz badah genetycznych w nowotworach niedziedzicznych, w tym
w hematoonkologii oraz w medycynie spersonalizowanej. Znajomos¢ zasad opiséw wynikow
badan genetycznych., Znajomo$§é zasad wspdlpracy diagnosty laboratoryjnego z lekarzem
genetykiem klinicznym oraz lekarzami innych specjalnodci. Interpretacja ww. wynikow
badan, z uwzglednieniem ich znaczenia w procesie wyboru optymalnego sposobu leczenia.

6} Podstawy prawne i organizacja pracy w laboratorium genetycznym

Znajomoé¢ aktéw prawnych w opiece zdrowotnej i ochronie zdrowia zwigzanych
z poradnictwem genetycznym, ze szczegbélnym uwzglednieniem regulacji etycznych
i prawnych., Zasady bezpieczefistwa pracy z materiatem biologicznym, Zasady wdraZzania
systeméw kontroli jako$ci wewnetrzne] i zewngtrznej. Zasady akredytacji laboratorium.
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B. Wykaz wymaganych umiej¢tnosci praktycznych bedacych przedmiotem
szkolenia specjalizacyjnego

Oczekuje sig, e diagnosta laboratorpiny w toku odbywania szkolenia specjalizacyjnego,
realizujgc poszezegdlne moduly nauczania, nabedzie umiejetnosci w zakresie:

1) Diagnostyki cytogenetycznej choréb uwarunkowanych genetycznie:

a)
b)

d)
€)

)

h)

wyboru tkanki do badan, zabezpieczenia, przesylania, obrobki i archiwizowania
probek materiatu diagnostycznego do badan cytogenetycznych,

postugiwania si¢ odpowiednimi technikami hodowli komodrkowych in vitro,
technikami oceny chromosomoéw (prazkowe metody barwienia chromosomdw
i cytogenetyka molekularna), technikami mikroskopowymi i komputerowe] analizy
obrazu mikroskopowego,

przygotowania preparatdw cytogenetycznych z materiatu bezpoérednio pobranego od
pacjenta i uzyskanego po hodowli komorkowej in vitro,

oceny mikroskopowej kariotypu oraz analizy komputerowej kariotypu,

interpretacji wyniku badania cytogenetycznego i cytogenetyki molekularne;j,
sformutowania wyniku zgodnie z zasadami ISCN oraz napisania epikryzy
diagnostycznej, stanowigce] interpretacje wszystkich przeprowadzonych badan
cytogenetycznych (w tym FISH) w korelacji z rozpoznaniem klinicznym,

diagnostyki postnatalnej (pourodzeniowej)- chordéb uwarunkowanych genetycznie,
w ramach poradnictwa genectycznego prowadzonego w przypadkach zaburzed
cielesno-ptciowych, niepowodzen ciazowych, nieplodnoéci, wad rozwojowych,
niepelnosprawnosci intelektualnej oraz badafi materialu z poronienia,

diagnostyki prenatalnej (przedurodzeniowej) choréb uwarunkowanych genetycznie.

2) Diagnostyki molekularnej i biochemicznej choréb uwarunkowanych genetycznie
w zakresie:

a)
b)
¢)
d)
¢)
f)

wyboru tkanki do badan molekularnych, zabezpieczenia, przechowywania
i archiwizowania materialu genetycznego,

izolacji DNA 1 RNA z materialu biologicznego,

postugiwania si¢ rutynowymi technikami biochemii i biologii molekularne;j,
postnatalnej (pourodzeniowej) diagnostyki molekularnej z  wykorzystaniem
podstawowych technik biochemii i biologii molekularnej chordéb uwarunkowanych
genetycznie,

molekularnej i biochemicznej diagnostyki prenatalnej (przedurodzeniowej) chordb
uwarunkowanych genetycznie,

interpretacii wynikow badan molekularnych i biochemicznych.

3) Genetyki klinicznej w zakresie:

a)
b)

znajomosci algorytmdéw postepowania diagnostycznego i elementow diagnostyki
réznicowej chordb uwarunkowanych genetycznie oraz umigjgtnosci,

opisu i interpretacji wynikdéw badan genetycznych 2z uwzglednieniem ich
etiopatogenezy.

4) Zasad organizacji i funkcjonowania genetycznego laboratorium w zakresie:

a)

b)

c)
d)

metodologii 1 organizacji laboratorium genetycznego, z uwzglednieniem
bezpieczefistwa pracy,

wdrazania systemdw jakoéci w laboratoriach genetycznych,

akredytacji laboratoridéw genetycznych,

szacowania kosztow pracy laboratorium genetycznego.
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4. MODULY SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO ORAZ FORMY
I METODY KSZTALCENIA STOSOWANE WRAMACH MODULOW

MODUYL. L.
Podstawy genetyki medycznej i zasady dziedziczenia chordb czlowieka

Cele modulu: uzyskanie, poglebienie i ugruntowanie przez osoby realizujace szkolenie
specjalizacyjne wiedzy z zakresu podstaw genetyki medycznej umozliwiajace zrozumienie
etiopatogenezy najczgstszych chordb uwarunkowanych genetycznie i chordb, u ktérych
podtoza leza zmiany w genomie ludzkim.

Modut realizowany jest w formie dwoch kursdow specjalizacyjnych.
1. Kurs specjalizacyjny: ,,Podstawy genetyki i biologii molekularnej”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedsiawiong ponizej wiedze.
1) Budowa kwaséw nukleinowych, replikacja DNA. Naprawa DNA,
2) Geny i ich struktura. Kod genetyczny. Transkrypcja i translacja, odczytywanie
informacji genetycznej. Regulacja ekspresji genu. Genom jadrowy.
3) Budowa chromosomu. Katiotyp. Mitochondrialny DNA. Polimorfizm genetyczny.
Mutacje strukturalne i liczbowe.
4) Definicja gatunku; definicja populacji. Selekcja naturalna; zréznicowanie genetyczne;
izolacja genetyczna; dryf genetyczny; efekt zalozyciela.
5) Zjawiska etniczne, migracja; selekcja negatywna; selekcja pozytywna. Analiza
sprzgzen; prawo Hardy'ego-Weinberga. Pokrewienstwo i jego znaczenie w genetyce
klinicznej; badania blizniat.

Zakres umiejg¢tnosci praktycznych
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejeinosé:
1} interpretacji zmian struktury DNA i zasad jego replikaciji.
2} wykorzystania wiedzy na temat struktury genomu czlowieka, kodowania informacji
genetycznej 1 zmienno$ei osobniczej w genetycznej diagnostyce laboratoryjnej.

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazowki dotyczace sposobu realizacji programu kursu
Forma zaje¢: wyktady 1 seminaria.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

2. Kurs specjalizacyjny: ,,Zasady dziedziczenia choréb czlowieka”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosia laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedzg.

1) Choroby uwarunkowane abetracjami chromosomowymi. Choroby uwarunkowane
mikrorearanzacjami  chromosomowymi. Choroby uwarunkowane zmianami
epigenetycznymi. Choroby monogenowe.

2) Dziedziczenie autosomalne dominujace (AD); cechy, przyklady chordb i/lub cech
fenotypowych dziedziczacych si¢ AD; pojgcia ekspresji, penetracji, mozaikowosci
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germinalnej, nowej mutacji. Dziedziczenie autosomalne recesywne (AR); cechy;
przyktady chordb i/lub cech fenotypowych dziedziczacych sie AR; pokrewiefistwo;
heterozygotycznosc; heterozygota zlozona heterozygota;, heterozygota podwdjna;
dziedziczenie pseudodominujace w chorobach o uwarunkowaniach recesywnych.

3} Dziedziczenie sprzgzone z chromosomem X w sposéb dominujacy (X-D) i recesywny
(X-R); inaktywacja chromosomu X i jej znaczenie;, hipoteza Lyon; cechy
dziedziczenia X-D oraz X-R; przyktady choréb i/lub cech fenotypowych
dziedziczacych sie X-D lub X-R; heterozygotyczno$é w sprzezeniu z chromosomem
X, a cechy kliniczne u kobiet nosicielek.

4) Mutacje dynamiczne; zjawisko antycypacji. Zjawisko kodominacji; przyktady cech.
Uwarunkowania wielogenowe (poligenowe), a wieloczynnikowe choréb i/lub cech
fenotypowych; przyktady choréb i/lub cech fenotypowych o uwarunkowaniach
poligenowych i/lub wieloczynnikowych; przyktady chorob i/lub cech fenotypowych
o uwarunkowaniach poligenowych lub wieloczynnikowych (model dziedziczenia
wieloczynnikowego wg Falconera), Plejotropizm; przyklady. Heterogenno$é locus;
przyktady.

5) Dziedziczenie mitochondrialne (matczyne), cechy charakterystyczne;, przyktady
choréb spowodowanych mutacjami mitochondrialnego DNA.

6) Zjawiska epigenetyczne podezas zaptodnienia, w rozwoju embrionalnym, w regulacji
funkcji i ekspresji gendw; mechanizmy pigtnowania genomowego; rodzicielskie
pietno  genomowe  (imprinting genomowy).  Mikrorearanzacje — genomowe
(mikroduplikacje, mikrodelecje).

7) Choroby genomowe — patogeneza; kopie o matej liczbie powtdrzen i wysokim stopniu
homologii {LCR); nieaalleliczne rekombinacje mig¢dzy LCRs (NAHR); przyklady
chordb genomowych zaleznych od zmian liczby kopii.

8) Znajomo$¢ podstaw genetycznych transformacji nowotworowe;j.

Zakres umiejetnosci praktycznych
W czasie kursu diagnosta laboratoryiny nabedzie umiejeinosé.
1) wykorzystania znajomo$ci praw dziedziczenia i odstgpstw od praw Mendla w ocenie
i interpretacji wyniku badania genetycznego;
2) oceny znaczenia zmian genetycznych i epigenetycznych w etiologii chordb,
3) konstrukcji rodowodu.

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$longj programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazowki dotyczace sposobu realizacji programu kursu
Forma zajg¢: wyktady i seminaria.

Czas trwania kursu
16 godzin (2 dni).

Zaliczenie modulu I
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objete] programem modulu u kierownika
specjalizacji.
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MODUL 1L
Genetyka molekularna

Cele modulu: uzyskanie, poglebienie i ugruntowanie przez osoby realizujace program
specjalizacji wiedzy z zakresu genetyki molekulamne;.

Modul realizowany jest w formie trzech kurséw specjalizacyjnych i dziewigciu stazy
kierunkowych.

1. Kurs specjalizacyjny: ,,Metody i techniki analizy kwaséw nukleinowych. Cz¢$¢ 1”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizej wiedzg.

1) Metody izolacji DNA, RNA, miRNA z materiatéw biologicznych (krew, wycinki
tkanki, komérki po hodowli, surowica, itp.). Ocena ilosci i jakoSci materiatu
genetycznego  (NanoDrop, picoGreen, BioAnalizator)  wykorzystywanego
w technikach Dbiologii molekularngj (CGH, SNParray, NGS, PCR, itp.).
Zabezpieczanie 1 przechowywanie materialu biologicznego przed i po procesie
ckstracji DNA/RNA. Konserwowanie materialu biologicznego z wykorzystaniem
substancji zabezpieczajacych stabilno$é komorek, przygotowanie do ekstrakeji,
biobankowanie.

2) Hybrydyzacja jako zjawisko spontanicznego parowania si¢ zasad pochodzacych
7 roznych nici kwaséw nukleinowych, zachodzace pomiedzy dwiema czasteczkami
DNA, RNA lub DNA i RNA, o catkowitej lub czgéciowej komplementarnosci.
Przedstawienie metod hybrydyzacyjnych - Southern Blotting, Northern Blotting, DNA
fingerprinting, Hybrydyzacja in situ, Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ,
Genomowa hybrydyzacja in situ, Genomowa hybrydyzacja pordwnawcza, Synteza in
situ przy udziale starterow.

3) Omowienie i ,,przygotowanie” reakcji PCR z uwzglednieniem jej odmian (PCR, long-
PCR, PCR-RFLP, qPCR) i technologii oceny materiatu genetycznego — identyfikacja
mutacji punktowych, insercyjno/delecyjnych np. od 1pz do 30pz. Omoéwienie
i ,przygotowanie” reakcji PCR z uwzglednieniem jej odmian (PCR, long-PCR, PCR-
RFLP, gPCR i inne odmiany PCR) i technologii oceny materiatu genetycznego —
identyfikacja mutacji punktowych, insercyjno/delecyjnych np. od 1pz do 30pz.

4} Omoéwienie i ,,przygotowanie” reakcji sekwencjonowania wg Sangera. Lokalizacja
starterow, wiclko§¢ produktu PCR, amplifikacja, oczyszczanie, znakowanie
i przygotowanie do odeczytu w automatycznym analizatorze genetycznym. Ocena
uzyskanego sygnalu — ,dane nieprzetworzone” (raw data). Seckwencjonowanie
wielkoskalowe 1 jego odmiany, sekwencjonowanie kolejnej generacji. Przygotowanie
materiatu np. DNA do przeprowadzenia analizy wielkoskalowe;, walldaCJa jakoS$ci
materiatu, degradacja, stgzenie. Przygotowanie biblioteki, ocena jakosci i cigglodci,
analiza reakcji sekwencjonowania.

5) Przedstawienic mozliwosci wykorzystania we wspodiczesnej diagnostyce - paneli
genowych, sekwencjonowania eksomowego i catego genomu. Walidacja uzyskanych
wynikow 1 wstepna interpretacja. Omowienie technologi NGS-ThruSighOne, Exome
sequencing, CAGE, Cl1 cell identyfication, NanoString. Przedstawienie mozliwosci
aplikacyjnych oraz wykorzystywania we wspotczesne)j diagnostyce.

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazowki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zajec: wyktady i seminaria.

Czas trwania kursu: 8 godzin (1 dziett).
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2. Kurs specjalizacyjny: ,,Metody i techniki analizy kwaséw nukleinowych. Czesé 117

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.

1y

2)

3)

4)

Metody oceny ekspresji genéw — sondy MGB, SYBR Green. Identyfikacja 1 ocena
kilku form badanego genu oraz identyfikacja nowych  dotychezas
niescharakteryzowanych, Identyfikacja transkryptu genu w badanym materiale i ocena
pordwnawcza z grupg kontrolna, Identyfikacja fuzji genowych. Identyfikacja i ocena
czestosei polimorficznych loci, badania duzych populacji z uwzglednieniem rozkladu
haplotypowego.

Techniki MLPA — identyfikacja mikrodelecji i1 duplikacji. Charakterystyka
przeprowadzenia  eksperymentu, przygotowanie préobki do analizy diugodei
fragmentéw, ocena 1 interpretacja wynikow.

Omowienie techniki mikromacierzy jako narzedzia oceny zmian strukturalnych
chromosoméw, z uwzglednieniem uzyskiwania wynikéow falszywie dodatnich
i ujemnych.

Przedstawienie techniki mikromacierzy aCGH oraz SNPArray — rdznice
w przygotowaniu, ocenie i identyfikacji zmian strukturalnych. Ocena uzyskanych
wynikdéw i etapy walidujace wynik.

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okrelonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zaje¢: wyklady 1 seminaria.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

3. Kurs specjalizacyjny: ,,Podstawy bioinformatyki”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryiny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.

Ly

Przedstawienie wybranych baz medycznych 1 genetycznych, ocena zawartych
informacji i mozliwo$ci ich wykorzystania, pozyskiwanie informacji na temat
region6w chromosomowych, gendw i ich form, wykorzystywanie sekwencji genéw do
projektowania i analizy badanych regiondw.

2) Narzedzia bioinformatyczne w planowaniu eksperymentu / modelu oceny genetyczne;.

3)

4)

Walidacja modelu oceny zmian genetycznych i predykcja in silico. Ocena
bioinformatyczna identyfikowanych mutacji — czgstosei, funkcjonalnosei, jakoéei
z wykorzystaniem oprogramowania SIFT, PolypHen, i inne. Ocena identyfikowanych
zmian genetycznych z wykorzystaniem oprogramowania Sequencher, VariantStudio,
IGV 1 innych.

Znajomo$¢ analizy zmiennoSci genetycznych, identyfikacja i walidacja mutacji
punktowych, mutacji ins/del, mutacji dynamicznych, eksomowej i catogenomowe;j
analizy genomu, genetycznych paneli klinicznych.

Znajomo$¢ 1 praktyczne wykorzystanie dostepnych w sieci baz danych [chordb,
gendw, mutacji], wykorzystywanie programow predykeyjnych (PolyPhen, SIFT, itp.),
znajomo$¢ podstaw interpretacji wynikéw badan stosowanych obecnie metod biologii
molekularne;j.

Sposdb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreslonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.
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Wskazéwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zajeé — wyklady i seminaria.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

1. Staz kierunkowy: Metody izolacji RNA i DNA. Walidacja uzyskanego
materialu. Biobankowanie.

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.
1) Rodzaje materiatlow biologicznych i ich pozyskiwanie - krew, wycinki tkanki,
komorki po hodowli, surowica.
2) Zabezpieczanie i konserwowanie z wykorzystaniem substancji zabezpieczajacych
stabilno$é komorek, przygotowanie do ekstrakeji, biobankowanie,
3) Techniki izolacji DNA, RNA, microRNA.
4) Techniki oceny i walidacji jakosci materiatu i ich wykorzystanie w odpowiednich
platformach diagnostycznych.

Zakres wymaganych umiejetnosci praktycznych
W czasie stazu diagnosia laboratoryjny nabedzie umiejetnosé:

1) oceny jakos§ci materiatu do izolacji kwasdw nukleinowych;

2) zabezpieczenia materialu badawczego przeznaczonego do izolacji kwasow
nukleinowych;

3) przygotowania prébek do izolacji: kodowanie;

4) izolacji kwaséw nukleinowych (w tym: izolacja z zastosowaniem mieszaniny; fenol:
chloroform; izolacji przebiegajacej z wysoleniem bialek z otrzymanych lizatow
komérek; izolacji z wykorzystaniem odpowiedniego no$nika, do wiazania kwasu
nukleinowego) oraz ich modyfikacji — w tym obstugi urzadzen/systeméw do
automatycznej izolacji kwaséow nukleinowych;

5} oceny jakosci wyizolowanego Lkwasu nukleinowego (w tym: ocena
spektrofotometryczna, ocena elektroforetyczna);

6) archiwizacji wyizolowanego kwasu nukleinowego;

7) zachowania niezbednych srodkéw ostroznosci.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej si¢ w zakresie diagnostyki molekularne;.

Sposob zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejgtnodei praktycznych objetych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zajgé: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
40 godzin (5 dni roboczych) = 1 tydzien.

2. Staz kierunkowy: Hybrydyzacja kwaséw nukleinowych. PCR i jego odmiany.

Zakres wiedzy teoretycznej

W czasie siazu diagnosta laboratoryiny opanuje przedstawiong ponizef wiedzg.
1) Hybrydyzacja kwasow nukleinowych.
2) Znajomos$é zasady 1 zastosowania techniki PCR.
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3) Znajomosé podstawowych rodzajow technik PCR (w tym: Asymetryczny PCR - ang.
asymmetric PCR. Amplifikacja allelo-specyficzna - ASA, PASA, ASP, ARMS (ang.
allelo-specific amplification). Wewnqtrzny PCR - ang. nested PCR. Multipleksowy
PCR - ang. multiplex PCR; réznicowy PCR - ang, differential PCR. Zdegenerowany
PCR. Real-Time PCR; Hot Start PCR).

Zakres wymaganych umieje¢tnosei praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejeinosé.

1) przeprowadzenia hybrydyzacji kwaséw nukleinowych;

2) wlasciwego doboru parametrow zapewniajacych powodzenie reakcji PCR (dobor
warunkéw samej reakeji PCR: temperatury, czas trwania cykli, liczby cykli itp.; dobdr
odpowiednich starterow do reakeji amplifikacji; dobor wiasciwych iloéci sktadnikow
mieszaniny reakcyjnej tj.: stgzenia INTP, polimerazy, starteréw, magnezu);

3) obshugi urzadzen/systemdéw do przeprowadzania reakcji PCR,

4) oceny jakoS$ci otrzymanych produktéw reakeji PCR.,

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujgcej si¢ w zakresie diagnostyki molekularne;.

Sposob zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejetnodci praktycznych objetych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zajeé: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorivm.

Czas trwania stazu kierunkowego
40 godzin (5 dni roboczych) = 1 tydzien

3. Staz kierunkowy: Techniki badania RNA

Zalkres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.
1) Izolacja RNA: Techniki oparte o odwrotna transkrypcje: Teoria odwrotnej transkrypcji
(RT). Przeglad technik opartych o RT: RT-PCR w tym pdtilosciowy, pulsacyjny RT-
PCR, RACE, cRT-PCR, technika wydluzania startera ("primer extension"). Techniki
badania transkrypcji: TRO, ChIP, RIP i DIP. Analiza koficow poliA RNA.
2) Struktura, synteza i funkcje wybranych ncRNA w regulacji ekspresji gendw.
Transkrypcja genoméw. CUT, SUT, PROMTP etc. Kontrola jako$ci ncRNA. ncRNA
w medycynie — choroby skorelowane z defektami w syntezie i dziataniu ncRNA.
Struktura RNA a funkcja. Mapowanie struktury RNA in vitro. Metody badania
transkryptomow.
3) Faldowanie RNA, Mapowanie struktury RNA in vitro: sondy molekularne trawiace
specyficznie wzgledem struktury i sekwencji RNA. Rybozymy. Przelaczniki RNA
i aptamery — naturalne oraz wyselekcjonowane na potrzeby lekow lub biosensoréw.
4) Metody badania transkryptoméw (mikromacierze, "deep-sequencing").
Zakres wymaganych umiejetnoscei praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejeinosé:
1} izolacji RNA;
2} doboru i zastosowania odpowiedniej techniki analizy RNA;
3) zachowania niezbgdnych $rodkdéw ostrozno$ci — niestabilno$¢ RNA.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej sig w zakresie diagnostyki molekularnej.
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Sposéb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejginodci praktycznych objgtych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazowki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zaj¢é: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
40 godzin (5 dni roboczych) = 1 tydzien.

4. Staz kicrunkowy: Sekwencjonowanie — metoda klasyezna i metoda nast¢pnej
generacji (NGS)

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryiny opanuje przedsiawiong ponizej wiedze.

1) Sekwencjonowanie bezpoérednie wg. Sangera — zasada dzialania, dideoksy
nukleotydy terminujace, projektowanie i walidowanie modeli analizy genetycznej
opartych o sekwencjonowanie kapilarne. Etapy przygotowania, prowadzenia 1 oceny
wynikéw bezposredniego sekwencjonowania. Mozliwosci pomylek 1 bledow
wynikajace z bted6w techniki.

2) Sekwencjonowanie nowej generacji - zasada dziatania platform sekwencujnych — piro-
sckwencjonowanie, sekwencjonowanie przez legacje, sekwencjonowanie mostkowe,
wodorowe. Rodzaje bibliotek 1 ich konstruowanie: przygotowanie biblioteki, ocena
jakosci i ciagto$ei, analiza reakcji sekwencjonowania.

3) Przygotowanie materiatu np. DNA do przeprowadzenia analizy wielkoskalowej,
walidacja jakoéci materiatu, degradacja, stezenie.

4) Przedstawienie mozliwo$ci wykorzystania we wspolezesnej diagnostyce - paneli
genowych, sekwencjonowania eksomowego i calego genomu;

5) Wykorzystanie NGS. Sekwencjonowaniec de Novo. Resekwencjonowanie. Analizy
ekspresyjne RNA-seq. Metagenomika. ChIP-seq, RIP-seq, CLiP-seq itp.. Szybkie
i masowe genotypowania. Walidacja uzyskanych wynikéw i wstepna interpretacja.

Zakres wymaganych umiejetno$ci praktycznych

W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejetnosé:
1) przygotowania biblioteki, ocena jakosci i cigglosci, analiza reakeji sekwencjonowania;
2) przygotowania materialu np. DNA do przeprowadzenia analizy wielkoskalowej,

walidacja jako$ci materiatu, degradacja, st¢Zenie;

3) walidacji uzyskanych wynikow i wstepnej ich interpretacii.

Miejsce stazu kierunkowego

W pracowni specjalizujace] si¢ w zakresie diagnostyki molekularnej.

Sposob zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejgtnoéei praktycznych objetych
programeim stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zaj¢é: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
80 godzin (10 dni roboczych) = 2 tygodnie.
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5. Staz kierunkowy: Nowe techniki molekularne w medycynie czlowieka

Zakres wiedzy teoretyeznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizej wiedze:
1) NGS, CAGE, C1 cell identyfication, NanoString.
2) Przygotowanie materialu 1 wstgpna preparatyka. Ocena jako&ci 1 predykcja
uzytecznosdci uzyskanego materialu. Mozliwoéci aplikacyjne oraz wykorzystywanie
we wspolczesnej diagnostyce.

Zakres wymaganych umiejetnosci praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejetnoscé:
1) oceny przydatnosci pozyskiwanego materialu do wykorzystania w technikach jak
wyZej.
2) identyfikacji i interpretaciji uzyskiwanych wynikéw.
Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej si¢ w zakresie diagnostyki molekularne;.

Sposdb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej 1 sprawdzian umicjetnosci praktycznych objgtych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu staza
Forma zaj¢é: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania kierunkowego
40 godzin (5 dni roboczych) = 1 tydzien.

6. Staz kierunkowy: PCR w czasie rzeczywistym

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratorviny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.

1) Istota metody i monitorowanie reakcji.

2) Zasady monitorowania real time PCR: monitorowanie nagromadzania sie produktu
PCR (Fluorochrom SYBR Green I; sondy molekularne — MGB itp.), normalizacja
pomiaru fluorescenci.

3) Krzywa wzorcowa i mozliwoéci oceny liczby kopii badanego materiatu.

Zakres wymaganych umieje¢tnosci praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejetno$é:
1) przeprowadzenia reakcji PCR w czasie rzeczywistym;
2) oceny jakoéci produktu PCR;
3) analizy otrzymanych wynikow.
Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej si¢ w zakresie diagnostyki molekularne;.

Sposéb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umigjetnosei praktycznych objetych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczgce realizacji programu stazu
Forma zajeé: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
40 godzin (5 dni roboczych) = 1 tydzien.
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7. Staz kierunkowy: MLPA

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny opanuje przedsiawiong ponizej wiedzg:
1) Zasady przeprowadzenia techniki MLPA.
2) Odmiany techniki MLPA (w tym: Methylation-specific MLPA - MS-MLPA; Reverse-
Transcriptase MLPA - RT-MLPA).
3) Znajomo$¢ zalet i ograniczen metody MLPA.

Zakres wymaganych umiejetnosci praktycznych
W czasie stazu diagnosia laboratoryjny nabedzie umiejgtnosc:
1)} doboru odpowiedniego do wskazania testu MLPA;
2) przeprowadzenia testu;
3) wykrywania wybranych typow re aranzacji;
4) analizy otrzymanych wynikéw i opracowania epikryzy diagnostyczne;j.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej si¢ w zakresie diagnostyki molekularne;.

Sposéb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznegj i sprawdzian umiejetnodei praktycznych objetych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazowki dotyczgce realizacji programu stazu
Forma zajeé: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania kierunkowego
80 godzin (10 dni roboczych) = 2 tygodnie,

8. Staz kierunkowy: Podstawy techniki mikromacierzowej

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryiny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.
1) Znajomosé zasady dzialania techniki mikromacierzowe;.
2) Znajomos¢ zalet 1 ograniczen techniki mikromacierzowej.
3) Podzial rodzajow mikromacierzy w tym:
a) ze wzgledu na budowe sond: mikromacierze oligonukleotydowe (ang. oligo
arraymikromacierze cDNA (ang. cDNA array),
b) ze wzgledu na rodzaj wykrywanych sckwencji: mikromacierze do badania
ekspresji genéw sondy w obrebie sekwencji mRNA, mikromacierze eksonowe
(sondy to sekwencje eksondéw), mikromacierze pokrywajace genom (ang. tiling
array), mikromacierze do badania splicingu (ang. splicing array) mikromacierze do
badania sekwencji gendw (genotypowania), mikromacierze SNP.

Zakres wymaganych umiejetnosci praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejetnoscé:
1) doboru odpowiedniej do wskazania techniki mikromacierzowej 1 macierzy
o odpowiedniej rozdzielczosci;
2) przeprowadzenia techniki mikromacierzowej;
3) analizy otrzymanych wynikéw;
4) dokonania =zapisu 1 interpretacji wyniku badania - opracowanie epikryzy
diagnostycznej.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej sie w zakresie diagnostyki molekularne;.
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Sposéb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejetnosei praktycznych objgtych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazowki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zajeé: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium,

Czas trwania kierunkowego
80 godzin (10 dni roboczych) = 2 tygodnie.

9. Staz kierunkowy: Podstawy bioinformatyki

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.
1) Bioinformatyka jako dziedzina pozyskiwania, analizy i oceny zmian genetycznych.
2) Bazy medyczne 1 mozliwoscei pozyskania informacji do projektowania , modelowania
i oceny zmian genetycznych.
3) Pozyskiwanie sckwencji genéw, ich réznych form i ocena pordwnawcza rdznic
miedzy nimi z wykorzystaniem narzedzi bioinformatycznych.
4) Wrykorzystanie EST ,spliced” i ,,unspliced” jako ,,podpowiedzi” identyfikacji nowych
form genéw.
5) Wykorzystanie programéw predykcyjnych do oceny rodzaju zmian i ich sity — SIFT,
POLYPHEN.
6) Ocena predykcji nowej formy biatka — ORF oraz predykeji nowych form genu.
7) Predykcja struktury 3D i krystalografii genu przed i po identyfikacji mutacji.

Zakres wymaganych umiejetno$ci praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryiny nabgdzie umiejetnosé:
1) pozyskiwania sekwencji genéw i ich form;
2) modelowania nowych migjsc splite-site;
3) identyfikacji mutacji i predykcja zmian aminokwasowych oraz fenotypu zamienionych
aminokwasOow, .
4) wykorzystania programéw predykceyjnych do oceny rodzaju zmian i ich sity — SIFT,
POLYPHEN.
5) oceny predykcji nowej formy biatka — ORF oraz predykcji nowych form genu.
Predykcja struktury 3D i krystalografii genu przed i po identyfikacji mutaciji.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej si¢ w zakresie diagnostyki molekularne;.

Sposé6b zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy tcoretycznej i sprawdzian umiejgtnosei praktycznych objgtych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazowki dotyczgce realizacji programu stazu
Forma zajec: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
40 godzin (5§ dni roboczych) = 1 tydzien.

Zaliczenie modulu I1:
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objete] programem modulu u kierownika
specjalizacji.
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MODUL III.
Cytogenetyka klasyczna i cytogenetyka molekularna.

Cele modulu: uzyskanie, pogicbienie i ugruntowanie wiedzy z zakresu: cytogenetyki
klinicznej i molekularnej

Modut realizowany jest w formie dwoéch kurséw specjalizacyjnych i pigeiu stazy
kierunkowych.

1. Kurs specjalizacyjny: ,,Cytogenetyka klasyczna”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.

1) Struktura i funkcje chromosomu, prawidtowy kariotyp, polimorfizm chromosoméw,
chromosomy pici. Aberracje chromosomowe - definicje, czestoss, klasyfikacje,
czynniki indukujace powstawanie (chemiczne, fizyczne i biologiczne), znaczenie w
patologii cztowieka.

2) Aberracje liczbowe chromosomow - aneuploidia i poliploidia, definicje, klasyfikacja,
czestos¢ w gametach, przedurodzeniowa i populacyja. Pochodzenie rodzicielskie
i mechanizmy powstawania (nondysjunkcja mejotyczna i mitotyczna), mozaikowatosé
(mechanizmy powstawania, typy- mozaikowo$§¢ somatyczna i germinalna oraz jej
skutki kliniczne).

3) Aberragje strukturalne chromosoméw - definicje, charakterystyka (unikatowo§é
i powtarzalno$¢), klasyfikacja cytogenetyczna (rodzaje aberracji zréwnowazonych
i niezréwnowazonych, de novo i rodzinne), mechanizmy powstawania, segregacja
mejotyczna zrownowazonych rearanzacji chromosomowych i jej skutki kliniczne,
czestos¢ w gametach, przedurodzeniowa i populacyjna, najczestsze, powtarzajace sig
translokacje chromosomowe,

4) Mikrorearanzacje chromosomowe (mikrodelecje i mikroduplikacje) - mechanizm
powstawania - niealleliczna rekombinacja homologiczna uwarunkowana strukturg
genomu (LCR- ang. Low copy repeats), skutki kliniczne mikrorearanzacji — choroby
genomowe. System klasyfikacji i nazewnictwa cytogenetycznego - zasady oplsu
chromosomoéw, abertacji chromosomowych 1 kariotypu z przykiadami.

5) Zasady oceny kariotypu metodami cytogenetyki klasycznej - material do badan
(rodzaj, transport i przechowywanie), metody i zasady hodowli komorkowych
(limfocyty, fibroblasty, material z poronien) techniki barwienia prazkowego
chromosoméw (prazki jako odzwierciedlenie strukturalnego i funkcjonalnego
zroznicowania chromosoméw)i ich zastosowanie, rozdzielczo§¢ prazkowa i jej
standardy w odniesieniu do wskazan do oceny kariotypu, zasady analizy prazkowej
chromosoméw, dokumentacja badan, algorytm diagnostyczny (niezbedne badania
uzupetniajace w przypadku stwierdzenia rearanzacji chromosomowej ze szczegdlnym
uwzglednieniem rearanzacji chromosomoéw plei), zasady opisu wyniku badania
z przykladami, standardy badania.

6) Zasady prenatalnej oceny kariotypu metoda cytogenetyki klasycznej - wskazania do
badan, ryzyko niezréwnowazonego kariotypu potomstwa nosicieli zrownowazonych
translokacji 1 inwersji chromosomowych, materiat badany (plyn owodniowy,
trofoblast, krew pepowinowa), metody hodowli komoérek plodu, zasady analizy
chromosomowej, dokumentacje badania, mozaikowos¢ i1 pseudomozaikowosé
chromosomowa (mechanizm powstawania i zasady interpretacji), interpretacja
cytogenetyczna i kliniczna wyniku badania, problemy diagnostyczne i sposoby ich
rozwigzywania, algorytm diagnostyczny, standardy badan.
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7) Cytogenetyczne metody diagnostyki wrodzonej niestabilno$ci chromosomowej
spontaniczne i indukowane aberracje chromosomowe, wymiany chromatyd
siostrzanych, aberracje chromatydowe. Zasady cytogenetycznej diagnostyki zespolu
Blooma, anemii Fanconiego, zespotu Nijmegen.

8) Cytogenetyczne metody diagnostyki preimplantacyjnej - wskazania, materiat badany
(ciatko polarne, komorki pobrane na etapie bruzdkowania lub blastocysty), metody
diagnostyczne (FISH interfazowa, aCGH) - mozliwoéci i ograniczenia diagnostyczne,
standardy badan

Sposoéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreslonegj programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazowki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zajeé: wyktady 1 seminaria,

Czas trwania kursu
16 godzin (2 dni).

2. Kurs specjalizacyjny: ,,Cytogenetyka molekularna”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizej wiedze,

1) Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (FISH) w diagnostyce cytogenetycznej - zasady
dziatania metody, sondy molekularne — rodzaje i zastosowanie diagnostyczne
z przyktadami, FISH interfazowe — zasady analizy chromosomowej, standardy
diagnostyczne w szybkiej prenatalnej identyfikacji najczestszych aneuploidii oraz
wykrywaniu mozaikowosci kariotypu (szczegdlnie w przypadku aberracji liczbowych
chromosomoéw plciowych).

2) Zastosowanie metod biologii molekularnej w diagnostyce cytogenetycznej - MLPA —
zestawy sond, interpretacje wyniku badania, algorytm diagnostyczny (zasady
weryfikacji wynikow)

3} Poroéwnawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy (aCGH) - rekomendowana
rozdzielczo§¢ mikromacierzy diagnostycznych, zastosowanie w cytogenetycznej
diagnostyce pre- i postnatalnej, CNV patogenne i tagodne — ich klasyfikacjg, zasady
interpretacji ~ wyniku badania, problemy diagnostyczne - niezbedne badania
uzupelniajace - algorytm diagnostyczny, internetowe bazy danych stosowane do
interpretacji wynikdéw badan, standardy badan QF-PCR - zasady stosowanie do
szybkiej diagnostyki najczgstszych aneuploidii, specyficzne markery stosowane
w diagnostyce (STR), analize i interpretacje wyniku badania, mozliwe problemy
diagnostyczne (komérki matki w badanej probee, mozaikowos$€), standardy
diagnostyczne

Sposo6b zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreélonej programem kursu u kicrownika naukowego kursu.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zaje¢: wyktady i seminaria.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).
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STAZE KIERUNKOWE

Zakres wiedzy niezbedny dla rozpoczecia stazy kierunkowych

Prawidlowy kariotyp czlowieka -struktura i funkcja chromosomu, kariotyp, polimorfizm
chromosoméw, chromosomy plci. Aberracje chromosomowe.- Definicja, czgstose,
klasyfikacja, czynniki indukujace powstawanie (chemiczne, fizyczne i biologiczne),
znaczenie w patologii cztowieka. Aberracje liczbowe chromosoméw: aneuploidia
i poliploidia, definicja, klasyfikacja, czgsto§é w gametach, przedurodzeniowa i populacyjna.
Pochodzenie rodzicielskie i1 mechanizmy powstawania (nondysjunkcja mejotyczna
i mitotyczna), mozaikowato§¢ (mechanizmy powstawania, typy- mozaikowo$¢ somatyczna
i germinalna oraz jej skutki kliniczne). Disomia jednorodzicielska - mechanizm powstawania,
czestosé 1 mozliwe skutki kliniczne. Aberracje strukturalne chromosoméw: definicja,
charakterystyka (unikatowo$¢ i powtarzalno$é), klasyfikacja cytogenetyczna (rodzaje
aberracjii zrownowazonych i niezrOwnowazonych, de novo 1 rodzinne), mechanizmy
powstawania, segregacja mejotyczna zréwnowazonych rearanzacji chromosomowych i jej
skutki kliniczne, czesto§¢ w gametach, przedurodzeniowa i populacyjna, najczestsze,
powtarzajace sie  translokacje chromosomowe. Mikrorearanzacje chromosomowe
(mikrodelecje 1 mikroduplikacje): mechanizm powstawania - niealleliczna rekombinacja
homologiczna uwarunkowana strukturg genomu (LCR- ang. Low copy repeats), skutki
kliniczne mikrorearanzacji — choroby genomowe. System klasyfikacji i nazewnictwa
cytogenetycznego., Zasady opisu chromosomow, aberracji chromosomowych i kariotypu
z przyktadami. Zasady oceny kariotypu metodami cytogenetyki klasycznej: materiat do badan
(rodzaj, transport i przechowywanie), metody i zasady hodowli komérkowych (limfocyty,
fibroblasty,material z poronief) techniki barwienia prazkowego chromosomow (prazki jako
odzwierciedlenie strukturalnego 1 funkgjonalnego zrézZnicowania chromosomow)i ich
zastosowanie, rozdzielczo§é prazkowa i jej standardy w odniesieniu do wskazafn do oceny
kariotypu, zasady analizy prazkowej chromosoméw, dokumentacja badania, algorytm
diagnostyczny (niezbedne badania uzupehiajace w przypadku stwierdzenia rearanzacji
chromosomowe] ze szczegdlnym uwzglednieniem rearanzacji chromosomow plei), zasady
opisu wyniku badania z przyktadami, standardy badania. Zasady prenatalnej oceny kariotypu
metoda cytogenetyki klasycznej: wskazania do badan, ryzyko niezréownowazonego kariotypu
potomstwa nosicieli zréwnowazonych translokacji i inwersji chromosomowych, material
badany (ptyn owodniowy, trofoblast, krew pgpowinowa), metody hodowli komérek ptodu,
zasady analizy chromosomowej, dokumentacja badania, mozaikowo$é i pseudomozaikowosé
chromosomowa  (mechanizm powstawania 1 zasady interpretacji), interpretacja
cytogenetyczna i Kkliniczna wyniku badania, algorytm diagnostyczny, standardy badan.
Cytogenetyczne metody diagnostyki wrodzonej niestabilnoéci chromosomowej. Spontaniczne
i indukowane aberracje chromosomowe, wymiany chromatyd siostrzanych, aberracje
chromatydowe. Zasady cytogenetycznej diagnostyki zespolu Blooma, anemii Fanconiego,
zespolu Nijmegen, Cytogenetyczne metody diagnostyki preimplantacyjnej -wskazania,
material badany (ciatko polarne, komorki pobrane na etapie bruzdkowania Iub blastocysty),
metody diagnostyczne (FISH interfazowa, aCGH) - mozZliwoéci i ograniczenia diagnostyczne,
standardy badan. Cytogenetyka molekularna: fluorescencyjna hybrydyzacja in situ ( FISH)
w diagnostyce cytogenetycznej, Zasada dzialania metody, sondy molekularne — rodzaje
i zastosowanie diagnostyczne =z przyktadami, FISH interfazowa — zasady analizy
chromosomowej, standardy diagnostyczne w prenatalnej identyfikacji najczgstszych
aneuploidii oraz wykrywaniu mozaikowosci kariotypu (szczegdlnie w przypadku aberracji
liczbowych chromosomoéw plciowych). Metody biologii molekularnej w diagnostyce
cytogenetycznej - MLPA — =zestawy sond, interpretacia wyniku badania, algorytm
diagnostyczny (zasady weryfikacji wynikéw), aCGH -rekomendowana rozdzielczos¢
mikromacierzy diagnostycznych, zastosowanie w cytogenetyczne] diagnostyce pre-
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i postnatalnej, CNV patogenne i tagodne - klasyfikacja, zasady interpretacji wyniku badania -
przyklady, niezbedne badania uzupelniajace - algorytm diagnostyczny, internetowe bazy
danych stosowanc do interpretacji wynikdéw badan, standardy badaf. QF — PCR -
zastosowanie do szybkiej diagnostyki najczestszych aneuploidii, specyficzne markery (STR),
analiza i interpretacja wyniku badania, mozliwe problemy diagnostyczne (komoérki matki
w badanej probee, mozaikowosc), standardy.

Umiejetnosci praktyczne niezbedne dla rozpoczecia stazy kierunkowych
Przeprowadzenie badania kariotypu z limfocytéw krwi obwodowej (pgpowinowe;),
fibroblastow skory oraz pltynu owodniowego lub trofoblastu, zastosowanie odpowiedniego
algorytmu diagnostycznego uwzgledniajacego wskazanie do badania oraz uzyskany wynik,
zapis wyniku zgodnic z obowigzujagcymi zasadami ISCN, interpretacja cytogenetyczna
i kliniczna kariotypu. Przeprowadzenie badania diagnostycznego metoda FISH, MLPA,
aCGH i QF- PCR, analiza, zastosowanie odpowiedniego algorytmu diagnostycznego
w odniesieniu do uzyskanego wyniku badania, zapis wyniku badania zgodnie z zasadami
zawartymi w ISCN, postugiwanie si¢ internetowymi bazami danych do interpretacji
wynikdw, inferpretacji cytogenetycznej i klinicznej wynikow badan

1. Staz kierunkowy: Postnatalna (pourodzeniowa) ocena kariotypu

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu poza wiedzqg teoretyczng wymieniong w czesci ogblnef modulu oraz uzyskang
podczas kursu specjalizacyinego, diagnosta laboratoryjny:

1) Zapozna si¢ z podstawowymi technikami i metodami stosowanymi w cytogenetyce
klasycznej podczas postnatalnej diagnostyki aberracji chromosomowych, adekwatnie
do wskazan klinicznych oraz typu aberracii.

2) Opanuje wiedze teoretyczng zwigzang z podziatami komoérkowymi, zasadami ich
stymulacji i blokowania, synchronizacja hodowli, doborem podtéz hodowlanych,
modyfikacjg tych podiéz w sposodb umozliwiajacy oceng replikacji DNA w dzielacych
sie komorkach.

3) Pozna teoretyczne podstawy uzyskiwania i wybarwiania specyficznego dla okreslone;
metody wzoru prazkowego lub innych cech analizowanych chromosoméw.

4) Uzyska wiadomoéci dotyczace zasad prowadzenia hodowli komérkowych, oceny ich
stanu oraz analizy i mozliwoéci modyfikacji parametréw mogacych mie¢ wplyw na
przebieg hodowli, a takze na uzyskanie dobrych jakoSciowo preparatdow do analizy
cytogenetyczne;j.

5) Pozna algorytmy postgpowania laboratoryjnego w przypadkach specyficznych
wskazan klinicznych Iub konieczno$ci poglebionej analizy stwierdzonych cech
morfologicznych lub aberracji chromosoméw poddanych ocenie.

6) Zostanie zaznajomiony z zasadami zewnetrznej 1 wewngtrznej kontroli jako$ci
obowiazujacymi w cytogenetyce klasyczne;.

Zakres umiejetnosci praktycznych
Po ukonczeniu stazu diagnosta laboratoryjny wykaze sie:

1) znajomoécia regut zwigzanych z przyjeciem materiatu do badania, jego oznaczeniem
zgodnie z przyjetymi standardami po sprawdzeniu danych pacjenta, zaloZeniem
dokumentacji (protokotu) badania, wprowadzeniem niezbednych danych do wewnafrz
laboratoryjnego systemu ewidencji badan, przechowywaniem i bankowaniem prébek
materiatu biologicznego;

2) umiejetno$cia zakladanie hodowli komérkowych z kewi obwodowej oraz fibroblastéw
zrebu Yacznotkankowego 7 otrzymanego materiatu tkankowego, zgodnie z przyjetymi
w tym zakresie zasadami i procedurami oraz wskazaniami klinicznymi,
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3) znajomo$cia zasad koAczenia hodowli (w przypadkach hodowli fibroblastéw
z wyborem odpowiedniego momentu kofczenia po ocenie pod inwertoskopem),
Z zastosowaniem przewidzianych w tym zakresie procedur, z mozliwoscig
modyfikacji warunkéw fizyko-chemicznych na poszezegélnych etapach tych procedur
{szok hipotoniczny, utrwalanie, temperatura, wilgotnoé¢, sposdb nanoszenia materiatu
na preparaty, postgpowanie z preparatami niebarwionymi);

4) umiejetnoscia doboru technik i metod barwien preparatoéw cytologicznych zaleznie od
wskazai klinicznych, typu rozpoznanej aberracji chromosomowej lub cech
morfologicznych analizowanych chromosoméw. Zastosuje kryteria oceny jakosci
badania zaleznie od wskazan klinicznych w badaniach pre— i postnatalnych.

5) umieje¢tnodcia przeprowadzenia w  sposdb  wilasciwy analizy chromosomowej
w przypadkach kariotypéw mozaikowych i nie mozaikowych, z zachowaniem zasad
postgpowania ze sprzgtem optycznym podczas pracy przy mikroskopie.

6) umiegjetnoscia wykorzystania system do komputerowej analizy kariotypu
i skompletowania we wladciwy sposéb kariogramu oraz zarejestrowania go;

7) umiejetnoscia rozpoznawania podstawowych typéw  aberracji  liczbowych
i strukturalnych; znajomoécia zasad rozwiazywania probleméw diagnostycznych
i interpretacyjnych podczas badan cytogenetycznych;

8) umiegjetnodcig zapisu kariotypu prawidiowego, z uwzglednieniem stwierdzonych cech
lub wariantow polimorficznych oraz rozpoznanych aberracji chromosomowych
zgodnic z zasadami ISCN.

9) umiejetnoécia prawidlowego sporzadzenia wyniku badania z uwzglgdnieniem
odpowiednich danych identyfikacyjnych, metodycznych oraz interpretacji zaleznie od
wskazan klinicznych.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej sig w zakresie diagnostyki cytogenetycznej.

Sposéb zaliczenia stazn kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejg¢tnoset praktycznych objetych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazowki dotyczgce realizacji programu stazu
Forma zaje¢: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorium,

Cras trwania stazu kierunkowego
160 godzin (20 dni roboczych) = 4 tygodnie.

2. Staz kierunkowy: Prenatalna (przedurodzeniowa) ocena kariotypu

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosia laboratoryiny uzyska informacje:
1) dotyczace mozliwosci wykorzystania technik 1 metod cytogenetyki klasycznej
i cytogenetyki molekularnej w diagnostyce prekoncepcyjnej 1 preimplantacyjne;;
2) zastosowania techniki FISH, QF-PCR, MLPA, aCGH i innych w diagnostyce
przedurodzeniowej aneuploidii.

Zakres umieje¢tnosci praktycznych
Po ukonczeniu stazu diagnosta laboratoryjny wykaze sie:
1) umiejetnoScia izolacji DNA z materiatu diagnostycznego; ‘
2) znajomo$cia zasad jego przechowywania oraz oceny jakosci pod katem
przeprowadzenia badan z uzyciem technik cytogenetyki molekularne;.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujace] sie w zakresie diagnostyki cytogenetyczne;.
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Sposéb zaliczenia stazn kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejgtnosci praktycznych objetych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczgce realizacji programu stazu
Forma zajec: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium.,

Czas trwania stazu kierunkowego
160 godzin (20 dni roboczych) = 4 tygodnie.

3. Staz kierunkowy: FISH w diagnostyce cytogenetycznej

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny:

1)
2)

3)
4)

Zapozna si¢ z zasadami wykonywania badan z wykorzystaniem technik cytogenetyki
molekularnej (FISH i jej odmian metodycznych).

Zdobedzie wiedze dotyczaca doboru technik i metod cytogenetyki molekularnej do
typu podejrzewane] abetrracji chromosomowej oraz zaleznie od wskazan klinicznych
(addycje  chromosomowe,  rearanzacje  chromosomowe W  powigzaniu
z nieprawidlowym fenotypem, chromosomy markerowe, precyzyjne okre§lanie
punktow ztaman w przypadkach aberracji strukturalnych, podejrzewanie znanych
zespoltow mikrodelecji/mikroduplikacii, itp).

Pozna zalety i ograniczenia techniki FISH w zastosowaniu do komorek w okresie
interfazy.

Opanuje wiedze na temat diagnostycznego wykorzystania FISH w odniesieniu do
komérek w okresie interfazy, z uwzglednieniem kryteriéw jakosciowych i ilosciowych
przy selekeji jader komérkowych poddanych ocenie.

Zakres wymaganych umiejetnosci praktyeznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejetnosé:

1)

2)
3)
4)

3)

wykonywania badan z wykorzystaniem metody FISH i uzyciem sond dostepnych
komercyjnie w komoérkach w okresie metafazy, w przypadkach podejrzewane;
mikrodelecji/mikroduplikacji i/lub w wybranych przypadkach rearanzacji w obrgbie
jednego chromosomu lub z udzialem dwoéch/kilku chromosoméw z obsluga
mikroskopu fluorescencyjnego oraz cyfrowym zlozeniem obrazu;

zapisu wyniku przeprowadzonego badania zgodnie z nazewnictwem i zasadami ISCN;
interpretacji wyniku w kontekscie sugerowanego rozpoznania klinicznego;

wykonania badania diagnostycznego w kierunku zespoldw mikrodelecji/
mikroduplikacji (wariantowo takze w regionach subtelomerowych);

wykorzystania techniki FISH w zastosowaniu do komdrek w okresie interfazy.

Miejsce stazu kiernnkowego
W pracowni specjalizujacej sie¢ w zakresie cytogenetyki molekularnej.

Sposdb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejgtnosci praktycznych objgtych
programem stazu kietunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wiskazowki dotyczgee realizacji programu stazu
Forma zajeé: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
120 godzin (15 dni roboezych) = 3 tygodnie.
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4, Staz kiernnkowy: MLPA- zastosowanie w diagnostyce cytogenetycznej

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryiny zapozna sig z:
1) metodami izolacji DNA z materialu diagnostycznego;
2) zasadami jego przechowywania oraz oceny jakoéci pod katem przeprowadzenia badan
z uzyciem technik biologii molekularnej (MLPA, QF-PCR).

Zakres wymaganych umiejetnosei praktycznych

W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejetnosé:
1) wykrywania wybranych typdw rearanzacji przy uzyciu metody MLPA;
2) zapisu i interpretacji wyniku badania.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujace] si¢ w zakresie cytogenetyki molekularne;.

Sposéb zaliczenia stazu Kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejgtnodci praktycznych objgtych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazowki dotyczgcee realizacji programu stazu
Forma zaje¢: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu Kierunkowego
40 godzin (5 dni roboczych} = 1 tydzien.

3. Staz kierunkowy: aCGH w diagnostyce cytogenetyczne;j

Zakres wiedzy teoretycznej
Po ukoviczeniu stazu diagnosta laboratoryjny wykaze sig znajomoscig:
1) zasad izolacji DNA z materialu diagnostycznego;
2) zasad jego przechowywania oraz oceny jako$ci pod katem przeprowadzenia badan
z uzyciem technik cytogenetyki molekularne;.

Zakres wymaganych umiejetnosci praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny nabedzie umiejetnosé:
1) wykonywania badania z uzyciem mikromacierzy CGH;
2) wykorzystania odpowiedniego oprogramowania generujacego wynik badania oraz
dokonania zapisu 1 interpretacji wyniku badania (dopuszcza sig potwierdzenie przez
jednostke ksztalcaca asysty przy badaniach).

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej si¢ w zakresie diagnostyki cytogenetycznej i cytogenetyki
molekularne;.

Sposéb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejgtnodci praktycznych objetych
programem stazu kierunkowego u opiekuna stazu kierunkowego.

Wskazowki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zaj¢é: seminaria i éwiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
80 godzin (10 dni roboczych) = 2 tygodnie.
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Zaliczenie moduhu T1X
Kolokwium z =zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem modulu u kierownika
specjalizacji.

MODUL IV
Genetyka biochemiczna

Cele moduhu: uzyskanie, poglebienie i ugruntowanie przez osoby realizujace studia
specjalizacyjne wiedzy z zakresu dziedzicznych bledéw metabolizmu.,

Modut realizowany jest w formie dwoch kurséw specjalizacyjnych.

1. Kurs specjalizacyjny: ,,Mectody postnatalnej diagnostyki biochemiczne;j
wrodzonych wad metabolizmu”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedzg.

1y

2)

3)

4)

)

Genetyczne choroby metaboliczne (wrodzone wady metabolizmu). Powszechne stany
kliniczne wymagajgce uwzglednienia w  roznicowaniu wady metabolizmu.
Metaboliczne stany naglego zagrozenia Zycia 1 zespol naglego zgonu. Zaburzenia
biochemiczne (hipoglikemia, hiperamonemia, kwasica metaboliczna i ketoza, kwasica
mleczanowa). Opdznienie rozwoju psychoruchowego, regres, zespol dziecka
wiotkiego, meezliwosé, dysmorfia. Zmiany narzadowe (uszkodzenie i powiekszenie
watroby, kardiomiopatia, tubulopatia, inne). Zaburzenia endokrynne (przysadka,
tarczyca, nadnercza, przytarczyce, inne). Zaburzenie narzadéw zmystéw (§lepota,
ghuchota). Nietypowe objawy kliniczne (np. zapach, kolor moczu) i biochemiczne
(anemia makrocytowa, wakuolizacja limfocytow, hipofosfatazja, hipocholesterolemia,
niski poziom kreatyniny, alfa-fetoproteina, kwas moczowy, glukoza w PMR, poziom
miedzi, magnezu, inne).

Specjalistyczne badania metaboliczne (wskazanie, interpretacja): testy metaboliczne
moczu, aminokwasy, kwasy organiczne, acylokarnityny. Inne markery biochemiczne
wad metabolizmu. Inne testy metaboliczne (galaktozemia, deficyt biotynidazy,
glikozylacja transferyny, mukopolisacharydy, oligosacharydy, Sulfitest, SAICAR,
inne). Spektroskopia rezonansu magnetycznego. Testy czynnosciowe w wadach
metabolizmu: obciazenie glukoza, glukagonem, test glodowy, obciazenie
fenyloalaning, BH4, test z allopurynolem, biatkiem, test niedotlenienia ramienia.
Badanie przesiewowe noworodkéw, Definicja, podstawa, kryteria wlaczenia, aktualny
zakres przesiewu noworodkowego w kraju, Europie i na §wiecie. Fenyloketonuria.
Niedoczynnos¢ tarczycy. Mukowiscydoza. Testy przesiewowe wieloparametrowe
(tandemowa spektroskopia masowa). Perspektywy rozwoju przedobjawowych testow
populacyjnych (w tym molekularnych), podstawy prawne i etyczne.

Specyfika diagnostyki rzadkich wad metabolizmu. Definicja chordb rzadkich
w ustawodawstwie curopejskim i krajowym. Kontrola jakosci rzadko wykonywanych
badan biochemicznych. Diagnostyka z wykorzystaniem metod naukowo-badawczych.,
Diagnostyka wykonywana za granica, Zakresy wartoéci kontrolnych i referencyjnych
rzadko wykonywanych badan specjalistycznych. Sposoby wykorzystania sieci
europejskich ORPHANET, ERNDIM, inne.

Szczepdtowa diagnostyka wybranych wad metabolizmu, Zaburzenia metabolizmu
aminokwas6w 1 acylokarnityn. Zaburzenia metabolizmu energetycznego i choroby
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peroksysomalne. Choroby spichrzeniowe i lizosomalne. Zaburzenia transportu
lipidéw. Zaburzenia glikozylacji bialck. Inne wady metabolizmu (neurotransmitery,
puryny i pirymidyny, kreatyna, mineraly, witaminy, inne). Metody leczenia wad
metabolizmu. Leczenie dietetyczne, inhibitory i aktywatory metaboliczne, dializy
réinego typu, zastepcze leczenie enzymami, transplantacja. Biochemiczne
monitorowanie leczenia.

6) Zasady pracy w laboratorium metabolicznym. Przygotowanie i przechowywanie
odczynnikéw. Przygotowanie 1 przechowywanie probek, tkanek, preparatow. Zasady
zabezpieczenia materialu dla celow diagnostyki metabolicznej w  badaniu
poSmiertnym.

7) Miejsce i rola stowarzyszen rodzicielskich w chorobach rzadkich.

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreslonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazowki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zajgé: wylklady i seminaria.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

2. Kurs specjalizacyjny: ,,Przedobjawowa i wczesnoobjawowa diagnostyka
wrodzonych wad metabolizmu”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.
1) Wrodzone wady metabolizmu; patomechanizm, symptomatologia, rozpoznawanie.
2) Oznaczanie aktywnosci enzyméw w tkankach. Specyficzne testy biochemiczne.
3) Rola diagnostyki molekularnej we wrodzonych wadach metabolizmu.
4) Przed- i wezesnoobjawowa diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu.
5) Badania skriningowe wversus diagnostyka roznicowa we wrodzonych wadach
metabolizmu.
6) Populacyjne badania przesiewowe w kicrunku chordb genetycznie uwarunkowanych.
7) Wrodzone wady metabolizmu, Wrodzone endokrynopatie.
8) Wezesnoobjawowy skrining selektywny. Przesiewowe badanie stuchu u noworodkow
i weryfikacja wynilku.
Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.
Wskazéwki dotyczace realizacji programu Kursu
Forma zaje¢: wyktady i seminaria,

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

Zaliczenie modulu 1V:
Kolokwium 2z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem modulu u kierownika
specjalizacii.
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MODUL V
Genetyczne podstawy patogenezy chorob.

Cele modultu: uzyskanie, poglebienie i ugruntowanie przez osoby realizujace ksztalcenie
specjalizacyjne wiedzy z zakresu genetycznych podstaw patogenezy chorob.

Modut realizowany jest w formie dziewieciu kursow specjalizacyjnych i dwodch stazy
kierunkowych.

1. Kurs specjalizacyjny: ,,Badania genetyczne w perinatologii”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.

1)

2)

3)

Zaptodnienie pozaustrojowe. Wskazania do zaplodnienia pozaustrojowego ze strony
kobiety 1 mezczyzny. Metody zaplodnienia pozaustrojowego mozliwe do
zastosowania w zalezno$ci od wskazan klinicznych.

Badania genetyczne preimplantacyjne, diagnostyczne i przesiewowe. Przesiewowe
badania prenatalne, cel badan, wskazania, terminy wykonania poszczegdlnych
rodzajéw przesiewowych badan prenatalnych. Przesiewowe badania genetyczne
w cigzach mnogich, Badania plodowego DNA krazacego w surowicy krwi matki,
rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego. Mozliwosci 1 ograniczenia
kazdej z metod badan przesiewowych.

Prenatalne badania genetyczne. Wskazania do genetycznych, diagnostycznych badan
prenatalnych.  Znaczenie prenatalnych badaf  genetycznych u  nosicieli
zrownowazonych aberracji  chromosomowych, u nosicieli mutacji zwigzanych
z chorobami wieku dojrzalego (np. choroba Huntingtona), dla par quqcych
nosicielami mutacji determinujacych choroby dziedziczone autosomalnie recesywnie,
lub sprzezonych z chromosomem X. Prenatalne badania genetyczne w cigzach
mnogich. Zasady ustalania optymalnego schematu prenatalnej diagnostyki
genetycznej w zaleznodci od wysokofci cigZy, wynikoéw analizy rodowodu oraz
wynikow przesiewowych badai prenatalnych (badania DNA plodu z trofoblastu,
amniocytow oraz krwi pepowinowej, z wykorzystaniem réznych technik badan
cytogenetycznych i molekularnych, w tym szybkiej diagnostyki aberracii liczbowych
lub wybranych aberracji strukturalnych chromosoméw). Badania genetyczne
w wysokiej ciazy (po 21 tyg. ciazy). Aspekty prawne badan prenatalnych
1 dopuszczalno$ci przerywania ciazy.

Spos6b zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreslongj programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazowki dotyczace realizacji programu kursa
Forma zaj¢é: wyktady.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

2. Kurs specjalizacyjny: “Zaburzenia rozwoju i funkeji ukladu rozrodczego”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.

1)

Prawidlowo przebiegajace procesy determinacji gonad i réznicowania cech plciowych.
Rozwdj wewnetrznych i zewnegtrznych narzadéw plciowych. Patogeneza zaburzen
procesu determinacji gonad i rézZnicowania cech plciowych. Geny kluczowe dla
rozwoju tych cech.

CMKP 2018 27



Laboratoryjna genetyka medyczna — program specjalizacji podstawowy dla diagnostow
laboratoryjnych

2) Molekularne podstawy dziatania hormondw; hormon-receptor; typy hormondw
i receptoréw; uklad podwzgoérze-przysadka-gonada; hipogonadyzm pierwotny
{(hipergonadotropowy), a wtoérny (hipogonadtropowy) — wyniki badan hormonalnych
wskazowka do ukierunkowania diagnostyki genetycznej; zespdt niewrazliwo$ci na
androgeny; AMH 1 jego znaczenie w rozwoju cech plciowych oraz diagnostyce
nieptodnoéci; ,rezerwa jajnikowa’; zespdt przedwcezesnego wygasania czynnodci
jajnikow (POF); niedobor 5-alfa-reduktazy i jego skutki kiiniczne.

3) Zaburzenia steroidogenezy — znaczenie kliniczne oraz diagnostyczne; zrozumienie
patomechanizmu  zespolu wrodzonego rozrostu kory nadnerczy oraz jego
zroznicowania klinicznego, zaleznie od plci chromosomowej 1 gonadalne;.

4) Zespoty chorobowe zwigzane z nieprawidlowym rozwojem 1 sprawnoscia
czynno$ciows ukladu plciowego. Aberracje liczbowe i strukturalne chromosomoéw
plciowych. Patogeneza objawéw zespolu Turnera i zespotu Klinefeltera. Niezgodnosci
miedzy plcig chromosomows, genowsa i fenotypowa, Dysgenezje gonad. Znaczenie
diagnostyki  cytogenetycznej dla podzialu 1  wspdtezesnej nomenklatury
nieprawidlowosci rozwoju plciowego (DSD; Disorders of Sex Development); cechy
morfologiczne gonad w przypadkach DSD. Zaburzenia okresu pokwitania — pubertas
praccox i pubertas tarda.

5} Najczestsze, genetycznie uwarunkowane przyczyny nieplodnosci. Zréwnowazone
translokacje 1 inwersje chromosomowe. Znaczenie diagnostyki molekularne;j
chromosomu Y (mapy delecyjnej chromosomu Y), m. in. pod katem AZF. Mutacje
genu CFTR w przypadkach nieplodnosci megskiej; zaburzenia rozwoju
nasieniowoddw; diagnostyka.

6) Rola wrodzonych zaburzen ukladu krzepnigeia i szlakéw metabolizmu homocysteiny
w patogenezie poronien samoistnych. Badania cytogenetyczne i molekularne w
przypadkach niepowodzen potozniczych; badania materiatu pochodzacego z poronief
samoistnych oraz ciaz obumartych.

7) Algorytmy postgpowania diagnostycznego w przypadkach zaburzef rozwoju i funkcji
uktadu rozrodczego.

Sposdb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zajeé: wyklady.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

3. Kurs specjalizacyjny: ,,Znaczenie aberracji chromosomowych
w etiopatogenezie wrodzonych zespolow i chordéb”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizef wiedze.

1) Bezwzgledne wskazania do badania kariotypu konstytucyjnego u dzieci i dorostych:
dysmorfia, opdznienie rozwoju psycho-ruchowego, niepetnosprawnosé intelektualna,
zaburzenia wzrostu i wagi (w tym niskorostoéé), wady wrodzone, zaburzenia rozwoju
piciowego, niepowodzenia prokreacji (nieptodnoéé pierwotna, nawracajace poronienia
samoistne, ciaza obumarta, puste jajo ptodowe, zasniad groniasty), urodzenie dziecka
z zespotem wad, ktére zmarlo bez oceny kariotypu, urodzenie dziecka z aberracjg
strukturalna,
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2) Nosicielstwo translokacji zréwnowazonych wzajemnych oraz  translokacji
robertsonowskich jako przyczyna poronien i rodzenia dzieci z wadami. Mechanizmy
rozdziatu chromosoméw do gamet. Zalezno$¢ skutkéw fenotypowych od wielkosei
oraz ,zawartoci genowej” fragmentéw ulegajacych translokacjom. Polska Kolekcja
Translokacji Chromosomowych Wzajemnych.

3) Dane z wywiadu niezbedne do adekwatnej oceny kariotypu konstytucyjnego
(transfuzje krwi, transplantacje szpiku, narazenie na genotoksyczne czynniki
srodowiskowe, inne). Falszywie dodatnie 1 vujemne rozpoznania kliniczne
i cytogenetyczne. Konieczno$é diagnostyki materiatu z réznych listkéw zarodkowych

- (na przyktadzie zespotu Pallistera-Killiana).

4) Nawracajace urodzenia dzieci z ta sama aberracja chromosomowa, jako wyraz
mozaikowato$ci germinalnej. Dokladne poznanie mechanizmu powstania aberraciji
jako istotny czynnik diagnostyki dla celéw poradnictwa genetycznego. Zespoly
spowodowane liczbowymi aberracjami chromosoméw autosomalnych. Trisomie
proste i translokacyjne w zespotach: Downa, Edwardsa, Patan — skutki fenotypowe,
ryzyko powtdrzenia. Region krytyczny ,,zespotu chromosomowego” i jego aberracje.
,Duze” zespoly delecyjne, na przykladzie zespolu cri du chat i zespolu Wolfa-
Hirschhorna. Mechanizm powstawania — de novo albo w wyniku rodzicielskiej
translokacji zréwnowazonej. Fenotypowe skutki rozmiaru delecji. Ryzyko
powtérzenia. Najczgstsze zespoly zwigzane z aberracjami 1 mutacjami w strefach
imprintingu. Imprinting genomowy i disomia uniparentalna jako przyktady zjawisk
fizjologicznych 1 patologicznych wplywajacych na przekazywanie informacii
genetycznej. Zespolty: Pradera-Williego (PWS), Angelmana (AS), Beckwitha-
Wiedemanna, Silvera-Russella i inne — znaczenie poznania mechanizmu zmian
genetycznych lezacych u podioza zespotu [mikroaberracje, UPD, mutacje
imprintingowe, mutacja UBE3A (w przypadku zespolu Angelmana) 1 inne].

5) Algorytm diagnostyczny PWS i AS (analiza kariotypu, analiza metylacji locus
SNRPN, FISH, analiza marker6w mikrosatelitarnych, PCR, sekwencjonowanie DNA).
Inne zespoly mikroaberracji (zespoty gendw sasiadujacych). Zmienno$¢ ekspresji
fenotypowej, ryzyko powtdrzenia, metody i algorytmy diagnostyki (zespdt Di George,
Millera-Diekera, Smitha-Magenisa i inne). Sporadyczne, unikalne delecje i duplikacje
wykrywane technika aCGH. Zwiazek 2z =zespolami zaburzen fenotypowych,
niepelnosprawno$cig intelektualna, zaburzeniami autystycznymi, padaczka. Aberracje
yrodzinne”. Zespoly niestabilnoéci chromosomowej (anemia Fanconiego, zespdt
Nijmegen, ataksja-teleangicktazja, zesp6él Blooma i inne) jako przyklad zespolow
zaburzen naprawy DNA dziedziczonych autosomalnie recesywnie. famliwo&é
chromosomoéw jako element fenotypu tych zespoléw. Metody diagnostyki
cytogenetycznej jako wstepne metody diagnostyki tych zespolow. Chromotrypsja jako
rzadki mechanizm powstawania zespoléw zaburzen chromosomowych.

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazdéwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zaje¢: wyklady.

Czas trwania kursu
16 godzin (2 dni).
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4. Kurs specjalizacyjny: ,Patomechanizm modelowych choréb neurologicznych”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawionqg ponizef wiedze

)

2)
3)

4
5)

6)

Patologia molekularna niepelnosprawnoéci intelektualnej (np. zespdét lamliwego
chromosomu X}, chordb netwowo mieéniowych (np. rdzeniowy zanik migéni,
dystrofia Duchenne’a i Beckera, dystrofia miotoniczna), dystonii, padaczek, choréb
neurodegeneracyjnych (np. choroba Huntingtona, ataksje rdzeniowo-moézdzkowe).
Znajomo$¢ zasad dziedziczenia i relacji genotyp/fenotyp.

Dobdr wiasciwe] metody/procedury do okreSlenia patologii molekularnej badanej
choroby dziedziczne;.

Okreslanie ryzyka genetycznego.

Wykorzystanie w diagnostyce i interpretacji wynikéw dostgpnych baz danych (np.
OMIM),

Znajomo$é zasad nomenklatury genetyczne;

Sposdb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonego programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazdwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zaj¢é: wyklady.

Czas trwania kursu
16 godzin (2 dni).

5. Kurs specjalizacyjny: ,,Genetyka hematoonkologiczna”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedsiawiong ponizej wiedze.

Y

2)

3)

4)

5)

Hematopoeza. Rola roéznorodnych czynnikdw genetycznych na poszezegdlnych
ctapach prawidlowej hematopoezy. Leukemogeneza — podioze i patomechanizm
choréb rozrostowych uktadu krwiotwérczego. Wrodzone i nabyte zmiany genetyczne
sprzyjajace rozwojowi tych nowotworow. Oparta na charakterystyce genetycznej
klasyfikacja WHO nowotworéw hematologicznych.

Znaczenie badan genetycznych w nowotworach uktadu krwiotwdrezego. Rola badan
cytogenetycznych i molekularnych w  diagnostyce, prognozowaniu przebiegu,
wyborze metody leczenia, w tym leczenia celowanego (personalizowanego),
i monitorowaniu leczenia nowotworéw hematologicznych. Model przewlekiej
biataczki szpikowej. Ogblne zasady prowadzenia badan nabytych (somatycznych)
zmian genetycznych w nowotworach ukladu krwiotwérezego.

Zasady prowadzenia oraz opracowywania hodowli komorkowych w nowotworach
hematologicznych. Hodowle bezposrednie, krotkoterminowe i dlugoterminowe,
stymulowane i niestymulowane — znaczenie wyboru odpowiedniego czasu trwania
hodowli oraz mitogenu.

Zasady analizy cytogenetycznej w hematoonkologii. Rekomendacje European
Cytogeneticists Association (ECA) oraz BEuropean LeukemiaNet (ELN). Zasady
zapisu kariotypu w cytogenetyce hematoonkologicznej. Reguly International System
of Human Cytogenetic Nomenclature (ISCN) w odniesieniu do cytogenetyki
hematoonkologiczne;.

Znaczenie i zasady réznicowania wrodzonych i nabytych aberracji chromosomowych
w nowotworach ukladu krwiotwérczego. Wspdlczesne metody badan cytogenetyczno-
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molekularnych w hematoonkologii (specyficzne odmiany FISH - zastosowanie sond
typu break-apart oraz fuzyjnych, SKY, CGH, aCGH).

6) Tradycyjne 1 nowoczesne metody badad molekularnych w  hematoonkologii.
Specyfika badah w odniesieniu do nowotworéw hematologicznych (odmiany PCR
majace zastosowanie w hematoonkologii, rola RQ-PCR w monitorowaniu leczenia
nowotworéw  hematologicznych, sekwencjonowanie Sangerowskie 1 NGS
w hematoonkologii). Standaryzacja badan molekularnych w hematoonkologii (ELN).
Model BCR-ABL. Zasady sporzadzania sprawozdafn (raportéw) =z badan
cytogenetycznych oraz  molekularnych w  hematoonkologii.  Molekularne
i cytogenetyczne metody monitorowania chimeryzmu poprzeszczepowego (analiza
markeréw mikrosatelitarnych, plusy i minusy monitorowania molekularnego,
monitorowanie FISH). Badania w poszczegdlnych typach nowotwordw uktadu
krwiotworczego:

7) Nowotwory mieloproliferacyjne: przewlekla biataczka szpikowa (CML) — aberracje
chromosomowe (chromosom Ph, wtérne aberracje) 1 zmiany molekularne (fuzja BCR-
ABL) w przebiegu choroby, ich znaczenie, diagnostyka i monitorowanie, Ostra
biataczka szpikowa (AML) — patomechanizm choroby i przebieg kliniczny, badania
cytogenetyczne 1 molekularne. Aberracje o korzystnym, poérednim i niekorzystnym
rokowaniu, ich zwiazek z podtypem AML [m.in. t(8;21), t(15;17), inv(16), itd.]. Nowe
markery genetyczne w ostre] biataczee szpikowe) [kariotyp monosomalny, mutacje
FLT3, NPMI, CEBPA, itd.). Nowotwory mieloproliferacyjne (MPN) inne niz
przewlekta biataczka szpikowa (czerwienica prawdziwa, nadplytkowo$§¢ samoistna,
osteomielofibroza) — patomechanizm, diagnostyka roznicowa — chromosom Ph,
mutacja JAK2V617F. Znaczenie mutacji genéw JAK2, MPL, CALR w rozwoju MPN
i wyborze metody leczenia. Przewlekle nowotwory z eozynofilia — nowe markery
genetyczne, ich diagnostyka i znaczenie w wyborze metody leczenia.

&) Zespoty mielodysplastyczne (MDS) — patomechanizm, zmiany genetyczne. Zespot 5g-
jako jedyny wyodrgbniony podtyp MDS zdefiniowany genetycznie — charakterystyka
zmian  cytogenetycznych 1 molekularnych, leczenie celowane. Badania
w poszezegolnych typach nowotwordw uktadu krwiotworczego.

9) Nowotwory limfoproliferacyjne: ostra biataczka limfoblastyczna (ALL) — badania
cytogenetyczne i molekularne, odmienno$ci genetyczno-biologiczne ALL u dzieci
i dorostych, podstawowe zmiany genetyczne uwzglgdniane w aktualnych programach
leczenia. Przewlekla biataczka limfocytowa (CLL) — podloze, zmiany cytogenetyczne
i molekularne o znaczeniu rokowniczym (np. delecja TP53). Szpiczak plazmocytowy
(MM, PCM) - podioze, zmiany cytogenetyczne i molekularne o znaczeniu
rokowniczym, programy lecznicze oparte na ocenie kariotypu komdrek
plazmatycznych. Chloniaki nieziarnicze (NHL) — podloze, zmiany cytogenetyczne
i molekularne charakterystyczne dla réznych typdw chloniaka, znaczenie rearanzacji
gendw IGH, IGK, IGL, TCR, MYC i innych.

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonej programem kursu u kierownika navkowego kursu.

Wskazowki dotyczgce realizacji programu kursu
Forma zaj¢é: wyktady.

Czas trwania kursu
24 godziny (3 dni).
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6. Kurs specjalizacyjny: ,,Dziedziczne predyspozycje do nowotworéw”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawionq ponizef wiedzg.

1) Genetyczne podstawy zespotdw dziedzicznych predyspozycji do nowotwordw. Zasady
dziedziczenia, teoria Knudsona, znaczenie gendw o wysokim, §rednim i niskim
stopniu penetracii.

2) Znaczenie analizy rodowodu w wustaleniu podejrzenia/rozpoznania zespolow
dziedzicznej predyspozycji do nowotwordw.

3) Zespoly dziedzicznych predyspozycji do nowotwordw uwarunkowane autosomalnie
dominujaco, np. siatkéwczak, guz Wilmsa, rak piersi, jajnika, zwigzany i nie zwiazany
z polipowatoécia rak jelita grubego, czerniak, rak zotadka, nerki, prostaty. Zespoly
uwarunkowane autosomalnie dominujaco, w spektrum ktérych wchodzg nowotwory:
np. zespdt Cowdena, nerwiakowldkniakowatos¢ typu I i II, stwardnienie guzowate,
zespdt Beckwith-Wiedemanna, zespdt WAGR, zespét Denys-Drasha, zespot
Perlmana.

4) Badania genetyczne w diagnostyce zespolow dziedzicznej predyspozycii do
nowotwordw i ich interpretacja. Zmiany o charakterze patogennym i warianty
genetyczne bez znaczenia klinicznego. Testy genetyczne, diagnostyczne, rokownicze
i predykeyjne. Zasady wprowadzania nowych testéw do diagnostyki klinicznej
(czuloé¢ i specyficznosé testdéw, znaczenie miedzynarodowych i krajowych agencji
autoryzujacych kliniczne zastosowanie nowych testow).

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wicdzy okre$lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zajgé: wyklady.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

7. Kurs specjalizacyjny: “Badania genetyczne w nowotworach sporadycznych”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.
1) Genetyczne podstawy transformacji nowotworowej. Geny o wysokiej, Srednigj
i niskiej penetracji. Zaburzenia epigenetyczne] regulacji ekspresji gendw. Genetyczne
podstawy tworzenia przerzutow.
2) Klasyfikacja histologiczna i molekularna guzéw litych. Metody cytogenetyczne
i molekularne stosowane w diagnostyce guzéw litych. Znaczenie wynikéw badan
genetycznych guzow litych w medycynie. Zasady wypisywania wynikow. Zasady
wspOlpracy diagnosty-genetyka z histopatologiem i klinicysta.
3) Przepisy regulujgce wykonywanie badaf genetycznych w nichematologicznych
nowotworach sporadycznych. Problemy etyczne zwiazane z badaniami genetycznymi
w nowotworach.
4) Znaczenie znajomosci podstaw genetycznych/molekularnych patogenezy chordb
nowotworowych dla optymalizacji postgpowania medycznego dziedzicznych
i sporadycznych. Molekularne markery diagnostyczne, predykcyjne i rokownicze
w nowotworach sporadycznych.
5) Terapia personalizowana w nowotworach sporadycznych — omdwienie na wybranych
przykladach np. rak jajnika, rak jelita grubego, rak pluc i czerniaka. Molekularne
podstawy opornosci na leki.
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Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okre$lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zaj¢é: wyldady.

Czas trwania kursu
16 godzin (2 dni).

8. Kurs specjalizacyjny: ,,Choroby wielogenowe/wieloczynnikowe. Znaczenie
badan genetycznych w medycynie personalizowanej”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryiny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.

1) Choroby wielogenowe i wieloczynnikowe — definicja. Cechy uwarunkowane
wieloczynnikowo, wspotoddziatywanie czynnikéw genetycznych i niegenetycznych.
Modele dziedziczenia choréb wieloczynnikowych - progowy, mieszany,
oligogenowy. Etiologia choréb kompleksowych - oligogenowa, poligenowa,
wieloczynnikowa. Cechy jako$ciowe i ilo§ciowe.

2) Przyklady chordéb wieloczynnikowych z cechami jakoSciowymi (rozszczep watgi
i podniebienia, wrodzona wada serca, wada cewy nerwowej, zwegzenie odZwiernika,
goéciec przewlekly postepujacy, padaczka, schizofrenia, choroba afektywna
dwubiegunowa, stwardnicnie rozsiane, cukrzyca, miazdzyca naczyfi, nadczynnosé
tarczycy) 1 ilodciowymi (wzrost, masa ciala, inteligencja, cisnienie krwi, barwa skory).

3) Znaczenie badafl genetycznych w medycynie personalizowanej. Farmakogenetyka.
Mechanizmy molekularne prowadzace do indywidualnego zréznicowania reakcji na
leczenie farmakologiczne. Znaczenie znajomosci patogenezy molekularnej choroby
dla optymalizacji farmakoterapii (np. w cukrzycy, mukowiscydozie, schorzeniach
kardiologicznych). Podstawy farmakokinetyki i farmakogenetyki. Mozliwosci
optymalizacji leczenia farmakologicznego poprzez indywidualizowanie dawek leku
w oparciu o wyniki badan molekularnych (np. w leczeniu schorzen kardiologicznych
i psychiatrycznych).

Sposéb zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreslonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazowki dotyczace realizacji programu kursu
Forma zaj¢é - wykiady.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

9. Kurs specjalizacyjny: ,,Zasady konstruowania opiséw wynikéw badan
genetycznych”

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryiny opanuje przedsiawiong ponizej wiedze.

1) Praktyczne zasady postepowania w ramach diagnostyki wybranych zespolow
chorobowych.

2) Konstrukcja rodowodu z uwzglednieniem patomechanizmu, etiologii danej choroby,
mozliwoéci dostepnej diagnostyki i wskazania lekarzowi mozliwosci dalszego
postgpowania.

3) Algorytmy postepowania diagnostycznego na przyktadach.
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Zakres umiejgtnoSci praktycznych
W czasie kursu diagnosta laboratoryiny nabgdzie umiejetno$é:
1) analizy etiopatogenezy analizowanego schorzenia i doboru odpowiednich dla danej
jednostki chorobowej metod badania laboratoryjnego;
2) prawidlowego zapisu wyniku badania cytogenetycznego i molekularnego wraz z jego
interpretacja,

Sposéb zaliezenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreslonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.

Wskazéwki dotyczgee realizacji programu kursu
Forma zaj¢¢: seminarium.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

1. Staz kierunkowy: Cytogenetyka i genetyka molekularna w hematoonkologii.

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.

1} Znajomo4¢ metod hodowli komérkowych oraz metod 1 technik badan
cytogenetycznych 1 molckularnych w  hematoonkologii oraz zasad doboru
odpowiednich metod i technik do okreSlonych typéw nowotworéw i ich stadidw,
a takze postawionych celow diagnostycznych (ustalenie rozpoznania rokowania,
wybdr metody leczenia, monltorowame, itp.), znajomo$é adekwalnego zapisu
i interpretacji wynikow badan.

2) Znajomos¢ najwaznigjszych zmian genetycznych w nowotworach hematologicznych,
ich znaczenia diagnostycznego, rokowniczego i predykeyjnego.

Zakres wymaganych umiejetnosci praktycznych
W czasie stazu diagnosta laboratoryiny nabedzie umiejetnoseé:

1) doboru metod hodowli i metod diagnostyki genetycznej do danego problemu
klinicznego (diagnostyka, ustalenie rokowania, monitorowanie, itp. okre§lonego typu
nowotworu w okre§lonym stadium).

2) analizy cytogenetycznej i molekularnej w hematoonkologii.

3) prawidlowego zapisu wyniku badania genetycznego oraz jego interpretacji, a takze
wyciggnigcia wnioskéw klinicznych 1 wnioskéw odnoénie dalszej diagnostyki
genetyczneg;.

Miejsce stazu kierunkowego
W pracowni specjalizujacej sie w zakresie cytogenetyki hematoonkologiczne] i genetyki
molekularnej w hematoonkologii.

Sposéb zaliczenia stazu kierunkowego
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian umiejetnosci praktycznych objgtych
programem stazu kierunkowego u opickuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zaje¢: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
120 godzin (15 dni roboczych) = 3 tygodnie
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2. Staz kierunkowy: Badania genetyczne w nowotworach sporadycznych.

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie stazu diagnosta laboratoryjny opamije przedstawionqg ponizej wiedzg.

1) Diagnostyka cytogenetyczna: znajomosé swoistych aberracji nowotworowych
wykrywane metodami cytogenetyki klasycznej i molekularngj (FISH), np. t(X;18)
w migsaku mazidwkowym, t(12;16) w tluszczakomigsaku S$luzowatym i inne.
Znaczenie badan amplifikacjii gendéw np. HER2, MYC-N i innych w diagnostyce
nowotworow sporadycznych, wartosé diagnostyczna i predykeyjna ww. badan.

2) Diagnostyka molekularna: znaczenie diagnostyki personalizowanej sporadycznych
guzdw litych u chorych z réznymi typami nowotwordw sporadycznych, np. mutacje
genowe roznych gendw: GIST - KIT 1 PDGFRA, rak pluca gruczolowy - ALK
i EGFR, czerniak - B-RAF, rak jelita grubego - K-RAS i N-RAS i innych.
Molekularne markery diagnostyczne, rokownicze i predykcyjne ww, badan, M1

Zakres wymaganych umiejetnosci praktycznych
Diagnostyka cytogenetyczna,
. Po ukornczeniu stazu diagnosta laboratoryjny potrafi.

1} wyprowadzié krotkoterminowe hodowle in vitro komdrek nowotwordw litych,

2) uzyska¢ 1 przeanalizowa¢ pod mikroskopem metafazy wybarwione metodami
cytogenetycznymi,

3) ocenié obecnosé lub brak aberracji chromosomowych;

4) rozpoznaé rodzaj aberracji i ewentualnie okreslié z jakiego typu nowotworu pochodzi;

5) zapisaé kariotypy przeanalizowanych metafaz zgodnie z zasadami obowiazujacego
ISCN;

6) podaé komentarz diagnostyczny;

7) wykona¢ badanie metodg FISH w tkance nowotworowej zatopionej w parafinie, oraz
oceni¢ w mikroskopie fluorescencyjnym obecno$¢ tub brak aberracji, np.: amplifikacji
gendéw HER2 i MYC-N, rearanzacji genéw SS18, DDIT3, EWSR1, ALK i innych,

8) zapisa¢ uzyskany wynik zgodnie z obowiazujacym ISCN oraz podaé komentarz
diagnostyczny.

Badania molekularne,
Po ukonczeniu stazu diagnosta laboratoryjny potrafi:

1) wykonaé diagnostyke molekularng celowang w réznych nowotworach litych;

2) dostosowaé metode molekularng do rodzaju diagnostyki personalizowanej w guzach
litych takich jak: GIST, rak pluca niedrobnokomdrkowy, rak pluca gruczolowy,
czerniak, rak jelita grubego i inne;

3) przeanalizowac, zapisa¢ i zinterpretowaé uzyskane wyniki.

Miejsce stazu kierunkowego

W pracowni specjalizujacej sig¢ w zakresie cytogenetyki 1 biologii molekularne;j.

Sposob zaliczenia stazu kierunkowego

Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej 1 sprawdzian umiejgtnosci praktycznych objgtych
programem stazu kierunkowego u opickuna stazu kierunkowego.

Wskazéwki dotyczace realizacji programu stazu
Forma zaje¢: seminaria i ¢wiczenia praktyczne w laboratorium.

Czas trwania stazu kierunkowego
40 godzin (5 dni roboczych) = 1 tydzien.

Zaliczenie modulu V

Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objete] programem modulu v kierownika
specjalizacji.
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MODUL VI
Podstawy prawne i organizacja pracy w laboratorium genetycznym i zasady
etyczne badan genetycznych.

Cele modulu: Zwrdcenie uwagi na konieczno$é ksztaltowania przez diagnostg wlasnych
umiejetnoscei oraz cech osobowosciowych oczekiwanych podczas pracy w specjalistycznym
laboratorium badawczym lub diagnostycznym. PoloZenie nacisku na potrzebe ustawicznego
podnoszenia swoich kwalifikacji w zwiazku z postepem wiedzy, idacymi za tym zmianami
technologicznymi i metodycznymi oraz zmienigjacym si¢ porzadkiem prawnym. Przekazanie
gléwnych zasad dotyczacych organizacji, zarzadzania i nadzoru nad praca laboratorium
diagnostycznego dziatajacego w zakresie testow i badan genetycznych. Docelowo osiagnigeie
przez specjaliste kompetencji umozliwiajacych kierowanie laboratorium diaghostycznym
w reprezentowanej przez siebie dziedzinie.

Modut realizowany jest w formie jednego kursu specjalizacyjnego.

1. Kurs specjalizacyjny: Podstawy prawne i organizacja pracy w laboratorium
genetycznym.

Zakres wiedzy teoretycznej
W czasie kursu diagnosta laboratoryiny opanuje przedstawiong ponizej wiedze.
1) Regulacje prawne: europejskie 1 krajowe, test genetyczny - psychologiczne, etyczne
i prawne uwarunkowania badah genetycznych, choroby ,sieroce”, podstawowa
wiedza o organizacjach i towarzystwach dziatajacych na rzecz genetyki medycznej
(PTGC) i laboratoryjnej (KIDL), towarzystwach chorych 1 ich rodzin, zasady etyczne
pracy w genetycznym laboratorium klinicznym, zasady wspolpracy z lekarzami.
2) Organizacja i bezpieczenstwo pracy w laboratorium genetycznym, informatyzacja,
zalecenia KIDL, kontrola jako$ci badan genetycznych.
3) Znajomo$é¢ podstawowych aktoéw prawnych 1 rozporzadzen, prowadzenie
dokumentacji, przechowywanie i bankowanie materialu genetycznego, prezentacji
wynikdw i przygotowania publikacji naukowych.

Sposéb zaliczenia kursu

Sprawdzian z zakresu wiedzy okre§lonej programem kursu u kierownika naukowego kursu.
Wskazéwki dotyczace realizacji programu kursu

Forma zajeé: wyktady i seminaria.

Czas trwania kursu
8 godzin (1 dzien).

Zaliczenie modulu VI
Kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem modulu u kierownika
specjalizacji.
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Kurs jednolity

Kurs specjalizacyjny: ,,Prawo medyczne”

Cel kursn

Oczekuje sie, ze diagnosta laboratoryjny po ukonczeniu kursu wykaze si¢ znajomoscig
podstawowych przepiséw prawa w zakresie wykonywania zawodu diagnosty laboratoryjnego
oraz odpowiedzialnoSci.

Zakres wymaganej wiedzy

1) zasady sprawowania opieki zdrowotngj w swietle Konstytucji Rzeczypospolitej
Polskiej;

2) zasady wykonywania dzialtalnosci leczniczej:
a) $wiadczenia zdrowotne,
b) podmioty lecznicze — rejestracja, zasady dziatania, szpitale kliniczne, nadzor,
¢) nadzor specjalistyczny i kontrole;

3) zasady wykonywania zawodu diagnosty laboratoryjnego:
a) definicja zawodu diagnosty laboratoryjnego,
b) prawo wykonywania zawodu,
¢) uprawnienia i obowiazki zawodowe diagnosty laboratoryjnego,
d} kwalifikacje zawodowe,
e) eksperyment medyczny,
f) zasady prowadzenia badan klinicznych,
g) dokumentacja medyczna,
h) prawa pacjenta a powinnoéci diagnosty laboratoryjnego;

4) zasady powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego:
a) prawa i obowiazki osoby ubezpieczongj i lekarza ubezpieczenia zdrowotnego,
b) organizacja udzielania i zakres §wiadczen z tytulu ubezpieczenia zdrowotnego,
¢) dokumentacja zwigzana z udzielaniem §wiadczen z tytulu ubezpieczenia;

5) zasady dzialania samorzadu diagnostéw laboratoryjnych:
a) zadania Krajowej [zby Diagnostéw Laboratoryjnych,
b) prawa i obowiazki czlonkow samorzadu diagnostéw laboratoryjnych,

¢) odpowiedzialnoé¢ zawodowa diagnostow laboratoryjnych - postgpowanie
wyjasniajace przed rzecznikiem odpowiedzialnodci zawodowej, postepowanie
przed sadem;

6) odpowiedzialnodé prawna diagnosty laboratoryjnego — karna, cywilna:
a) odpowiedzialno$¢ karna (nieudzielenie pomocy, dzialanie bez zgody, naruszenie
tajemnicy),
b) odpowiedzialnoéé cywilna (ubezpieczenie od odpowiedzialnoscei cywilnej).

Forma zaliczenia kursu
Sprawdzian z zakresu wiedzy okreslonej programem kursu v kierownika naukowego kursu.

Czas trwania kursu
16 godzin (2 dni).

CMKP 2018 37



Laboratoryjna genetyka medyczna — program specjalizacji podstawowy dla diagnostow
laboratoryjnych

5. FORMY I METODY SAMOKSZTALCENIA

Diagnosta laboratoryjny realizujacy szkolenie specjalizacyjne w laboratoryjnej genetyce
medyczne] powinien systematycznie ksztalcié si¢ — uczestniczyé w konferencjach,
seminariach, posiedzeniach szkoleniowych, gromadzi¢ piSmiennictwo, poglebiaé wiedze
przez stale §ledzenie literatury fachowej a takze korzysta¢ z innych form zdobywania wiedzy
wskazanych przez kierownika specjalizacji.

A. Przygotowanie pracy pogladowej lub oryginalnej

Diagnosta laboratoryjny zobowiazany jest do przygotowania pod kierunkiem kierownika
specjalizacji pracy pogladowej lub oryginalnej z dziedziny laboratoryjnej genetyki
medyczne;.

B. Uczestniczenie w dzialalno$ci edukacyjnej towarzystw naukowych

Diagnosta laboratoryjny powinien bra¢ udziat we wskazanych przez kierownika specjalizacji
wybranych seminariach, posiedzeniach, sympozjach, konferencjach lub innych formach
ksztalcenia, organizowanych m. in. przez Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka lub inne
towarzystwa naukowe, dotyczacych problematyki laboratoryjnej genetyki medycznej.

C. Studiowanie piSmiennictwa

Diagnosta laboratoryjny w toku caltego szkolenia specjalizacyjnego jest zobowiazany
pogtebiaé wiedze przez state $ledzenie i studiowanie literatury fachowej polskiej lub
obcojgzycznej dotyczacej laboratoryjnej genetyki medyczne;.

6. METODY OCENY WIEDZY I UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNYCH

A. Kolokwia i sprawdziany umiejetnosci praktycznych
Diagnosta laboratoryjny w trakcie szkolenia specjalizacyjnego zdaje kolokwia:
1) kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objgtej programem danego modutu;
2) sprawdzian po kazdym kursie specjalizacyjnym z zakresu wiedzy objgtej programem
kursu - u kierownika kursu;
3) kolokwium po kazdym stazu kierunkowym 2z zakresu wiedzy teoretyczne;
i sprawdzian umiejetnosci praktycznych objgtych programem stazu kierunkowego-
u opickuna stazu kierunkowego;

B. Ocena pracy pogladowej lub pracy oryginalnej
Oceny 1 zaliczenia przygotowanegj pracy pogladowej lub pracy oryginalnej dokonuje
kierownik specjalizagji.

C. Ocena znajomoSci piSmiennictwa
Diagnosta laboratoryjny zdaje sprawozdanie z przegladu literatury fachowej - jeden raz
w roku. Oceny dokonuje kierownik specjalizacii.

D. Ocena uczestniczenia w dzialalnoéci edukacyjnej towarzystw naukowych

Zaliczenia uczestniczenia w wybranych formach ksztalcenia organizowanych przez Polskie
Towarzystwo Genetyki Czlowicka lub inne towarzystwa naukowe dokonuje kierownik
specjalizacji w oparciu o zadwiadczenie towarzystwa naukowego.
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I1. STANDARDY SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

1. Kwalifikacje kadry dydaktycznej

1) Szkolenie specjalizacyjne w laboratoryjnej genetyce medycznej moze prowadzié
podstawowa jednostka organizacyjna uczelni (jednostka ksztalcaca), ktéra prowadzi
studia na kierunku analityka medyczna.

2) Jednostka ksztatcaca zapewnia kadre dydaktyczng posiadajaca merytoryczng wiedzg
i umiejetnoéci praktyczne w dziedzinach zwiazanych z realizowanym programem
specjalizacji,  stanowigce  gwarancj¢  wysokiego  poziomu  ksztalcenia,
a w szczegdlnosei jednostka szkolaca zapewnia co najmniej:

a) jednego pracownika posiadajacego tytul naukowy profesora lub stopiefi naukowy
doktora habilitowanego w dziedzinach zwiazanych z realizacja programu
specjalizacji,

b) dwdéch nauczycieli akademickich posiadajacych stopien doktora w dziedzinach
zwiazanych z realizacja programu specjalizacii.

3} Kursy specjalizacyjne oraz staze kierunkowe objgte programem specjalizacii
prowadza nauczyciele akademiccy z akredytowanej jednostki szkolacej uczelni
medycznej lub pracownicy innych podmiotow posiadajacy umiej¢tnosei praktyczne w
dziedzinach zwigzanych z realizowanym programem specjalizacji, z ktorymi
jednostka szkolaca podpisata porozumienia na realizacjg okre§lonych kursow
specjalizacyjnych lub stazy kierunkowych.

4) Opiekunem stazu kierunkowego moze byé osoba posiadajagca tytul specjalisty
w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej lub genetyki klinicznej albo osoba
posiadajaca decyzje ministra wlasciwego do spraw zdrowia o uznaniu
dotychczasowego doswiadczenia zawodowego 1 dorobku naukowego diagnosty
laboratoryjnego za réwnowazny ze zrealizowaniem programu wlasciwej specjalizacji.

5) Kierownikiem specjalizacji moze by¢ osoba, ktéra posiada tytul specjalisty
w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej lub genetyki klinicznej albo osoba
posiadajaca decyzje ministra wlasciwego do spraw zdrowia o uznaniu
dotychczasowego do$wiadczenia zawodowego i dorobku naukowego diagnosty
laboratoryjnego za rOwnowazny ze zrealizowaniem programu wlasciwej specjalizacji.

2. Baza dydaktyczna do realizacji programu kursow i stazy Kierunkowych

1) Baza dydaktyczna do prowadzenia kurséw specjalizacyjnych i stazy kierunkowych
powinna by¢ dostosowana do liczby oséb realizujacych szkolenie specjalizacyjne.
Jednostka  ksztalcaca zapewnia odpowiednie miejsca realizacji  kurséw
specjalizacyinych i stazy kierunkowych, wyposazone w sprzet niezbedny do
nabywania wiedzy 1 ksztalcenia umiejg¢tnosci praktycznych obigtych programem
specjalizacji a w szczegOlnodci:

a) sale seminaryjno-wyktadowe i ¢wiczeniowe wyposazone w pomoce dydaktyczne
{sprzet audiowizualny i komputerowy, rzutniki multimedialne),

b) pracownie specjalistyczne wyposazone w specjalistyczny sprzet i aparaturg
niezbedne do realizacji programu kursu specjalizacyjnego lub staiu
kierunkowego),

¢) biblioteke posiadajgce zalecane w programie specjalizacji pi$miennictwo, dostep do
Internetu.
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2y Kursy specjalizacyjne objgte programem specjalizacji (zajecia teoretyczne
i praktyczne) moze realizowaé akredytowana jednostka szkolaca uczelni medycznej w
ramach swojej struktury organizacyjnej lub instytuty naukowo-badawcze w resorcie
zdrowia lub inne podmioty, z ktérymi jednostka szkolaca zawarla porozumienie na
realizacjg okre$lonych kurséw specjalizacyjnych.

3) Staze kierunkowe objgte programem specjalizacji moze realizowaé akredytowana
jednostka szkolaca uczelni medyczne] w ramach swojej struktury organizacyjnej lub
inne podmioty, ktérych dziatalno§¢ odpowiada profilowi stazu, z ktérymi jednostka
szkolaca zawarla porozumienie na realizacje okreslonych stazy kierunkowych

4) Miejscem podstawowego stazu specjalizacyjnego (miejscem zdobywania niezbgdnego
doswiadczenia zawodowego) jest medyczne laboratorium diagnostyczne o profilu
genetycznym, ktére dysponuje co najmniej dwiema pracowniami spoérod
nastgpujacych: pracownig cytogenetyki, biologii molekularnej, biochemii wrodzonych
wad metabolizmu oraz posiadajace poradni¢ genetyczng lub 4ciSle z nig
wspolpracujace 1 wykonujace badania dla potrzeb poradnictwa genetycznego
(mmlmum 200 badan cytogenetycznych oraz minimum 200 badan z uzy01em technik
biologii molekularnej lub technik biochemicznych rocznie).

5) Jednostka ksztatcaca zapewnia warunki techniczne umozliwiajace prowadzenie zajec.

6) Jednostka ksztaleaca zapewnia aparature specjalistyczna do realizacji programu
specjalizacji.

3. Sposdb realizacji programu szkolenia specjalizacyjnego

1) Jednostka ksztalcaca zapewnia sprawna organizacje procesu dydaktycznego oraz
prowadzi w sposéb ciagly wewngtrzny system oceny jakoSci szkolenia
specjalizacyjnego.

2) Realizacja programu specjalizacji uwzglednia aktualng wiedzeg, osiagnigcia teorii
i praktyki oraz wyniki badan naukowych istotnych dla szkolenia specjalizacyjnego
w zakresie laboratoryjnej genetyki medycznej.

3) Metody ksztalcenia sa wlasciwie dobrane do przedmiotu oraz realizowanych celéw
ksztatcenia.

4) Realizacja programu specjalizacji odbywa sic na podstawie harmonogramu zajecé
opracowanego w formie pisemne;.

5) Ocena wiedzy i nabytych umiejgtnosci praktycznych uwzglednia metody oceny
wiedzy i umiejetnosci praktycznych okre§lonych w programie specjalizacii,

6) Jednostka ksztalcaca prowadzi dokumentacje przebiegu specjalizacji w tym systemu
oceniania.

4. Wewnetrzny system oceny jakosci szkolenia specjalizacyjnego

Diagnoéci laboratoryjni realizujacy szkolenie specjalizacyjne beda objgci sondazem (droga
anonimowej ankiety) dotyczacym jakoSci ksztalcenia (przygotowanie kadry, baza
dydaktyczna, programy ksztalcenia itp.). W szczegélnosci przedmiotem oceny jakoSci
ksztalcenia jest:

1) realizacja programu specjalizacji, organizacja i przebieg szkolenia specjalizacyjnego,
harmonogram kurséw specjalizacyjnych i stazy kierunkowych, sposéb oceniania
wiedzy i umiegjgtnosci praktycznych,

2) stopien przydatno$ci przekazywanej diagnostom laboratoryjnym wiedzy oraz
umiejetnosci praktycznych,

3} sposdb prowadzenia zajed, stosowane metody ksztalcenia i pomoce dydaktyczne.

Na podstawiec analizy wynikéw sondazu proces szkolenia specjalizacyjnego w zakresie
laboratoryjnej genetyki medycznej bedzie w razie potrzeby modyfikowany.
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