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Aktywność  pracowników  Zakładu  Genetyki  Medycznej  w  ramach  projektu  EU  „Choroby

genetycznie uwarunkowane – edukacja i diagnostyka”:

1. W  ykłady na kursach  

-  Kurs  „Choroby  genetyczne  wieku  rozwojowego  –  możliwości  diagnostyczne  w  erze  badań

genomowych.”

K. Wertheim-Tysarowska: 

-  Zastosowanie  sekwencjonowania  w  diagnostyce  molekularnej.  Interpretacja  wyników  badań

molekularnych na przykładzie genetycznie uwarunkowanych chorób skóry

- Diagnostyka mukowiscydozy i chorób CFTR zależnych 30 lat po odkryciu genu CFTR

- Badania molekularne w diagnostyce galaktozemii

A. Kutkowska-Kaźmierczak

- Typy dziedziczenia chorób genetycznych i poradnictwo genetyczne

- Niepełnosprawność intelektualna – podłoże genetyczne

- Genetyczne uwarunkowania małogłowia

B. Wiśniowiecka-Kowalnik

- Zastosowanie metod cytogenetycznych w diagnostyce zaburzeń wieku rozwojowego    

- Możliwości diagnostyczne zaburzeń ze spectrum autyzmu

M. Kędzior 

- Znane zespoły mikrodelecji/mikroduplikacji w diagnostyce zaburzeń wieku rozwojowego        

K. Niepokój

- Niedosłuch w erze genomowej - możliwości diagnostyczne

B. Wiśniowiecka-Kowalnik, M. Bartnik-Głaska

- Postępowanie diagnostyczne w niepełnosprawności intelektualnej

A. Rygiel

- Diagnostyka molekularna genetycznie uwarunkowanego zapalenia trzustki

- Diagnostyka molekularna chorób metabolicznych  

M. Gos
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- RAS-opatie

B. Wiśniowiecka-Kowalnik 

- Możliwości diagnostyczne zaburzeń ze spektrum autyzmu

Kurs „Genetyka i genomika w codziennej praktyce lekarskiej”.

D. Hoffman-Zacharska

- Genetyka klasyczna -  wzory dziedziczenia.

- Choroby neurodegeneracyjne wieku późnego – idiopatyczne i genetyczne.

M. Gos

- Genetyka Molekularna – zmienność  materiału genetycznego.

- Rdzeniowy zanik mięśni – od mutacji do terapii.

A. Kutkowska-Kaźmierczak

- Zasady poradnictwa genetycznego chorób monogenowych.

K. Wertheim-Tysarowska

- Mukowiscydoza i nie tylko. Choroby uwarunkowane mutacjami genu CFTR.

S. Rzońca

- Zmienność kliniczna i genetyczna niepełnosprawności intelektualnej.

A.  Landowska

- Zmienność kliniczna i genetyczna niepełnosprawności intelektualnej.

A.  Abramowicz

- Podłoże molekularne neurofibromatozy typu I – możliwości diagnostyczne.

Kurs „Genetyka i genomika chorób neurologicznych”

E. Obersztyn

- Poradnictwo genetyczne w odniesieniu do chorób neurologicznych

K. Ziemkiewcz

- Techniki cytogenetyczne w diagnostyce chorób układu nerwowego.

- Niepełnosprawność intelektualna – badania cytogenetyczne
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D. Hoffman-Zacharska

- Neurogenetyka molekularna

- Wspólne drogi zaburzeń neurorozwojowych

- Choroba Huntingtona

- Badania molekularne – od kliniki do interpretacji wyniku

S. Rzońca

- Niepełnosprawność intelektualna – badania molekularne

B. Nowakowska

- Autyzm i zaburzenia zachowania

- Schizofrenia

- Badania cytogenetyczne – od kliniki do interpretacji wyniku

M. Gos

- Choroby nerwowo-mięśniowe

- SMA – od mutacji do terapii

M. Geremek

- Choroby neurologiczne wieku późnego

 

Kurs „Zespół delecji 22q11 – problemy kliniczne i diagnostyczne”

A. Kutkowska – Kaźmierczak

- Problemy kliniczne dzieci z Zespołem Delecji 22q11

B. Nowakowska

- Problemy diagnostyczne Zespołu Delecji 22q11

- Rozwój dziecka z delecją 22q11

 

Kurs „Badania genetyczne w diagnostyce prenatalnej” (powtórzony trzykrotnie))

E. Obersztyn

- Poradnictwo genetyczne: aspekty medyczne, etyczne i prawne diagnostyki prenatalnej
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M. Gos

- Diagnostyka prenatalna chorób monogenowych - wskazania i postępowanie diagnostyc–ne

K. Ziemkiewicz

- Kariotyp klasyczny oraz szybka diagnostyka aneuploidii u płodu (techniki: Rapid-FISH, MLPA oraz QF-

PCR)

- Aberracje chromosomowe jako przyczyna niepłodności męskiej i żeńskiej

K. Sobecka

- Zastosowanie techniki mikromacierzy w diagnostyce prenatalnej

- Genetyczne przyczyny poronień samoistnych – aktualny stan wiedzy

B. Nowakowska

- Nieinwazyjna diagnostyka prenatalna – możliwości i dalsze kierunki rozwoju techniki NIPT

- Sekwencjonowanie całoeksomowe u płodów z wadami wrodzonymi

K. Wertheim-Tysarowska

- Molekularna diagnostyka niepłodności męskiej i żeńskiej

Kurs Genetyka a choroby ukłądu sercowo-naczyniowego

K. Ziemkiewicz 

-  Możliwości  diagnostyczne  cytogenetyki  klasycznej  i  molekularnej  w  wykrywaniu  aberracji

chromosomowych  związanych  z  wrodzonymi  wadami  serca.  Interpretacja  wyników  badań

cytogenetycznych

K. Kowalczyk 

- Wykorzystanie mikromacierzy w prenatalnej i postnatalnej diagnostyce wrodzonych wad serca

Kurs „Genetyka neonatologiczna – nie tylko testy przesiewowe”

K. Ziemkiewicz

- Cytogenetyka klasyczna i molekularna w diagnostyce neonatologicznej

2. Wykłady na seminariach

K. Wertheim-Tysarowska
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- Nowe możliwości analizy molekularnej w diagnostyce chorób genetycznie uwarunkowanych   

M. Gos

- Nowe możliwości analizy molekularnej w diagnostyce chorób genetycznie uwarunkowanych   

D. Hoffman-Zacharska

- Nowe możliwości analizy molekularnej w diagnostyce chorób genetycznie uwarunkowanych   

A. Rygiel

- Nowe możliwości analizy molekularnej w diagnostyce chorób genetycznie uwarunkowanych   

B. Nowakowska    

-  Nowe  możliwości  analizy  cytogenetycznej  w  diagnostyce  chorób  genetycznie  uwarunkowanych

(powtórzony dwukrotnie)

K.  Ziemkiewicz 

-  Nowe  możliwości  analizy  cytogenetycznej  w  diagnostyce  chorób  genetycznie  uwarunkowanych

(powtórzony dwukrotnie)

3. Wykłady na Studiach podyplomowych z bioinformatyki

D. Hoffman-Zacharska

- Badania wysokoprzepustowe w medycynie

- Etyczne aspekty biomedycznych badań wysokoprzepustowych

M. Gos 

- Badania wysokoprzepustowe w medycynie

M.  Dawidziuk

- Podstawowe bazy danych i narzędzia do analizy danych wysoko przepustowych.

J. Sawicka

- Podstawowe bazy danych i narzędzia do analizy danych wysoko przepustowych.

4. Zajęcia praktyczne

T. Gambin

-Zastosowanie narzędzi Big Data w analizach omicznych.

M. Dawidziuk
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- Genomika

J. Sawicka

- Genomika


