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Program specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej dla lekarzy posiadajacych specjalizacje
I stopnia w dziedzinie potoznictwa i ginekologii

Program specjalizacji opracowal zespol ekspertéw w skladzie:

1.

No gk wh

Dr hab., prof. nadzw. Lucjusz Jakubowski — konsultant krajowy w dziedzinie genetyki
klinicznej, przewodniczacy,

Prof. dr hab. Tadeusz Mazurczak — przedstawiciel konsultanta krajowego,

Prof. dr hab. Olga Haus — przedstawicielka konsultanta krajowego,

Dr hab., prof. nadzw. Jolanta Sykut-Cegielska — przedstawicielka konsultanta krajowego,
Dr Antoni Pyrkosz — przedstawiciel konsultanta krajowego,

Dr hab. Robert Smigiel — przedstawiciel konsultanta krajowego,

Dr Ewa Obersztyn — przedstawicielka Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowicka
(PTGC),

Prof. dr hab. Krystyna Chrzanowska — przedstawicielka Centrum Medycznego
Ksztalcenia Podyplomowego,

Prof. dr hab. Jerzy Kowalczyk — przedstawiciel Naczelnej Izby Lekarskiej.

. CELE SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

Celem szkolenia specjalizacyjnego jest uzyskanie przez lekarza kwalifikacji w dziedzinie
genetyki klinicznej, umozliwiajacych — zgodnie ze wspélczesng wiedzg biologiczng
I medyczng — postgpowanie lekarskie wobec chorych i ich rodzin w przypadkach wad
rozwojowych, zaburzen i chordob o podlozu genetycznym lub w przypadkach ryzyka
wystapienia tego typu nieprawidtowosci. Dotyczy to zrozumienia patomechanizmu takich
zaburzen i chordb, umiejetnosci ich rozpoznawania, zasad wielospecjalistycznej opieki
lekarskiej z uwzglednieniem mozliwoséci leczenia przyczynowego i Objawowego,
profilaktyki pierwotnej i wtornej, rehabilitacji, a takze opieki spoteczne;.

Szczegdlne znaczenie w procesie ksztalcenia genetyka klinicznego ma poznanie przez
niego i stosowanie zasad poradnictwa genetycznego opartego nie tylko o wysokie
kompetencje merytoryczne, lecz rowniez o odpowiednig postawg zawodowsg
1 og6lnoludzka.

Genetyk kliniczny powinien posiada¢ takze wiedze dotyczaca zasad wdrazania badan
przesiewowych umozliwiajacych wczesng identyfikacje w populacji ogdlnej 0sob
I rodzin wysokiego ryzyka wystapienia najczestszych chorob i zaburzen o podiozu
genetycznym  (wybrane grupy wad rozwojowych, nowotwory uwarunkowane
dziedzicznie, niektore wady metabolizmu itp.).

Oczekiwanym elementem wyksztatcenia genetyka klinicznego jest gruntowna wiedza
z zakresu innych nauk biomedycznych, niezbg¢dna z punktu widzenia ustalania
algorytméw postepowania klinicznego oraz diagnostycznego, z wykorzystaniem
nowoczesnych technik i metod badawczych oraz diagnostycznych, umiejetnoscia
prawidlowej interpretacji wynikdéw stosowanych testow genetycznych oraz wycigganiem
odpowiednich wnioskow na podstawie krytycznej analizy korelacji genotypowo-
fonotypowych w kazdym z rozpatrywanych przypadkow.

Bioragc pod uwagg specyfike zagadnien zwigzanych z genetyka medyczng i kliniczna,
specjalista w tym zakresie powinien posiada¢ rowniez wiedze dotyczaca zagadnien
etycznych 1 spotecznych zwigzanych z wadami rozwojowymi i chorobami o podiozu
genetycznym.

CMKP 2014 2



Program

specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej dla lekarzy posiadajacych specjalizacje
I stopnia w dziedzinie potoznictwa i ginekologii

Niezaleznie od kompetencji w dziedzinie genetyki klinicznej lekarz posiadajacy
te specjalizacj¢ powinien takze opanowac podczas procesu ksztatcenia specjalizacyjnego
podstawowe umiejetnosci ogdlnolekarskie oczekiwane od przedstawiciela tego zawodu.

1. UZYSK

1. Uzyskan

ANE KOMPETENCJE ZAWODOWE I SPOLECZNE

e kompetencje zawodowe

Celem szkolenia specjalizacyjnego jest uzyskanie szczegolnych kwalifikacji w dziedzinie
genetyki klinicznej umozliwiajgcych zgodnie ze wspolczesna wiedza medyczng:

1.1.
1.2.
1.3.
14.

1.5.
1.6.
1.7.
1.8.
1.9

1.10.

2. Uzyskan

samodzielne rozwigzywanie problemoéw klinicznych wystepujacych w zakresie
genetyki Kklinicznej;

wspolpraca wielospecjalistyczna u chorych wymagajacych tego typu opieki,
z uwzglednieniem norm zawodowych i kolezenskich w tym zakresie;

wspotudziat w profilaktyce choréb warunkowanych genetycznie o charakterze
spotecznym;

orzekanie w sprawach sadowych, lekarskich, ubezpieczeniowych i innych
w zakresie wynikajagcym z uwarunkowan genetycznych choréb;

orzekanie o potrzebie rehabilitacji leczniczej, niezdolnosci do pracy, uszczerbku
na zdrowiu oraz niepetnosprawnosci w zakresie wynikajacym z uwarunkowania
genetycznego chorob;

wystawianie opinii, za§wiadczen i wnioskow dotyczacych leczonych chorych,
udzielanie konsultacji lekarzom opieki podstawowej i innych specjalnosci
medycznych oraz przedstawicielom specjalnosci niemedycznych uczestniczacych
w opiece nad rodzinami obcigzonymi chorobami genetycznymi;

kierowanie zaktadem klinicznym, szpitalnym lub inng placowka realizujaca wyzej
wymienione cele;

wykonywanie indywidualnej, specjalistycznej praktyki lekarskiej lub udzielanie
swiadczen zdrowotnych w ramach grupowej praktyki lekarskiej w dziedzinie
genetyki klinicznej;

kierowanie specjalizacjg innych lekarzy;

kierowanie eksperymentami medycznymi w dziedzinie genetyki klinicznej oraz
wspotudziatl w zakresie posiadanych kompetencji w eksperymentach klinicznych
w ramach innych projektow biomedycznych, z okreSleniem uwarunkowan
i ograniczen stosowanych metod badan genetycznych, z zachowaniem w tym
zakresie przepisow prawa, a takze norm etycznych.

e kompetencje spoleczne

Lekarz w czasie szkolenia specjalizacyjnego ksztaltuje i rozwija postawe etyczng oraz
doskonali kompetencje zawodowe, a w szczegolnosci:

2.1.
2.2.

2.3.

2.4.

2.5.

2.6.

kierowanie si¢ w swoich dziataniach nadrzedng zasadg dobra chorego;
respektowanie spolecznie akceptowanego systemu warto$ci oraz zasad
deontologicznych

umiejetnos¢ podejmowania decyzji oraz gotowos¢ wzigcia odpowiedzialno$ci
za postgpowanie swoje 1 powierzonego sobie zespotu

umiejetnos¢ wilasciwej organizacji pracy wiasnej i harmonijnej wspotpracy w
zespole

umiejetnos¢ nawigzywania relacji z pacjentem oraz rodzing i opiekunem pacjenta,
z poszanowaniem godnos$ci osobistej oraz zroznicowania kulturowego, etnicznego
1 spotecznego

znajomosc¢ psychologicznych uwarunkowan relacji lekarz-pacjent
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2.7.

umiejetnos¢  przekazywania informacji o stanie zdrowia, rokowaniach
1 postepowaniu diagnostyczno-terapeutycznym

1. WYMAGANA WIEDZA

Oczekuje sig, Ze po ukonczeniu szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie genetyki klinicznej
lekarz wykaZe si¢ naste pijgcq wiedzq:

1. Wstep do genetyki klinicznej z uwzglednieniem zasad dobrej praktyki lekarskiej
w tej dziedzinie:

1.1.
1.2.
1.3.
1.4.
1.5.
1.6.
1.7.
1.8.
1.9.
1.10.
1.11.

1.12.

1.13.
1.14.

1.15.
1.16.
1.17.

1.18.
1.19.

krotki rys historyczny rozwoju genetyki cztowieka;

rozrdznienie miedzy genetyka medyczng a genetyka kliniczna;

interdyscyplinarny charakter genetyki medycznej;

skutki spoteczne wad rozwojowych oraz zaburzen i choréb uwarunkowanych
genetycznie — zdrowotne, organizacyjne, ekonomiczne, spoteczne, psychologiczne;
ograniczone mozliwosci leczenia przyczynowego chorob uwarunkowanych
genetycznie — problem dla chorych i ich rodzin, ale takze w konteksScie satysfakcji
zawodowej lekarza — genetyka klinicznego;

epidemiologia wad rozwojowych oraz choréb uwarunkowanych genetycznie;
choroby rzadkie i ultrarzadkie — definicja, problemy Kkliniczne, diagnostyczne
I terapeutyczne, Narodowy Plan dla Chorob Rzadkich;

programy zdrowotne wymagajace w ich realizacji kompetencji z zakresu genetyki
medycznej lub klinicznej;

badania przesiewowe — obowigzujace reguty;

znaczenie rozwoju genetyki i biologii molekularnej w procesie personifikacji
medycyny, medycyna molekularna;

czynniki genetyczne w etiopatogenezie powszechnie wystepujacych chorob
nabytych;

gatunek a populacja, czynniki etniczne, migracja, selekcja naturalna, izolacja
genetyczna, selekcja pozytywna, selekcja negatywna, dryf genetyczny, efekt
zalozyciela, analiza sprzezen, informacja genetyczna, predyspozycja genetyczna,
komponenta genetyczna, wptyw czynnikow Srodowiskowych, analiza zmienno$ci
cech genotypowych i fenotypowych u blizniat;

zasady profilaktyki pierwotnej i wtornej;

tworzenie rekomendacji i algorytméw postepowania Kklinicznego oraz
diagnostycznego;

unormowania dotyczgce zasad prowadzenia prac badawczych z wykorzystaniem
probek materiatu biologicznego, biobankowanie probek materialu biologicznego
pochodzacych od cztowieka, zasady dotyczgce mozliwosci ich wykorzystania;

inne metody archiwizacji probek, archiwizacja wynikéw badan naukowych
I testow diagnostycznych, ochrona danych osobowych i jej szczegdlne znaczenie
w kontekscie danych genetycznych;

problemy prawne i etyczne w genetyce klinicznej, znajomo$¢ obowigzujacych
przepisow;

Kodeks Etyki Lekarskiej, Kodeks Diagnosty Laboratoryjnego;

Europejska Konwencja Biomedyczna — jej struktura, zatozenia i znaczenie, inne
mi¢dzynarodowe dokumenty lub akty prawne majace zastosowanie w genetyce
czlowieka;
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1.20. polskie unormowania prawne dotyczace zagadnien klinicznych i diagnostycznych
w przypadkach wad rozwojowych oraz chorob uwarunkowanych genetycznie,
zasady organizacji i realizacji $wiadczen w tym zakresie oraz zapisy okreslajace
status, obowiazKi I uprawnienia genetyka klinicznego;

1.21. wspdlpraca  mig¢dzyosrodkowa,  referencyjnos¢  jednostek  klinicznych
I diagnostycznych, diagnostyka i terapia w os$rodkach zagranicznych (zasady
finansowania i wnioskowania o takie $wiadczenia).

Opanowanie wiedzy ogodlnej dotyczacej powyzszych zagadnien poza aspektami $cisle
zawodowymi ma na celu uzyskanie intelektualnych podstaw do wspotudzialu genetyka
klinicznego w debacie publicznej dotyczacej zagadnien z zakresu lub z pogranicza tej
specjalnosci lekarskiej oraz ksztattowania tej debaty.

2. Podstawy genetyki klinicznej:

2.1. Podstawy molekularne prawidlowego rozwoju i funkcjonowania organizmu
czlowieka:

2.1.1. komoérkowa budowa organizmu; roéznicowanie si¢ komorek; powstawanie
tkanek, narzadow, uktadow; cykl komérkowy mechanizmy reparacji kwasow
nukleinowych; punkty kontrolne; znaczenie gendéw TP53 i Rb1; podzialty
komorkowe; wiezi miedzykomorkowe i komunikacja miedzy komorkami
(szlaki: autokrynny, parakrynny, endokrynny, okotokrynny (jukstakrynny);
naturalny  ,,obrét komoérkowy”;  apoptoza;  ultrastruktura  komorek
eukariotycznych i jej znaczenie w etiopatogenezie oraz klasyfikacji wybranych
grup (typow) chordb; macierz zewnatrzkomoérkowa (ECM) — skladniki;
znaczenie w etiopatogenezie wybranych grup chorob;

2.1.2. struktura i organizacja genomu cztowieka;

2.1.3. projekt sekwencjonowania ludzkiego genomu; wspotczesne rozwiazania
technologiczne 1 metodologiczne ~ wykorzystywane  dla  celow
sekwencjonowania genomu oraz ich zastosowania badawcze i diagnostyczne;

2.1.4. genomika i jej warianty, transkryptomika, proteomika i inne ,,-omiki” —
znaczenie poznawcze oraz zastosowania kliniczne; genom, genotyp, fenotyp;

2.1.5. kwasy nukleinowe — struktura i funkcje; rodzaje wigzah w podwodjnej nici
DNA, ni¢ kodujaca, ni¢ matrycowa; budowa genow; ich identyfikacja;
jednostka transkrypcyjna, czynnik transkrypcyjny; gen strukturalny, sekwencja
wiodaca 1 asystujgca, enhancer, silencer, promotor; allel (dominujgcy,
recesywny), allele kodominujace, homozygota (dominujaca i recesywna),
heterozygota; haploidalnos¢, diploidalnos¢; pseudogeny;

2.1.6. replikacja DNA; biatka i enzymy wspomagajace replikacje (ligaza DNA,
biatka RPA, helikaza, topoizomeraza), polimerazy DNA, fragmenty Okazaki,
ni¢ wiodgca 1 opdzniona, funkcja telomerdow i telomerazy; etapy replikacji
(inicjacja, elongacja, terminacja);

2.1.7. polimorfizmy kwaséw nukleinowych (RLFP, VNTR, polimorfizmy mikro-
I minisatelitarne; STR; SSR; polimorfizm pojedynczych nukleotydow — SNP);

2.1.8. rekombinacja genetyczna w warunkach naturalnych, modele, zaangazowane
biatka; rekombinacja homologiczna; crossing over; zjawisko interferencji;
analiza sprz¢zen i jej znaczenie praktyczne;

2.1.9. enzymy restrykcyjne i ligazy; przyktady, nazewnictwo; sekwencja
palindromowa, endonukleaza, egzonukleaza, konce lepkie i tgpe; fragmenty
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2.1.10.

2.1.11.

2.1.12.
2.1.13.

2.1.14.

2.1.15.

2.1.16.

2.1.17.

2.1.18.

2.1.19.

restrykcyjne; rekombinacja DNA; ,,inzynieria genetyczna”; RFLP; znaczenie
w diagnostyce;

niealleliczne, homologiczne rekombinacje (ang. Nonallelic homologous
recombination — NAHR) mie¢dzy sekwencjami powtarzajagcymi si¢ o malej
liczbie kopii (ang. low-copy repeats — LCRS) wewnatrzchromatydowe,
wewnatrz- | migdzychromosomowe; choroby genomowe;

typy czasteczek RNA 1 ich rola w procesie odczytu informacji genetycznej
oraz regulacji funkcji genomu; rRNA, mRNA, tRNA,; interferencja RNA,
dsRNA, pre-miRNA, miRNA, siRNA, biatkko DICER; kompleks RISC;
transkrypcja — podstawowe reguly transkrypcji, synteza i dojrzewanie mRNA,
poliadenylacja, splicing, splicing alternatywny, redagowanie; udziat polimeraz
RNA (I, 11 i I); etapy transkrypcji  (inicjacja, elongacja
1 terminacja); pojecie domeny; regulacja transkrypcji poprzez dziatanie
r6znych motywow biatkowych i lekow;

translacja; obrobka potranslacyjna biatek;

mechanizmy regulacji funkcji genow; ekspresja gendéw; potranskrypcyjna
regulacja ekspresji — metylacja i imprinting genomowy;

genom mitochondrialny; struktura; dziedziczenie; znacznie kliniczne mutacji
W jego obrebie;

polimorfizm a mutacja; podstawy mutagenezy; rodzaje mutacji; zasady ich
zapisu;

skutki kliniczne mutacji; pojecia penetracji i ekspresji zidentyfikowanych
mutacji; mutacje somatyczne i germinalne (dziedziczne); potowicza utrata
funkcji genu (haploinsufficiency); utrata heterozygotycznosci (LOH);

szlaki sygnatowe; etapy przenoszenia sygnalu komodrkowego — wigzanie
liganda, aktywacja receptora, transdukcja sygnatu, aktywacja efektora,
wyciszenie sygnalu; typy receptorow; znaczenie kinaz 1 fosforylacji;
przekazniki wewnatrzkomorkowe; fosfatazy i defosforylacija;

biatka i metody ich badania; proteomika; banki przeciwciat; modyfikacje
potranslacyjne biatek; zmiany struktury 1 funkcji biatek z punktu widzenia
lepszego zrozumienia patomechanizmu wybranych chorob i nowej ich
klasyfikacji;

formutowanie i interpretacja wynikow molekularnych testow genetycznych;
znaczenie baz danych i umiejetnos¢ ich wykorzystania.

2.2. Metodyka i znaczenie kliniczne badan molekularnych:

2.2.1.
2.2.2.
2.2.3.
2.24.
2.2.5.

2.2.6.

izolacja kwaséw nukleinowych; standardy oraz ocena ilosciowa i jako$ciowa
probek;

techniki ,klasyczne” badan kwasow nukleinowych; hybrydyzacja metoda
Southerna; hybrydyzacja northern;

fluorescencyjna hybrydyzacja in situ — FISH; podstawy teoretyczne;

techniki i metody elektroforetyczne;

PCR - przelom historyczny;, podstawy teoretyczne; zasadnicze odmiany
metodyczne;

diagnostyka nieznanych i znanych mutacji; przesiewowe metody wykrywania
mutacji 1 polimorfizméw w DNA, RNA-SSCP, DGGE, HD, CMC;
sekwencjonowanie réznego typu; metody wykrywania znanych mutacji —
ASA-PCR, RFLP); metody wykrywania duzych delecji/insercji — hybrydyzacja
typu Southern, Long-PCR;
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2.2.1.

2.2.8.

2.2.9.

2.2.10.
2.2.11.

sekwencjonowanie nowej generacji; podstawy teoretyczne; platformy; ocena
bioinformatyczna;

zmiany liczby kopii (CNV); metody diagnostyczne; ich zalety i ograniczenia
w diagnostyce przedurodzeniowej i postnatalnej; CGH, macierze CGH
(aCGH); inne rodzaje macierzy;

Genome-wide association study (GWAS); znaczenie SNP;

ocena ekspresji genow w komorkach lub tkankach; profile ekspresyjne;
hybrydyzacja typu Western; podstawy teoretyczne (immuno blot); two-
dimensional gel electrophoresis; spektrometria mass (mass spectrometry).

2.3. Organizacja genomu na poziomie komérkowym — cytogenetyka:

2.3.1.

2.3.2.
2.3.3.

2.34.
2.3.5.
2.3.6.

2.3.7.

2.3.8.
2.3.9.
2.3.10.
2.3.11.
2.3.12.
2.3.13.

2.3.14.
2.3.15.

2.3.16.

2.3.17.

submikroskopowa struktura chromosomoéow; chromatyna, euchromatyna,
heterochromatyna;

cykl komoérkowy i mechanizmy molekularne kontroli jego przebiegu;

podzial mejotyczny — cechy charakterystyczne; skutki kliniczne nieprawidtowo
przebiegajacej mejozy; gametogeneza — oogeneza i spermatogeneza;

podzial mitotyczny;

cechy morfologiczne chromosoméw w ocenie mikroskopowej;

analiza Kkariotypu; kariogram; Kkariotyp konstytucjonalny a Kkariotyp linii
komorek nowotworowych;

podzial aberracji chromosomowych: aberracje liczbowe i strukturalne
chromosomow; poliploidie, aneuploidie (poli-, mono- i nullisomie); aberracje
strukturalne zrownowazone i niezrOwnowazone, dziedziczone
lub powstale de novo; fuzje centryczne, translokacje, inwersje, delecje,
mikrodelecje  (takze  subtelomerowe),  duplikacje,  mikroduplikacje,
isochromosomy, formy dicentryczne, chromosomy markerowe; chromosomy
pierscieniowe; ztozone rearanzacje strukturalne, kariotypy mozaikowe; zespoty
genow przyleglych;

disomia jednorodzicielska;

mechanizmy powstawania aberracji chromosomowych;

segregacja fragmentow chromosomowych podczas podziatow komorkowych,
dziedziczenie wybranych typow rearanzacji chromosomowych;

przyczyny, znaczenie kliniczne, algorytmy postgpowania klinicznego
i diagnostycznego w przypadkach aberracji liczbowych i strukturalnych;
mikromacierze CGH oraz inne metody molekularne w diagnostyce zmian
liczby kopii w genomie; weryfikacja cytogenetyczna;

inne metody diagnostyczne oparte o analize liczby kopii w genomie; MLPA;
QF-PCR; podstawy teoretyczne;

obowigzujace standardy i kontrola jakosci badan cytogenetycznych;

zasady migdzynarodowej nomenklatury i zapisu aberracji chromosomowych
oraz zmian liczby kopii w genomie;

bazy danych dotyczace korelacji genotypowo-fenotypowych w przypadkach
aberracji chromosomowych i zmian liczby kopii w genomie;

interpretacja ~ wynikobw  badan  cytogenetycznych ~w  diagnostyce
przedurodzeniowej i postnatalnej.

2.4. Metodyka i znaczenie kliniczne badan cytogenetycznych:

2.4.1.

diagnostyka przedurodzeniowa i postnatalna aberracji chromosomowych —
wskazania do badan; rozdzielczo$¢ badan zaleznie od rodzaju wskazan;
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2.4.2.

2.4.3.

2.4.4.

2.4.5.

2.4.6.

2.4.7.

2.4.8.
2.4.9.

2.4.10.
2.4.11.
2.4.12.

obowigzujace standardy oceny kariotypu; kontrola jakosci badan
cytogenetycznych;

zrodia materialu do badan cytogenetycznych — komoérki kosmkow trofoblastu
(biopsja trofoblastu; CVS), komoérki ptynu owodniowego (amniopunkcja),
krew pepowinowa (kordocenteza; kontrola ptodowego pochodzenia probki
krwi), limfocyty krwi obwodowej (pobranie krwi zylnej), fibroblasty skory
(biopsja skory), komorki szpiku, niechodowane i hodowane linie komodrek
nowotworowych;

hodowle komorkowe; zasady; standardy; podtoza hodowlane; zjawisko
Hayflicka;

uzyskiwanie ciggltych linii komorkowych (,,uniesmiertelnianie komorek™)
[HaCaT, VERO]; uzyskiwanie dwu- i tréjwymiarowych hodowli skory
w kosmetologii; hodowle komoérkowe, tkankowe; narzadowe; ,neotkanki”,
,heonarzady”; transformacja spontaniczna, transfekcja, transdukcja, skonczone
linie  komodrkowe (FiniteCellLine), zdolno$¢ do namnazania si¢
w nieskonczonos¢ komoérek linii, zwane cigglym lub nieograniczone linie
komorkowe (InfiniteCellLine) w biotechnologii, biofarmacji i toksykologii;
banki komorek, np. Europejska Kolekcja Hodowli Komoérkowych (ECACC),
Amerykanska Kolekcja Hodowli Komorkowych (ATCC); linie komérkowe
genetycznie modyfikowane;

techniki i metody cytogenetyki klasycznej: metody wybarwiania prazkowego;
mozaikowosci migdzytkankowe; procedury diagnostyczne w przypadkach
podejrzewanych niestabilno$ci chromosomowych; algorytmy postgpowania
diagnostycznego w przypadkach aberracji liczbowych i strukturalnych;
identyfikacja chromosomow markerowych przy pomocy technik cytogenetyki
klasycznej;

techniki i metody cytogenetyki molekularnej: zastosowania, wskazania, zalety
I ograniczenia; fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (FISH), zasada dziatania,
rodzaje sond, sondy dostepne komercyjnie i metody uzyskiwania
i znakowania sond niekomercyjnych; wielokolorowa FISH; kariotypowanie
spektralne (SKY); sondy malujace;

cytogenetyka  interfazowa: w  analizie  prenatalnej,  postnatalnej,
mozaikowos$ciach miedzytkankowych, zwtaszcza komorek trudno poddajacych
si¢ hodowlom, w przypadkach kariotypu konstytucjonalnego oraz komorek
linii nowotworowych; standardy oceny;

kariotypowanie cyfrowe (wirtualne);

metody kariotypowania oparte o analize wariantow liczby kopii:
mikromacierze CGH (aCGH), MLPA; QF-PCR w diagnostyce pre-
I postnatalnej; zalety, ograniczenia;

analiza cytogenetyczna komorek w okresie interfazy;

komputerowe systemy analizy kariotypu;

nomenklatura i zapisywanie wyniku badan cytogenetycznych; ISCN.

2.5. Dziedziczenie cech:

2.5.1.
2.5.1.1.

uwarunkowania jednogenowe:
zasady konstruowania i analizy rodowodu — w chorobach uwarunkowanych
jednogenowo; w  przypadkach mutacji germinalnych; narzedzia
informatyczne; archiwizacja rodowodow,
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2.5.1.2. dziedziczenie  autosomalne dominujgce, autosomalne recesywne

(identyfikacja heterozygot), dominujace lub recesywne w sprzezeniu
z chromosomem X; praktyczne znaczenie inaktywacji chromosomu X;
transmisja genow 1 sekwencji zlokalizowanych w chromosomie Y;
kodominacja cech; allele wielokrotne; analiza sprzezen; markery
molekularne; polimorfizmy, RFLP, VNTR, DNA mikrosatelitarne,
polimorfizmy pojedynczych nukleotydow (SNP, potocznie snipy);
polimorfizmy biatek; cechy polimorficzne w ocenie morfologii
chromosomoéw,

2.5.1.3. znaczenie ekspresji i penetracji cech dla oceny toku dziedziczenia; geny

modyfikujace,

2.5.1.4. ocena ryzyka na podstawie liczby i wieku zachorowan w rodzinie i stopnia

2.5.2.

2.5.3.

pokrewienstwa;

dziedziczenie dwu- i poligenowe; rodzinne predyspozycje do dziedzicznych
i nabytych zaburzen rozwojowych oraz choréb o uwarunkowaniach
wielogenowych; cechy rodowodu; zasady oceny ryzyka wystapienia
analizowanych cech; patomechanizm i ogdlna diagnostyka najczgstszych
choréb  wielogenowych  (wady cewy  nerwowej, wady  serca
1 naczyn, inne rozwojowe wady warunkowane wielogenowo, nadci$nienie,
cukrzyca, miazdzyca itp.);

dziedziczenie odbiegajace od klasycznych praw Mendla:

2.5.3.1. dziedziczenie mitochondrialne,

2.5.3.2. disomia jednorodzicielska,

2.5.3.3. pigtnowanie genomowe,

2.5.3.4. mutacje dynamiczne; zjawisko antycypacji,

2.5.3.5. mechanizmy epigenetyczne regulacji funkcji genoéw; modyfikacje histonow;

metylacja DNA; efekty zwigzane z mikro-RNA; zmiany w strukturze
chromatyny; deacetylacja histonow, HDAC, ,,gene silencing”; acetylacja,
HAT, otwarcie struktury chromatyny; stymulacja transkrypcji; metylacja,
zahamowanie transkrypcji,

2.5.3.6. mozaikowos¢ i1 klonalno$¢ mutac;ji;

2.54.

2.5.5.

uwarunkowania wieloczynnikowe wad i zaburzen rozwojowych oraz chorob
z udziatem w ich etiopatogenezie czynnikow lub predyspozycji genetycznych;
badania blizniat; badania rodzinne typu case-control studies; interakcje miedzy
czynnikami srodowiskowymi i genetycznymi;

interakcje wynikajace z jednoczesnego nosicielstwa gendéw  silnych
predyspozycji 1 polimorficznych alleli genéw predyspozycji stabych
I umiarkowanych.

2.6. Zasadnicze elementy embriogenezy i zaburzenia tego procesu:

2.6.1.
2.6.2.

2.6.3.

2.6.4.

zaptodnienie, okres preembrionalny, okres embrionalny, ptod;

komorki macierzyste embrionalne i nieembrionalne (somatyczne); komorki toti-,
pluri- 1 multipotencjalne; komoérki macierzyste somatyczne — mono-
/unipotencjalne;

zygota; etapy rozwoju zarodka, ksztattowanie sie listkow zarodkowych, btony
ptodowe, faldowanie si¢ zarodka, porownanie cech morfologicznych zarodka
1 ptodu; réznice miedzy zygota a aktywowang partenogenetycznie komorka
jajowa;

tozysko, rozwoj, budowa, czynnos¢, patofizjologia; sznur pgpowinowy;
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2.6.5.

2.6.6.

2.6.7.

2.6.8.

2.6.9.

2.6.10.

2.6.11.

2.6.12.

2.6.13.

2.6.14.

2.6.15.

2.6.16.

podzial wewnatrzzarodkowej jamy ciata; zaburzenia w rozwoju jam ciafa,
pierwotnych krezek i przepony;

tworzenie planu organizmu; specyfikacja osi ciala — 0§ brzuszno-grzbietowa, 0$
przednio-tylna — geny HOX, o$ lewo-prawa (situs ambigus, situs inversus; wady
pojedynczych struktur — dekstrokardia) — geny SHH oraz ZIC3; specyfikacja
biegunowosci (polarnosci); organogeneza — tworzenie si¢ zawigzkow 1 rozwdj
narzadow, takze rozwoj konczyn;

charakterystyka, budowa i funkcja rzgsek; znaczenie dla prawidlowego rozwoju
organizmu, utrzymania homeostazy, sprawno$ci funkcjonalnej uktadu
rozrodczego; ciliopatie — cechy i objawy wiodace;

»genetyczne mediatory rozwoju”: czasteczki sygnalizujace 1 ich receptory;
czynniki transkrypcji DNA; sktadniki substancji mi¢dzykomorkowej; enzymy;
uktady transportowe; inne bialka,

parakrynne czasteczki sygnalizacyjne: rodzina czynnikow wzrostu fibroblastow
(FGF) i ich receptory (FGFR) (migracja, wzrost, roznicowanie si¢ komorek;
znaczenie dla rozwoju uktadu kostnego); rodzina Hedgehog {specyfikacja osi
ciala, indukcja ptytek nerwowych, ksztaltowanie konczyn); rodzina Wingless
(Wnt) (specyfikacja osi brzuszno-grzbietowej, tworzenie si¢ moézgu, miesni,
gonad i nerek); rodzina transformujgcego czynnika wzrostu B (TGF-B) (m.in.
rozwdj kosci) — znaczenie kliniczne;

deformacja (deformatio): czynniki matczyne, czynniki ptodowe, sekwencja
deformacyjna; sekwencja Potter (skapowodzia); sekwencja Robina (Pierre’a-
Robina);

przerwanie (disruptio): przyczyny, cechy; zesp6t pasm owodniowych — objawy;
sekwencja przerwania;

dysplazja (dysplasio) — charakterystyka; przyklady: dysplazje kostne,
ektodermalne, wrodzone defekty kolagenu, fakomatozy, choroby spichrzeniowe,
hamartoma (naczyniaki, znamiona);

malformacja (malformatio): przyczyny i mechanizmy powstawania, morfogeneza
niecalkowita, nadmierna, ektopiczna; charakterystyka, malformacje proste
i ztozone; zespot malformacyjny; malformacja Dandy’ego-Walkera; malformacja
Arnolda-Chiariego I-IV sekwencja malformacyjna na przykladzie sekwencji
holoprozencefalii lub sekwencji wady cewy nerwowej; takze sekwencja Potter
(Jw.); skojarzenia wad rozwojowych; skojarzenie VACTERL i jego elementy
w wybranych zespotach chorobowych (zespdt Feingolda, anemia Fanconiego,
del22ql1, zespot Townesa-Brocksa, zespot Pallistera-Hall, asocjacja CHARGE
plus objawy wykraczajace poza VACTERL);

narzad skrzelowy — tuki, kieszonki, bruzdy i blony skrzelowe; zaburzenia
w rozwoju narzadu skrzelowego; embriogeneza twarzoczaszki i szyi;

rozwoj poszczegélnych uktadow: oddechowego, pokarmowego, sercowo-
naczyniowego, krwiotworczego, nerwowego, narzadow zmystow i kostnego;
rozwo0j migsni, rozwdj konczyn; rozwoj powlok;

determinacja gonad (sex determination) oraz roznicowanie narzgdow i cech
ptciowych (sex differentiation); etapy (kaskadowos¢) rozwoju uktadu plciowego
i geny zasadnicze dla ich przebiegu; znaczenie sktadu chromosomow piciowych;
czynno$¢ hormonalna ptodowych gonad, rozwdj struktur wewnetrznych
1 zewnetrznych narzadoéw plciowych; steroidogeneza i jej zaburzenia; zaburzenia
korelacji miedzy skladem chromosoméw plciowych, rozwojem gonady
1 narzagdow piciowych wewnetrznych z fenotypem narzadow zewnetrznych po
urodzeniu si¢ dziecka.
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2.7. Wady rozwojowe:

2.7.1.

2.7.2.

2.7.3.
2.74.

2.7.5.

2.7.6.

2.7.1.

2.7.8.

2.7.9.

2.7.10.

podstawowe pojecia: agenezja, aplazja, dysgenezja, hipoplazja, inwolucja; atrofia
(zanik, takze niepeiny), hipertrofia (przerost), hiperplazja (rozrost), heterotropia,
ektopia, zwielokrotnienie = zawigzkow, dysrafie, zaburzenia rozdzialu
lub  kanalizacji, przetrwanie struktur przejSciowych, odpryskowiaki,
hamartomata; definicje, przyktady;

zasady organizacyjne prawidlowego post¢powania diagnostyczno-leczniczego
u dziecka z zespotem wad; dokumentacja fotograficzna;

profilaktyka pierwotna i wtérna wad rozwojowych;

mutageny a teratogeny — rodzaje; mutageneza, kancerogeneza; teratogeneza;
teratologia;

poditoze genetyczne: choroby mono-, di-, poligenowe, aberracje chromosomowe,
uwarunkowania wieloczynnikowe;

teratogeny — infekcyjne (diagnostyka w kierunku choréb infekcyjnych u matki
i ryzyka infekcji wewnatrzmacicznych u ptodu), chemiczne (leki — sposob
dokumentowania, czynniki hormonalne matczyne oraz zewnetrzne, uzywki),
fizyczne; choroby matki (embriopatia cukrzycowa, fenyloketonuria matczyna;
FAS/FASD);

wady mate i duze; deformacje, przerwania, dysplazje, malformacje (patrz takze
p. 111-2.6);

zrodta informacji o wadach rozwojowych; organizacja systemu rejestracji wad
rozwojowych — przyktady: Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych,
EUROCAT, The Victorian Birth Defects Register (VBDR);

empiryczna ocena ryzyka wystgpienia wad rozwojowych u cztonkow rodziny
pacjenta — przyktady: zwezenie odzwiernika, rozszczepy wargi i/lub podniebienia,
wady OUN, wady uktadu sercowo-naczyniowego; modele matematyczne;

podziat zespotéw wad wrodzonych wedlug Smith’s Recognizable Patterns
Of Human Malformation:

2.7.10.1. zespotly spowodowane aberracjami chromosomowymi,
2.7.10.2. zespoly niskorostosci niebedace dysplazjami szkieletowym,
2.7.10.3. zespoly z tagodna niskorostoscia, wady twarzy (+), narzadow plciowych

(+),

2.7.10.4. zespoty przedwczesnego starzenia si¢,
2.7.10.5. zespoty nadmiernego wzrostu i towarzyszacych wad,
2.7.10.6. zespoly nieprawidtowego rozwoju moézgu i (lub) objawdéw nerwowo-

mig$niowych z towarzyszacymi wadami,

2.7.10.7. zespoty dotyczace gldwnie twarzy (i podniebienia),

2.7.10.8. zespoty z wadami twarzy i konczyn jako gtéwnymi objawami,

2.7.10.9. zespoly z wadami konczyn jako gtownag wada,

2.7.10.10. osteochondrodysplazje oraz Zespoly osteochondrodysplazji

z marmurkowatos$cig kosci; kraniosynostozy; inne dysplazje kostne,

2.7.10.11. zespoty wrodzonych wad metabolizmu,

2.7.10.12. choroby tkanki ¥gcznej,

2.7.10.13. zespoty z guzami hamartomatycznymi,

2.7.10.14. dysplazje ektodermalne,

2.7.10.15. zespoty majace zwiazek z ekspozycja na czynniki srodowiskowe,
2.7.10.16. inne zespoty; rozne sekwencje; spektra wad; rézne asocjacje;

2.7.11.

wady rozwojowe uktadu oddechowego;
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2.7.12.
2.7.13.

2.7.14.
2.7.15.
2.7.16.
2.7.17.

wrodzone wady serca i uktadu naczyniowego, w tym wady wrodzone tuku aorty;
wady rozwojowe jelita pierwotnego przedniego (przetyku, zotadka, dwunastnicy,
watroby 1 pecherzyka zolciowego, trzustki, $ledziony), jelita pierwotnego
srodkowego i jelita pierwotnego tylnego;

wady przepony;

wady rozwojowe nerek i uktadu moczowego;

wady uktadu nerwowego i narzagdow zmystow (patrz takze p. IV-6);

uktadowe wady rozwojowe gonad i narzadow ptciowych:

2.7.17.1. klasyfikacja DSD (Disorders of Sex Development),
2.7.17.2. aberracje chromosomowe, liczbowe i strukturalne, ze szczegdlnym

uwzglednieniem chromosoméw piciowych; zaburzenia determinacji gonad
1 rozwoju narzadow plciowych,

2.7.17.3. zaburzenia steroidogenezy; 46,XX DSD, 46,XY DSD; 46,XY CGD,
2.7.17.4. nieprawidtowa determinacja gonad; dysgenezje 46,XX CGD; 46,XY

CGD; mutacje genu SRY, dysplazja kampomeliczna, mutacje genu SOXO;
zespot Frasiera, zespot Denysha i Drasha, zespét WAGR, gen WTL;
duplikacje genu NROB1 (DAX1), duplikacje genu WNT; gen NR5A1(SF1);
inne geny w etiopatogenezie 46,XY CGD,

2.7.17.5. wplyw innych czynnikdw hormonalnych; zaburzenia osi podwzgorze-

2.7.18.

2.7.19.

2.7.20.

przysadka-gonada-tkanki obwodowe; defekty receptorowe; zespoty
niewrazliwosci na androgeny (AIS, CAIS, PAIS); agenezje, aplazje,
dysgenezje, atrofie gonad; izolowane wady gonad i mgskiego uktadu
ptciowego; izolowane wady gonad i zenskiego uktadu piciowego;
zespoOl Smitha, Lemliego i Opitza jako odrebny problem kliniczny, diagnostyczny
| terapeutyczny w postepowaniu przedurodzeniowym i postnatalnym;
wady powlok; zaburzenia w rozwoju powloki wspolnej; wady wrodzone skory,
wloséw, paznokcei, gruczotu i brodawek sutkowych, zebow;
badania sekcyjne w przypadkach ptodow urodzonych martwo, bez widocznych
wad rozwojowych lub z widocznymi wadami rozwojowymi oraz w przypadkach
dzieci zmarlych z powodu wad rozwojowych; opis; dokumentacja
histopatologiczna; dokumentacja fotograficzna; babygram.

2.8. Dysmorfologia:

2.8.1.

2.8.2.

2.8.3.

2.8.4.

2.8.5.

2.8.6.

definicja cechy dysmorficznej; podstawowe pojecia i objawy w dysmorfologii;
obowigzujace nazewnictwo;

Human Phenotype Ontology; kody HPO;

specyfika diagnostyki dysmorfologicznej u dzieci oraz u dorostych; podstawowe
pomiary antropometryczne pod katem analizy dysmorfologicznej; siatki
centylowe dla zobiektywizowania ocenianych cech; analiza obrazéw 2D i 3D pod
katem oceny cech dysmorficznych; dokumentacja cech dysmorficznych;
dysmorfologia u ptodu oraz po urodzeniu si¢ dziecka,;

cecha fenotypu, objaw, zespot chorobowy; podstawy postgpowania roznicujgcego
w przypadkach podejrzewania choroby o podtozu genetycznym; ocena korelacji
genotyp-fenotyp;

umiejetnos¢ zastosowania literatury (Potter’s, Bereitser) i komputerowych baz
danych (POSSUM, OSSUM, LDDB, MDDB) w diagnostyce dysmorfologicznej;
fenotyp dysmorficzny w diagnostyce chorob genetycznych wieku dziecigcego;
weryfikacja rozpoznanh z pomocg innych metod diagnostycznych; znajomos¢
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2.8.7.

najwazniejszych fenotypow dysmorfii niegenetycznych (TORCH, polekowe itp.)
1 umiejetnos¢ ich réznicowania z zespotami genetycznymi,
Polski Rejestr Wad Rozwojowych.

2.9. Poradnictwo genetyczne:

2.9.1.

2.9.2.

2.9.3.

2.94.

elementy  epidemiologii, rachunku prawdopodobienstwa 1  statystyki
matematycznej stosowane w genetyce; genetyka populacyjna, w tym zwlaszcza
metody oceny czgstosci genotypoéw 1 nowych mutacji w populacji;

pojecia ryzyka teoretycznego, zmodyfikowanego, empirycznego w genetyce
klinicznej; sposoby oceny — w tym obliczania — ryzyka genetycznego; ryzyko
genetyczne a ostateczna prognoza i porada genetyczna; komputerowe metody
obliczania ryzyka genetycznego; modele matematyczne ryzyka empirycznego
w zaburzeniach i chorobach o podlozu wieloczynnikowym;

sytuacje szczegdlne (np. nosicielstwo zréwnowazonych anomalii kariotypu)
w ocenie ryzyka genetycznego;

porada genetyczna: definicja cele, zasady i techniki komunikacyjne
w poradnictwie genetycznym; uwarunkowania psychologiczne, etyczne i prawne;
indywidualny i rodzinny zasieg porady; elementy porady genetycznej dotyczace
rozpoznania, diagnostyki, leczenia, rehabilitacji, opcji prokreacyjnych, opcji
zyciowych, sytuacji spotecznej osoby obarczonej wada rozwojowa lub choroba
o podlozu genetycznym.

IV. Genetyka kliniczna w kontekscie wybranych typow zaburzen

1. Zespoly

chorobowe zalezne od aberracji chromosomowych:

1.1. aberracje liczbowe:
1.1.1. poliploidie — cechy Klinicznie;
1.1.2. monosomia 45,X; =zespot Turnera; zasadnicze objawy; warianty

cytogenetyczne; program leczenia hormonem wzrostu;

1.1.3. trisomie 13, 18, 21 — zespot Pataua, Edwardsa, Downa; inne trisomie

autosomalne — znaczenie dla rozwoju organizmu czlowicka;

1.1.4. trisomie chromosomu 8 i chromosomu 9 w uktadzie mozaikowym;

1.1.5. zespot Klinefeltera; XXY i warianty XXXY, XXXXXY, XXYY;

1.1.6. polisomie chromosomu Y; kariotyp 47,XYY i jego znaczenie kliniczne;

1.1.7. polisomie chromosomu X: XXX, XXXX, XXXXX;

1.1.8. kariotypy chimeryczne XX/XY; spektrum cech Kklinicznych; ovotesticular

DSD;

1.1.9. kariotypy mozaikowe w poszczegdlnych typach aberracji liczbowych i ich

znaczenie dla obrazu fenotypowego;

1.2. aberracje strukturalne:
1.2.1. najczestsze zespoly mikrodelecji: 2q37 (zespot Albrichta; dziedziczna

osteodystrofia Albrighta), 4p16.3 (zespot Wolfa-Hirshorna; 4p-), 5p15.1-15.3
(zespot cri-du-chat; 5p-), 7q11.2 (zespot Williamsa), 8q24.12 (zespot Langera-
Giediona), 11.p13 (WAGR), 15q11-13pat (75%) (zespot Pradera-Williego),
15q11-13mat (70%) (zespot Angelmana), 16p13.3 (25%) (zespot Rubinsteina-
Taybiego), 17p12 (zesp6t Smith-Magenis), 17p13.3 (zespot Millera-Diekera),
22p11.21-pter (zespot Alagille’a), 22q11.2 (zespdt DiGeorge’a/VCF), Xp22.33
(gen SHOX; niskorostos¢, zespot Lériego-Weilla);
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1.2.
1.2.

2. inne delecje; 1p36; 3p-, 5935 (zespot Sotosa);
3. mikroduplikacje i duplikacje: 3q; 9p; 10q; 15q; 18p; 18q;

1.2.4. chromosomy pierscieniowe pochodzgce z chromosomoéow 4, 5, 9, 13, 18 —

1.2.

1.2.

1.3. ze

zespoty wad i zaburzen rozwojowych;

5. tetrasomia 12p (zespot Pallistera-Killiana); tetrasomia 22pter->ql1 (zespot
kociego oka); objawy; diagnostyka cytogenetyczna;

6. zespot tamliwego chromosomu X — mechanizm aberracji, spektrum
zwigzanych z nig cech fenotypu;

spoly niestabilnosci chromosomowych — objawy kliniczne, powiktania,

diagnostyka;
1.4. niezgodnosci miedzy sktadem chromosoméw piciowych a cechami fenotypowymi:

1.4.
1.4.

1.4.

1.5.

1. XXtesticular DSD;

2. XY CGD (catkowita dysgenezja gonad); XY CGD w przypadkach
autosomalnych aberracji strukturalnych;

3. XX, XY, XX/XY ovotesticular DSD oraz inne warianty aberracji liczbowych
i strukturalnych w takich przypadkach;

dobér cytogenetycznych badan diagnostycznych u chorych i cztonkéw rodzin

z poszczegdlnymi klinicznymi manifestacjami patologii kariotypu.

2. Choroby i zaburzenia o podlozu genetycznym u noworodka i niemowlecia:

2.1.

2.2.

2.3.
2.4.

2.5.

2.6.
2.7.

2.8.

2.9.

29.1
2.9.2

2.9.3.

podstawy badania przedmiotowego w pediatrii w odniesieniu do noworodka,
niemowlecia, dziecka starszego; wykorzystanie wiedzy dysmorfologicznej; skala
Apgar;

wczesniactwo 1 wewnatrzmaciczne zahamowanie rozwoju ptodu; przyczyny;
diagnostyka postnatalna;

infekcje okotoporodowe;

obrzgk  uogdélniony 1  miejscowy  plodu/dziecka:  immunologiczny
i nieimmunologiczny;

zespot niewydolnosci oddechowej noworodka;

zespOt naglej (,,f0zeczkowej”) $mierci niemowlecia: przyczyny; profilaktyka;
zasady  konsultacji  wielospecjalistycznych 1 algorytm  postgpowania
diagnostycznego w przypadku trudno$ci z ustaleniem plci fenotypowej
noworodka;

zasady stosowania i interpretacji roznych technik diagnostycznych w pediatrii
(diagnostyka biochemiczna, cytogenetyczna, molekularna, obrazowa; EKG, EEG,
obiektywne badanie stuchu; podstawowe badanie neurologiczne);

badania przesiewowe noworodkow: populacyjne (u noworodkéw), prenatalne,
celowane, selektywne (w grupach ryzyka), indywidualne:

. organizacja badan przesiewowych i osrodki je wykonujace w Polsce;

. definicja i zasady badania przesiewowego; znaczenie testu przedobjawowego;
prawidlowe pobieranie krwi na bibul¢ 1 bledy w tym zakresie; schemat
przeptywu bibut i etykiet z kodem paskowym; efekty ekonomiczne Programu
Badan Przesiewowych; poradnictwo genetyczne;

badania przesiewowe w kierunku fenuloketonurii (PKU), wrodzonej
niedoczynnosci tarczycy (WNT) i mukowiscydozy (CF) (wartosci decyzyjne
dla testow potowych; Nanoduct NaCl; jontoforeza polikarpinowa Cl-) —
podstawy merytoryczne, weryfikacja wynikow badan przesiewowych;
najczestsze genotypy CFTR w Polsce;
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2.9.4.

2.9.5.
2.10.
2.11.
2.12.

2.13.
2.14.

2.15.

2.16.

2.17.
2.18.

badania przesiewowe w kierunku wybranych wad metabolizmu; zasieg
terytorialny i procent populacji noworodkéw; rzadkie wady metabolizmu
w badaniach przesiewowych — tandemowa spektrometria mas (LC/MS/MS):
aminoacydurie (AA); acydurie organiczne i inne zaburzenia metabolizmu
posredniego  (AQO), zaburzenia transportu i beta-oksydacji kwasoéw
thuszczowych (FAO); deficyt dehydrogenazy $redniotancuchowych kwaséw
tluszczowych (MCAD) — spektrum jonow; MS/MS a GC/MS;
diagnostyka réznicowa w badaniach przesiewowych MS/MS;
przesiewowe badania stuchu;
wczesna diagnostyka gluchoty i1 niedostuchu;
czynniki wplywajace w okresie cigzy na cechy fenotypowe noworodka; cukrzyca
matki, fenyloketonuria matczyna; ekspozycja ptodu na alkohol, FAS/FASD;
infekcje wewnatrzmaciczne, TORCH; IUGR — diagnostyka pre- i postnatalna;
wrodzone zaburzenia odporno$ci: objawy, diagnostyka;
fenotyp w przypadkach wybranych choréob uwarunkowanych genetycznie
rozpoznawanych w okresie noworodkowym, wczesna diagnostyka i postepowanie
w przypadkach podejrzewania wrodzonych wad metabolizmu i endokrynopatiach
uwarunkowanych genetycznie — testy przesiewowe, pelna diagnostyka, leczenie
objawowe, przyczynowe; diety eliminacyjne;
wczesne wykrywanie wad rozwojowych; objawy Kkliniczne, diagnostyka,
postgpowanie zachowawcze 1 inwazyjne w najczgstszych zespotach wad;
szczegodlne ograniczenia postegpowania anestezjologicznego i chirurgicznego
w niektorych zespotach wad; rehabilitacja w przypadkach wad rozwojowych;
zaburzenia determinacji gonady i réznicowania cech plciowych; wady rozwojowe
zewnetrznych i wewngtrznych narzadow piciowych; skala Pradera; genetycznie
uwarunkowane endokrynopatie, wrodzone wady steroidogenezy i ich diagnostyka
biochemiczna i molekularna; pte¢ fenotypowa i metrykalna;
zespot dziecka wiotkiego; zaburzenia rozwoju;
zmiany guzopodobne i nowotwory wieku dziecigcego (patrz takze p. 1\V-8):

2.18.1. odpryskowiaki (heterotopia, choristoma): definicja, umiejscowienie;
2.18.2. hamartoma: definicja, umiejscowienie;
2.18.3. zmiany tagodne: naczyniaki krwionosne (hemangioma); odroznienie

naczyniakow od wad ukladu naczyniowego; naczyniaki limfatyczne
(lymphangioma); potworniaki okolicy krzyzowo-guzicznej (sacrococcygeal
teratoma);

2.18.4. nowotwory ztosliwe: nerwiak zarodkowy (neuroblastoma); gen ALK;

2.19.
2.20.
2.21.
2.22.

amplifikacja genu NMYC jako czynnik prognostyczny; siatkowczak
(retinoblastoma); guz Wilmsa (nephroblastoma); zespot WAGR; gen WT1,
zespot Denysa-Drasha; zespot Frasiera; zespot Beckwitha-Wiedemanna
(BWS); guz Wilmsa bez zwigzku z mutacjami w genie WT1; zespot Li-
Fraumeni; fakomatozy — stwardnienie guzowate, geny TSC1/TSC2; choroba
von Hippla-Lindaua; zesp6t Gorlina, nerwiakowtokniakowatos$ci NF1 1 NF2;
zespot Legiusa; zespotly mnogich nowotworow gruczotow dokrewnych
(MEN);

wady rozwojowe (patrz cz. I11-2.7);

wrodzone wady metabolizmu (patrz cz. IV-1);

inne choroby narzadowe i uktadowe uwarunkowane genetycznie;

podstawowe elementy psychologii Kklinicznej dziecka i pedagogiki specjalnej;

wybor i zastosowanie technik wczesnej interwencji i rehabilitacji w chorobach

uwarunkowanych genetycznie; prawna i spoteczna pomoc dla dziecka z wadami
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rozwojowymi, niepelnosprawno$cig intelektualng, chorobami uwarunkowanymi
genetycznie; organizacje reprezentujace pacjentoOw i ich rodziny oraz wspodtpraca
Z nimi.

3.  Zaburzenia wczesnego dziecinstwa oraz wieku rozwojowego:

3.1.

3.2.
3.3.
3.4.
3.5.

3.6.

3.7.

3.8.

3.9.

3.10.

prawidtowy fizyczny, psychiczny i spoteczny rozwoj dziecka w réznych okresach
zycia; czynniki wplywajace na rozwoj dziecka; indywidualny profil rozwojowy
dziecka; ilosciowe metody oceny wzrostu i rozwoju; siatki centylowe; akceleracja
rozwoju; zaburzenia wzrastania i rozwoju; zaburzenia dojrzewania plciowego;
zaburzenia rozwoju psychomotorycznego i psychicznego; opdznienie rozwoju
ruchowego, mowy, niedostuch, zaburzenia zachowania, wady wymowy;
profilaktyka zaburzen rozwoju;

op6znienie rozwoju psychosomatycznego: przyczyny; postepowanie réznicujace;
niskorostos$¢: przyczyny, algorytmy postepowania diagnostycznego;
neurogenetyka wieku dziecigcego (patrz takze IV-7);

niepelnosprawnos¢  intelektualna; autyzm; zachowania ze  spektrum
autystycznego;

zaburzenia okresu pokwitania: menarche, adrenarche, thelarche, pubarche;
przedwczesne dojrzewanie piciowe (pubertas praecox); opdznione dojrzewanie
piciowe (pubertas tarda);

hipogonadyzm hiper- i hipogonadotropowy u dziewczat i kobiet; pierwotny
1 wtorny brak miesigczki; zaburzenia miesigczkowania; postepowanie
réznicujace; aberracje chromosomowe; deficyty hormonalne i1 receptorowe;
genetyczne uwarunkowania funkcjonowania osi podwzgorze-przysadka-gonada;
wady rozwojowe narzadow piciowych u dziewczat i kobiet, w tym struktur
pochodzacych z kanatow Miillera;

hipogonadyzm hiper- i hipogonadotropowy u chlopcow 1 mezczyzn;
postepowanie rdznicujgce; aberracje chromosomowe; deficyty hormonalne
| receptorowe; genetyczne uwarunkowania funkcjonowania osi podwzgorze-
przysadka-gonada; ultrasonograficzna ocena wielkos$ci jader; orchidometr;

wady rozwojowe narzadéw plciowych u chtopcow i mezczyzn (przyczyny,
réznicowanie), W tym agonadyzm, aplazja gonad, atrofia jader, wngtrostwo,
spodziectwo, wierzchniactwo; wrodzone wady steroidogenezy; niedobor 5-alfa-
reduktazy; zespot struktur przetrwatych po kanatach Miillera; geny AMH i AMHR.

4.  Wrodzone wady metabolizmu:

4.1.

4.2.

4.3.

specyfika wrodzonych wad metabolizmu jako chordb rzadkich; definicje chorob
rzadkich i ultrarzadkich w ustawodawstwie europejskim i krajowym; dane
epidemiologiczne; organizacja swiadczen medycznych w tym zakresie; Narodowy
Plan dla Choréb Rzadkich; klasyfikacja wrodzonych wad metabolizmu; system
ICD-10; sieci ORPHANET, ERNDIM i inne; miejsce i rola stowarzyszen
rodzicielskich w chorobach rzadkich;

diagnostyka z wykorzystaniem metod naukowo-badawczych; kontrola jakosci
rzadko wykonywanych badan biochemicznych; zakresy wartosci kontrolnych
1 referencyjnych rzadko wykonywanych badan specjalistycznych; metody LC-
MS/MS; GC-MS; tandem MS;

szczegbtlowa diagnostyka wad metabolicznych; wskazania, interpretacja;
podstawowe i specyficzne testy metaboliczne; potwierdzenie rozpoznania;
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monitorowanie leczenia; proste testy metaboliczne moczu; analiza aminokwasow,
kwasow organicznych, acylokarnityn; inne markery biochemiczne wad
metabolizmu; inne testy metaboliczne (galaktozemia, deficyt biotynidazy,
glikozylacja transferyny, oznaczanie mukopolisacharydow, oligosacharydow,
Sulfitest, SAICAR, inne); testy czynnosciowe w wadach metabolizmu; obcigzenie
glukoza, glukagonem, test glodowy; obcigzenie fenyloalaning, BH4; test
z allopurynolem; test niedotlenienia ramienia; badania post mortem;

4.4. wiodace objawy kliniczne w poszczegolnych kategoriach wad metabolizmu:
diagnostyka, postgpowanie roznicujace; zasady postgpowania terapeutycznego;
poradnictwo genetyczne;

4.5. stany kliniczne wymagajace uwzglednienia w réznicowaniu wady metabolizmu:
metaboliczne stany naglego zagrozenia zycia; obrzek ptodu; zespo6t naglego zgonu
noworodka lub niemowlecia; zaburzenia biochemiczne (hipoglikemia,
hiperamonemia, kwasica metaboliczna 1 ketoza, kwasica mleczanowa);
opoOznienie lub regres rozwoju psychoruchowego; zespdt dziecka wiotkiego;
meczliwos¢;  cechy  dysmorficzne; zmiany  narzadowe  (uszkodzenie
i powigkszenie watroby, kardiomiopatia, tubulopatia, inne); zaburzenia
endokrynne (zaburzenia morfogenezy i/lub funkcji przysadki, tarczycy,
nadnerczy, przytarczyc, i innych); zaburzenia rozwoju i funkcji narzadoéw
zmystow (Slepota, ghluchota); nietypowe objawy kliniczne (np. zapach, kolor
moczu) 1 biochemiczne (anemia makrocytowa, wakuolizacja limfocytow,
hipofosfatazja, hipocholesterolemia, niski poziom kreatyniny, alfa-fetoproteina,
kwas moczowy, glukoza w PMR, inne); zespot ,intoksykacji” noworodka;
objawy; postepowanie roznicowe; zespot ,,intoksykacji”: z ketoza, bez kwasicy —
choroba syropu klonowego (ang. Maple Syrup Urine Disease — MSUD); z ketoza
i kwasicg — acydemie organiczne;

4.6. zaburzenia metabolizmu aminokwasow i biatek: patogeneza, skutki kliniczne,
diagnostyka, postepowanie terapeutyczne; zaburzenia detoksyfikacji amoniaku
(cykl mocznikowy), w tym: deficyt transkarbamylazyornityny (OTC), deficyt
karbamylofosforanu (CPS1), cytrulinemia, acyduria argininobursztynowa,
argininemia, zespot HHH; klasyczne acydurie organiczne — propionowa,
metylomalonowa (MMA), izowalerianowa (IVA), 3-metyloglutakonowa I-I111,
3-metylokrotonyloglicynuria i inne; ,,mézgowe” acydurie organiczne (acyduria
glutarowa typu 1; GALl); deficyt MHBD, choroba Canavan, acyduria
L-2-hydroksyglutarowa, encefalopatia etylomalonowa; inne; zaburzenia
metabolizmu  biotyny; zaburzenia metabolizmu fenyloalaniny (PKU,
fenyloketonuria; mutacja PAH; PKU matczyna jako narastajacy problem
epidemiologiczny), tyrozyny (tyrozynemia typu | i Il), histydyny; lizyny (GAL,
hiperlizynemie 1 i 1), tryptofanu (tryptofanemia); zaburzenie transferu grup
metylowych 1 aminokwasow siarkowych: deficyt MHFR, deficyt syntazy
metioniny, hiperhomocysteinemia, homocystynuria, deficyt oksydazy siarczynu
| kofaktora molibdenowego; zaburzenia wchtaniania i transportu kobalaminy oraz
jej metabolizmu  wewnatrzkomoérkowego —  lizosomalne, cytozolowe,
mitochondrialne; zaburzenia transportu aminokwasow; lizynuryczna nietolerancja
biatka; cystynuria; choroba Hartnupow; iminoglicynuria; inne wady metabolizmu
aminokwasow 1 biatek;

4.7. choroby  mitochondrialne:  definicja,  patomechanizm,  epidemiologia,
heterogennos¢ kliniczna, biochemiczna 1 genetyczna; system fosforylacji
oksydacyjnej (OXPHOS); mutacje w genach mitochondrialnych i jadrowych;
dziedziczenie matczyne, AR, AD, X-linked, przypadki sporadyczne; cechy
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4.8.

4.9.

4.10.

4.11.

4.12.

4.13.

4.14.

mitochondriéw: poliploidalnos¢ mitochondriéw, szybkie tempo ewolucji,
heteroplazmia i wartos¢ progowa (treshold effect), segregacja mitotyczna (efekt
bottleneck) w oogenezie, ekspansja klonalna; cechy mutacji mtDNA; objawy
chorob mitochondrialnych; algorytm diagnostyczny w przypadkach chordéb
mitochondrialnych, biopsja migs$nia: kompleksowe potwierdzenie rozpoznania,
ocena morfologiczna (wtokna RRF); badanie histochemiczne; badania
proteomiczne;  analiza  enzymatyczna; analiza  molekularna;  zesp6t
mitochondrialny IPCZD;

klasyczne fenotypy mitochondrialne: MELAS — encefalopatia mitochondrialna,
kwasica mleczanowa, epizody udaropodobne (tRNAleu); MERRF — padaczka
miokloniczna, widkna RRF w migéniu (tRNAliz); KSS — zespot Kearnsa-Sayre’a
(delecja mtDN); zespot Alpersa (encefalohepatopatia), mutacje w genie POLG,;
zespOt Pearsona; MNGIE (encefalopatia, zaburzenie motoryki jelit); PLEO
(oftalmoplegia zewnetrzna, delecja mtDNA, POLG); zespot NARP (takze postaé
MILS), zespo6t (asocjacja) MEGDEL; zespot (asocjacja) GRACILE; zespot
Sengersa;

zespOt Leigha (podostra dziecigca encefalopatia martwicza): patogeneza, objawy
kliniczne, diagnostyka biochemiczna; kompleks oksydazy cytochromu ¢ (COX);
gen SURF1; badania populacyjne; schemat diagnostyki molekularnej;

zespol Lebera (LHON): objawy kliniczne, czesto$¢ wystgpowania; mutacja
m.11778G>A,

deficyt LCHAD (LCHADD); utlenianie (B-oksydacja) kwasow tluszczowych
w obrebie mitochondriow (FAO); patomechanizm 1 diagnostyka roznicowa
zaburzen utleniania kwaséw tluszczowych; profil acylokarnityn; badania
przesiewowe w przypadkach objawowych i przedobjawowych (u noworodkow)
odpowiednio z uzyciem GC/MS lub MS/MS oraz MS/MS; geny HADHA
(mutacja ¢.1528G>C) i HADHB; badania populacyjne; epidemiologia; napadowe
wymioty z odwodnieniem (MADD:M); polineuropatia obwodowa (LCHADD,
MCADD); niedoczynno$¢ przytarczyc (LCHADD, def. MTP); opdznienie
rozwoju psychoruchowego z padaczkg SCADD); wrodzone malformacje mozgu
i nerek (MADD:S); tubulopatia (def. CPT1); hiperinsulinizm (SCHADD);
VLCAD - fenotypy; pierwotny deficyt karnityny (CUD);

zaburzenia replikacji mitochondrialnego DNA — zespoty deplecyjne; postaci
mitochondrialnego zespotu deplecyjnego (MDS); biopsja mig$nia; biopsja
watroby; badania biochemiczne; podtoze 1 diagnostyka molekularna;
wykorzystanie mikromacierzy;

delecje mtDNA; mechanizmy, naprawa; gléwne fenotypy; postepujaca
oftalmoplegia (porazenie) zewnetrznych migsni oka (PEO), zespdt Kearnsa-
Sayre’a (KSS), zespot Pearsona (PS); objawy kliniczne; diagnostyka molekularna;
wtorne  zespoly delecji  wielokrotnych; zesp6t MNGIE (encefalopatia
mitochondrialna z zaburzeniami neurologicznymi i zotadkowo-jelitowymi);
zaburzenia komunikacji miedzygenomowej zwigzane z wielokrotnymi delecjami
i/lub deplecja mtDNA; delecje — objawy u dorostych; skutki deplecji; mutacje
genu RRM2B; niemowlecy wielonarzadowy zespot MDS (AR), mtodziencza
encefalopatia z deplecja lub delecja (AR), PEO z wielokrotnymi delecjami
mtDNA (AD); mutacje POLG1, Twinkle;

algorytm roznicowania acydemii mleczanowej; zaburzenia oksydacji kwasow
thuszczowych; zaburzenia ketolizy; deficyt SCOT (mutacje genu OXCT1); deficyt
3-oksotiolazy; zaburzenia biosyntezy kreatyny; deficyty GAMT, AGAT,
transportera kreatyny;
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4.15.

4.16.

4.17.

4.18.

4.19.

4.20.

zaburzenia metabolizmu weglowodanow: fruktozuria, fruktozemia; galaktozemia,
deficyt galaktokinazy, deficyt epimerazy UDP-galaktozy; zaburzenia
glukoneogenezy; tagodna i1 cigzka posta¢ deficytu karboksylazy pirogronianu,
deficyt karboksykinazy fosfoenolopirogronianu; ostre kryzy zwigzane z deficytem
fruktozo-1,6-biofosfatazy; glikogenozy watrobowe — w tym typu | (von Gierke),
typu II (choroba Pompego; postaci dziecigca, mtodziencza, dorostych), typu III
a-c (ch. Coriego/Forbesa), typy IV-XI (patrz takze choroby spichrzeniowe);
zaburzenia metabolizmu glicerolu, nietolerancja glicerolu; deficyt kinazy
glicerolu;  zaburzenia  metabolizmu  polioli  (polialkohole;  D-arabitol,
L-arabitol, erytrytol, rybitol, inozytol); szlak poliolowy; szlak pentoz; reduktaza
aldozy (ALR2); deficyt aktywnos$ci izomerazy rybozo-6-fosforanu; badania
polioli — biomarkeréw nowej grupy choréb metabolicznych u dzieci z mnogimi
wadami rozwojowymi, hepatosplenomegalia lub leukodystrofia o nieznanej
etiologii; badania u dzieci autystycznych wskaznikéw: D-arabitol/kreatynina oraz
D/L-arabitol i/lub rybitol/kreatynina; zaburzenia metabolizmu pentozy; wrodzone
zaburzenia transportu glukozy deficyty GLUT1, GLUT2; zaburzenia wchianiania
glukozy-galaktozy (deficyt SGLT1); glukozuria nerkowa (deficyt SGLT2);
hipoglikemia — diagnostyka réznicowa i postgpowanie; zrodia i homeostaza
glukozy; objawy kliniczne hipoglikemii; hipoglikemia noworodkowa i niemowlat;
przejsciowa hipoglikemia noworodkowa; przetrwala noworodkowa hipoglikemia
hiperinsulinemiczna  (PNHH); przyczyny metaboliczne, rdéznicowanie;
hipoglikemia ketotyczna; zespo6t cyklicznych wymiotéw; hipoglikemia po 1 r.z.;
przetrwata hipoglikemia hiperinsulinemiczna u dzieci (PHHI);

wrodzony hiperinsulinizm (CHI); hiperinsulinizm wystepujacy rodzinnie;
regulacja wydzielania insuliny; cukrzyca noworodkow; kanat potasowy ATP-
zalezny; biatko Kir6.2, mutacje genu KCNJ1l — spektrum kliniczne; biatko
receptora SUR1 (mutacje genu ABCCB8); mutacje genu glukokinazy (GCK);
SCHAD:; zespot hiperinsulinizm-hiperamonemia (GLDH);

cukrzyca typu 1 jako choroba autoimmunologiczna; podloze poligenowe; loci
genowe IDDM1-18; wystepowanie rodzinne; badania blizniat; geny PTPN22 oraz
SUMO4; inne postaci cukrzycy typu 1 uwarunkowane monogenowo -—
autoimmunologiczny zespot niedoczynnosci wielogruczotowej typu 1 (zespot
APECED; gen AIRE) sprzgzony z chromosomem X zespol dysregulacji
immunologicznej, poliendokrynopatii i enteropatii (IPEX, gen FOXP3);

inne specyficzne typy cukrzycy: defekt genetyczny czynnosci komorek f —
cukrzyce monogenowe typu MODY 1-11 (Maturity Onset Diabetes of the Young);
jednogenowe formy cukrzycy typu 2 — defekt a i/lub B receptora insulinowego —
leprechaunizm, zespot Rabsona i Mendenhalla, cukrzyca lipodystroficzna; zespot
cigzkiej insulinoopornosci (gen ART2; aktywno$¢ transportera GLUT4);
insulinooporno$¢, cukrzyca, nadci$nienie (gen PPARy); mutacje/rearanzacje
mtDNA (MIDD, MELAS; zespo6t Pearsona — szpikowo-trzustkowy); poligenowe
postaci cukrzycy typu 2; =zaburzenia innych szlakéw metabolicznych
wspotistniejacych z cukrzyca;

zaburzenia metabolizmu steroli; szlak biosyntezy cholesterolu a zaburzenia
embriogenezy; dysplazja szkieletowa Greenberga; jedna z postaci zespotu
Antleya-Bixlera (lanosteroloza), zesp6t CHILD oraz CDPX2 (chondrodysplazja
punkcikowa); latosteroloza; RSH/SLOS; desmosteroloza; zaburzenia zwigzane
z sygnalizacja Sonic Hedgehog; inne biatka z rodziny hedgehog; szlak sygnatowy
SHH-PTCH1-2-SMO  (SMOH; SMOOTHENED)-GLI  1-3;  aktywacja
lub hamowanie ekspresji genéw polarno$ci; znaczenie w rozwoju konczyn,
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4.21.

4.22.

4.23.

4.24.

4.25.

4.26.

ustalaniu osi ciata: grzbietowo-brzusznej, prawo-lewej; miejsca i gradient
ekspresji, wytworzenie odpowiedniego wzorca rozwojowego; prawidlowa
migracja i roznicowanie si¢ komérek w OUN, ustalenie osi grzbietowo-brzusznej
w rozwijajacym si¢ przodomoédzgowiu; ustalenie przednio-tylnej osi konczyn;
prawidlowe réznicowanie somitow jamy brzusznej; hoploprozencefalia jako jeden
ze skutkow mutacji genu SHH; mutacje lub rearanzacje GLI3; zespdt Greiga;
zespot Pallistera 1 Hall; zespdt polidaktylii; gen CREBBP; zespdt Rubinsteina
I Taybiego (RSTS); gen TWISTL; zespot Saethre’a i Chotzena (SCS);

zaburzenia syntezy kwasow zotciowych z cholestazg i zaburzeniami wchtaniania;
ksantomatoza mozgu i $ciggien;

choroby spichrzeniowe; uktad endosomalno-lizosomalny; znaczenie lizosomow;
transport lizosomalny; endocytoza; fagocytoza; autofagia; enzymy lizosomalne;
choroby  lizosomalne; epidemiologia; patomechanizm; diagnostyka
histopatologiczna,  biochemiczna, = molekularna;  zaburzenia  degradacji
wielocukrow, lipidow, biatek, zaburzenia transportu lizosomalnego, zaburzenie
krazenia lizosomalnego; mukopolisacharydozy (MPS I, I, Illabcd, 1VVab, VI, VII,
IX); oligosacharydozy (fukozydoza, a-B-mannosidoza, asp. glucosaminuria,
choroba Schindlera, sialidozy 1, Il); sfingolipidozy; gangliozydozy (GM1- typy I-
I1l, GM2) (ch. Taya-Sachsa, ch. Sandhoffa), galaktosialidozy, leukodystrofia
metachromatyczna (MLD; diagnostyka genu ARSA), choroba Niemanna i Picka
typu I (N-P A'i B), ch. Gaucher I - I11, ch. Fabry’ego, ch. Krabbe’go, ch. Farbera,
mukosulfatydoza (MSD); GM2 activator protein, SAP C); mukolipidozy (ML II,
111, IV); spichrzanie lipidow (N-P C, ch.Wolmana, CESD, ch. Farbera); defekty
transportu lizosomalnego; cystynoza, ch. spichrzania kwasu sialowego (ch. Salla;
ISSD), ch. Danona, zespot Chediaka-Higashiego (CHS), zespot Hermansky’ego-
Pudlaka (HPS); ceroidolipofuscynozy (neuronalne) (typy 1-9; niemowlegca,
poéznoniemowlgca, mtodziencza, dorostych, pycnodysostosis-catepsin K);

objawy chorob lizosomalnych; znaczenie aktywnosci resztkowej zaangazowanych
enzymoOw; enzymatyczne leczenie substytucyjne w chorobach lizosomalnych;
peroksysomy; znaczenie fizjologiczne; metabolizm peroksysomalny; peroksyny,
geny PEX; choroby peroksysomalne; zaburzenia biogenezy peroksysomow;
zespOl Zellwegera; adrenoleukodystrofia noworodkowa, u dzieci 1 u 0sob
dorostych (ALD w sprzg¢zeniu z chromosomem X); zaburzenia peroksysomalnej
-oksydacji; rizomeliczna chondrodysplazja punkcikowa; dignostyka roznicowa;
ch. Refsuma;

wrodzone zaburzenia glikozylacji biatek (biosyntezy glikoprotein — CDG);
struktura, lokalizacja i funkcja glikanoéw; klasyfikacja: defekty N-glikozylacji
bialek, defekty O-glikozylacji biatek, defekty glikozylacji glikosfingolipidow oraz
kotwic glikozylo-fosfatydylo-inozytolowych (GPl-anchors), ztozone defekty N-
I O-glikozylacji oraz defekty innych szlakoéw metabolicznych zaburzajace
glikozylacje; diagnostyka CDG; metoda elektroogniskowania transferyny; objawy
kliniczne CDG-la; mutacje genu PMM2; objawy kliniczne MPI-CDG (CDG-Ib);
obraz kliniczny CDG-Ic; inne CDG; typy la do Ig oraz Ila do IIL; deficyty
enzymatyczne i odpowiedzialne za nie geny; zréznicowanie cech klinicznych;
zaburzenia  metabolizmu  lipoprotein;  hipercholesterolemie;  rodzinna
hipercholesterolemia; rodzinny deficyt ApoB-100 (FDB); sitosterolemia;
mieszane hiperlipidemie, hiperlipidemia typu Ill (rodzinna), rodzinna ztozona
hiperlipoproteinemia; hipertrojglicerydemie, rodzinna chylomikronemia, rodzinna
hipertrojglicerydemia a zespot metaboliczny; zaburzenia metabolizmu HDL,
deficyt ApoAl, ch. Tangers, ch. rybich oczu, rodzinna hiperalfalipoproteinemia;
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4.27.

4.28.

4.29.

4.30.
4.31.

zmniejszenie poziomow LDL i trojglicerydow — rodzinne hipo- oraz
abetalipoproteinemie;

zaburzenia metabolizmu puryn (PRPS); deficyty ADSL, AMPD1, APRT, ADA
(wérdd objawow klinicznych SCID), NP, ksantynuria, rodzinna mlodziencza
nefropatia hipeurikemiczna, zesp6t Lesha i Nyhana (gen HPRT1); zaburzenia
metabolizmu pirymidyn; wrodzona acyduria orotowa (deficyt UMPS); deficyty
UMPH-1 (gen NT5C), DPD (DPYD), TP (klinicznie MNGIE), DHP (DPYS),
ureidopropionazy (UPB1); zespot deplecji nukleotydow;

neurotransmitery i ich metabolity w ptynie mézgowo-rdzeniowym; zaburzenia
metabolizmu amin biogennych, dystonia DOPA-wrazliwa, deficyty BHs, TYH,
AADC, MAO, beta-hydroksylazy dopaminy; zaburzenia metabolizmu GABA,
deficyt GABA, deficyt SSADH; zburzenia metabolizmu pirydoksyny, drgawki
witamino-Bg zalezne; inne zaburzenia: drgawki odpowiadajace na kwas foliowy;
deficyt GLUTZ; hiperekpleksja;

postepujace zaburzenia neurologiczne; pierwotne niedobory witamin E i By;
deficyt syntazy LTC,; choreoakantocytoza, zespot MclLeoda; zespdt Sjogrena
i Larssona; ataxia teleangiectasia;

zaburzenia transportu i zuzytkowania metali: choroba Wilsona; choroba Menkesa.
inne zaburzenia z przewagg zmian w watrobie: niedobor a; — antytrypsyny;
hemochromatozy; zespot Criglera i Najjara oraz zespot Gilberta; postgpujaca
rodzinna cholestaza wewngtrzwatrobowa; zesp6t Dubina i Johnsona, zespot
Rotora; zespot Alagille’a.

5.  Wybrane zagadnienia genetyczne w ginekologii i poloznictwie:

5.1
5.2.

5.3.

5.4.

5.5.

5.6.

5.7.

5.8.

5.9.

ginekologia wieku dziecigcego 1 dziewczgcego; ocena rozwoju ptciowego;
zaburzenia okresu pokwitania: menarche, adrenarche, thelarche, pubarche;
przedwczesne dojrzewanie piciowe (pubertas praecox); opdznione dojrzewanie
plciowe (pubertas tarda) — kryteria;

hipogonadyzm hiper- i hipogonadotropowy u dziewczat i kobiet; pierwotny
i wtorny ~ brak  miesigczki;  zaburzenia miesigczkowania;  postepowanie
roznicujace; aberracje chromosomowe; deficyty hormonalne i receptorowe;
genetyczne uwarunkowania funkcjonowania osi podwzgorze-przysadka-gonada;
calkowite dysgenezje gonad (46,XX CGD; 46,XY CGD); ryzyko gonadoblastoma
i/lub dysgerminoma; gonadektomia;

przedwczesne wygasanie funkcji jajnikoéw (POF); uwarunkowania poligenowe
I wieloczynnikowe; zespoty kliniczne, diagnostyka; badania pod katem FRAXA,
FRAXE; dystrofia miotoniczna; inne przyczyny POF;

mieszana dysgenezja gonad;

wady rozwojowe narzadow pitciowych u dziewczat i kobiet, w tym struktur
pochodzacych z kanatow Miillera;

zespoOl niewrazliwosci na androgeny (AIS); obraz kliniczny; podziat na grupy;
CAIS, PAIS; algorytm postepowania diagnostycznego; diagnostyka molekularna
genu AR; poradnictwo genetyczne;

wybrane przyklady genetycznie uwarunkowanych zespoléw 1 chordb
z predyspozycja do nowotworéow w ginekologii: dziedziczny rak piersi i jajnika —
typ 1/typ 2 — geny BRCA1/BRCAZ2; dziedziczny rozlany rak zotadka (ang.
hereditary diffuse gastric cancer — HDGC); zespot Cowdena; zespot Li-Fraumeni
1 (LIFR-1); zespot Lyncha (I1) HNPCC dziedziczny rak jelita grubego bez
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5.10.

5.11.

5.12.

5.13.

polipowato$ci, zespot Peutza-Jeghersa; ataksja telanagiektazja (AT) (patrz

rowniez cz. 1V,

uwarunkowania genetyczne nieplodnos$ci u kobiet: aberracje chromosomowe,

zaburzenia determinacji gonad, wady narzadow plciowych, zaburzenia

hormonalne 1 defekty receptorow dla poszczegdlnych hormondéw w osi
podwzgorze-przysadka-gonada;

wybrane przyczyny niepowodzen potozniczych:

5.11.1. epidemiologia; ocena kliniczna cigzy; przebieg i czas utraty cigzy; ocena
ptodu; kalkulacja ryzyka powtdrzenia si¢ niepowodzen potozniczych
zaleznie od zidentyfikowanych przyczyn;

5.11.2. aberracje chromosomowe; aberracje liczbowe 1 strukturalne u ptodu;
ocena dysmorfologiczna ptodu; analiza cytogenetyczna tkanek ptodu;

5.11.3. nosicielstwo zréwnowazonych aberracji chromosomowych przez
rodzicow; kalkulacja ryzyka posiadania dziecka z niezrownowazeniem
kariotypu; znaczenie inwersji chromosomowych;

5.11.4. przyczyny przedimplantacyjnych niepowodzen cigzy;

5.11.5. mozaikowos$¢ ograniczona do tozyska (CPM); CPM a IUGR; CPM
a disomia jednorodzicielska (UPD);

5.11.6. zaburzenia fazy lutealnej;

5.11.7. choroby matki, leki, uzywki, urazy; wady rozwojowe drog rodnych;
mig$niakowato§¢ macicy 1 jej uwarunkowania genetyczne; inne
genetycznie uwarunkowane choroby matki;

5.11.8. diagnostyka w przypadkach kontaktu lub ryzyka wystapienia u ci¢zarnej
infekcji, zwlaszcza wirusowych; profilaktyka; ocena ryzyka wystapienia
infekcji wewnatrzmacicznej u ptodu; monitorowanie ptodu;

5.11.9. zagadnienia  immunologiczne  zwigzane z  niepowodzeniami
potozniczymi; przeciwciata antyfosfolipidowe 1 antykardiolipinowe;
czynnik V Leiden;

techniki wspomaganego rozrodu (ART); IVF, ICSI:

5.12.1. algorytmy postepowania klinicznego i diagnostycznego;

5.12.2. diagnostyka prekoncepcyjna (gamet) — cytogenetyczna, molekularna;
wskazania, ograniczenia, interpretacja wynikow badan;

5.12.3. diagnostyka w okresie preembrionalnym (preimplantacyjna diagnostyka
blastomerow, komorek blastocysty) — cytogenetyczna, molekularna;
wskazania, ograniczenia, interpretacja wynikow badan;

5.12.4. dane epidemiologiczne dotyczace wad i1 zaburzen rozwojowych u dzieci
urodzonych dzigki ART na tle wskaznikow charakteryzujacych populacje
0go6lna;

5.12.5. dawstwo gamet; matka zastgpcza; problemy etyczne, psychologiczne
i formalno-prawne;

5.12.6. bankowanie wlasnych gamet ze wzgledu na zagrozenia zdrowotne;

diagnostyka przedurodzeniowa ptodu:

5.13.1. Program Badan Prenatalnych w Polsce: organizacja, warunki
szczegotowe;

5.13.2. diagnostyka przedurodzeniowa nieinwazyjna | i Il trymestru: markery
ultrasonograficzne, markery biochemiczne; test podwojny, potrojny,
zintegrowany;

5.13.3. zasady obliczania ryzyka na podstawie przesiewowej diagnostykKi
nieinwazyjnej; ocena ryzyka wystapienia aneuploidii, otwartych wad
OUN i innych nieprawidtowosci u ptodu;
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6.

6.1.

6.2.

6.3.

6.4.

6.5.

6.6.

6.7.

5.13.4. nieinwazyjna diagnostyka w oparciu o wolne ptodowe kwasy nukleinowe
ptodu we krwi matki; wolny (pozakomorkowy) ptodowy DNA (cfDNA);

5.13.5. znaczenie technik obrazowych w rozpoznawaniu wad rozwojowych oraz
chorob o podtozu genetycznym u ptodu; USG, CT, MRI, fetoskopia, inne
techniki;

5.13.6. kwalifikacja do diagnostyki inwazyjnej, grupy wskazan; osrodki
referencyjne; poradnictwo genetyczne;

5.13.7. sposoby uzyskiwania materiatu pochodzenia ptodowego (amniopunkcja
— fizjopatologia ptynu owodniowego, biopsja trofoblastu — cechy, ocena
materiatu biopsyjnego, kordocenteza — obligatoryjne potwierdzenie
ptodowego pochodzenia krwi); znaczenie USG w monitorowaniu
przebiegu pobierania materiatu; ryzyko zwigzane z zabiegiem
uzyskiwania materiatu do badan; konstrukcja zgody ci¢zarnej (rodzicéw)
na diagnostyke inwazyjna;

5.13.8. techniki cytogenetyki klasycznej i molekularnej; macierze CGH,
diagnostyka molekularna — zaleznie od wskazan; zasady prowadzenia
hodowli  komorkowych; kontaminacja materialem matczynym;
rekomendacje, standardy; kontrola jako$ci badan;

5.13.9. szybka diagnostyka aneuploidii; FISH, MLPA, QF-PCR; techniki
alternatywne; zalety i ograniczenia;

5.13.10. trudnosci  interpretacyjne  podczas  badan  cytogenetycznych
i molekularnych plodu; zréwnowazone aberracje chromosomowe,
mozaikowo$¢, chromosomy markerowe; warianty liczby kopii
o nieznanych skutkach fenotypowych; kontaminacja materiatem
matczynym;

5.13.11. diagnostyka przedurodzeniowa w cigzach mnogich;

5.13.12. przerwanie cigzy w przypadkach cigzkiego, nieodwracalnego
uszkodzenia plodu; uwarunkowania formalno-prawne; zagadnienia
psychologiczne, problemy etyczne; profilaktyka wtorna, klauzula
sumienia;

5.13.13. eugenika.

Nieprawidlowosci rozwoju i funkcji ukladu plciowego u mezezyzn:

wady rozwojowe narzadow plciowych u mezczyzn; wady jader, agenezja, aplazja,
atrofia, poliorchia, wnetrostwo; wady ujscia cewki moczowej, spodziectwo,
wierzchniactwo; 46,XY DSD; przyczyny; wrodzone defekty steroidogenezy;

mutacje genu CFTR bedace przyczyng wrodzonego niedorozwoju (braku)
nasieniowodow (CAVD, CBAVD);

izolowany hipogonadyzm hipogonadotropowy u mezczyzn (HHI); zespot Kallmanna;
inne przyczyny HHI;

hipogonadyzm hipergonadotropowy; zespot Klinefeltera i jego warianty; inne
przyczyny pierwotnego niedorozwoju lub uszkodzenia jader (gonad);

autosomalne aberracje chromosomowe powodujace zakldcenia spermatogenezy bez
zaburzen determinacji jadra;

morfologia nasienia; zmiany iloSciowe 1 jakoSciowe; nieprawidlowe formy
plemnikow;

azoospermia; oligozoospermia; analiza AZF; analiza mapy delecyjnej chromosomu
Y; inne geny odpowiadajagce za zaburzenia spermatogenezy i/lub nieprawidlowe
formy plemnikow.
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7.

7.1.

7.2.

7.3.

74.

7.5.

7.6.

Neurogenetyka:

wady rozwojowe i choroby uktadu nerwowo-mig$niowego o podtozu genetycznym:
zwigzane z aberracjami chromosomowymi, choroby jednogenowe o dziedziczeniu
mendlowskim  (autosomalne, sprzgzone z chromosomem X); choroby
mitochondrialne;  choroby lizosomalne;  choroby  wielogenowe;  choroby
0 uwarunkowaniach wieloczynnikowych; choroby o nieznanej etiologii; dziedziczne
choroby z zaburzeniami ruchowymi; dystrofie migsniowe, zaniki mig$niowe
pochodzenie rdzeniowego, miopatie metaboliczne; padaczki;

wady rozwojowe OUN; przyczyny wybranych typow wad: wieloczynnikowe
(bezmoézgowie, bezczaszkowie, przepuklina rdzeniowa lub moézgowo-rdzeniowa),
mutacje jednogenowe (zespot Meckela, zespot Robertsa — pseudotalidomidowy,
zespot Jarcho-Levina, zespot HARD/E, zespot przepukliny moézgowo-rdzeniowej
w odcinku ledzwiowym ze zwezeniem odbytu), aberracje chromosomowe, czynniki
teratogenne, czynniki matczyne;

mechanizm powstawania wad OUN: dysgenezje (zaburzony rozwoj przodomozgowia
z zamknig¢ciem cewy nerwowej, m.in.: bezmozgowie, cyclopia, holoprozencephalia),
dysrafie (zaburzenia zamknigcia cewy nerwowej: meningocoele, encephalocoele,
dysgenezja ciala modzelowatego, malformacja Arnolda-Chiariego, zwg¢zenie
wodociggu, malformacja Dandy’ego-Walkera i inne), zaburzenia rozwoju bruzd
i migracji  (bezzakretowos¢  [gladkomodzgowie, lizencefalia],  Szeroko-
i drobnozakrgtowo$¢, heterotopia, schizencepfalia); zaburzenia objg¢tosci moézgu
(matomoézgowie, wielkomozgowie), fakomatozy — nerwiakowldkniakowatos$c,
stwardnienie guzowate, zesp6t Sturge’a-Webera, ch. von Hippla-Lindaua);
matogtowie: definicja, epidemiologia; m. bezwzgledne 1 wzgledne, izolowane
1 syndromiczne; m. pierwotne i1 wtorne; przyczyny: nieinfekcyjne choroby OUN
w okresie pre- i postnatalnym, wrodzone infekcje wewnatrzmaciczne ptodu; zwigzki
chemiczne/leki, ch. matki w cigzy, czynniki socjodemograficzne; przyczyny
genetyczne: aberracje chromosomowe (trisomie 13, 18, 21; strukturalne [delecja 4p,
delecja 18p, delecja 13q, delecja 18q], zespoty mikrodelecyjne Millera i Diekera,
Angelmana, Williamsa, zespotly niestabilnosci chromosomowych [zespot Nijmegen,
zespoOt Blooma]), choroby monogenowe (m. pierwotne AR — m. prawdziwe, MCPH;
m. rodzinne AD, zespoty Seckela, Retta, Cornelii de Lange, Rubinsteina-Taybiego,
wrodzone bledy metabolizmu (zesp6t  Smitha-Lemliego-Opitza [SLOS],
fenyloketonuria); choroby wieloczynnikowe;

zespot Retta, patomechanizm, objawy, epidemiologia, diagnostyka; biatko
transkrypcyjne MECP2; regulacja genéw A2BP1, GAMT, BDNF;

wodogtowie: definicja, epidemiologia; wodoglowie z zamknigcia (zakidcenie powrotu
zylnego), wodoglowie komunikujace (restrykcja naptywu krwi tetniczej);
w. w przypadkach wad cewy nerwowej, w zaburzeniach rozwojowych OUN,
w. izolowane (ze stenoza wodociggu Sylwiusza, sprzezone z chromosomem X —
spektrum L1, w. AR; w. wrodzone komunikujgce (malformacja Arnolda-Chiariego I-
IV); przyczyny: aberracje chromosomowe (trisomie 13, 18, mozaikowe trisomie 9p
i 9q, triploidie, aberracje strukturalne), zespoty monogenowe (zespot Walkera-
Warburga, hydrolethalus, zespot Meckela, SLOS, mukopolisacharydozy (choroba
Hunter i Hurler), niedokrwisto§¢ Fanconiego, skojarzenia wad wrodzonych
i dysrupcje (m.in. VACTERL, hydranencefalia, porencefalia);
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7.7.

7.8.

7.9.

7.10.
7.11.

7.12.

7.13.

7.14.

7.15.
7.16.

7.17.

7.18.

7.19.

zespoly akrocefalosyndaktylii 1-V: zespot Aperta (FGFR2), zesp6t Carpentera
(RAB23), zespot Goodmana, zespot Saethre-Chotzena (TWISTL), zespot Pfeiffera
(z. Noacka; FGFR1 lub FGFR2); objawy kliniczne;

kraniosynostozy zalezne od mutacji i rearanzacji genow FGFR1-3: zespol Pfeiffera,
typy 1-3, zespot Aperta, zespot Beare’a-Stevensona, zespot Crouzona; izolowane
synostozy szwu wiencowego zalezne od FGFR2 lub FGFR3, zespot Jacksona-Weissa,
zespot Muenke; inne kraniosynostozy: zespot Loeysa-Dietza (TGFBR1, TGFBR2,
SMAD3), zesp6t Saethrego-Chotzena (TWIST1), zespot Shprintzena-Goldberga;
leukodystrofie: globoidalna (ch. Krabbego), metachromatyczna, fibrynoidalng (ch.
Alexandra), gabczasta (ch. Canavan), sudanofilna, adrenoleukodystrofia,
adrenomieloneuropatia, ch. Pelizaeusa-Merzbachera, ch. Refsuma, niedobor wielu
sulfataz;

choroby neurodegeneracyjne; poliglutaminopatie, tauopatie i synukleinopatie;
fakomatozy i niektore typy guzow nowotworych: stwardnienie guzowate (TSC1-2),
neurofibromatozy 1 i 2, zespot Sturga'a-Webera, zesp6t von Hippla-Lindaua, zespot
Klippla-Trénaunaya, ataksja-teleangiektazja, hipomelanoza Ito, ogniskowa dysplazja
korowa Taylora, ch. Rendu-Oslera-Webera, nietrzymanie barwnika (zespot Blocha-
Sulzbergera), zesp6t Gorlina-Goltza, zesp6t Schimmelpenninga-Feuersteina-Mimsa;
niektdre oponiaki i glejaki;

mutacje dynamiczne (premutacja a mutacja); TREDs; ch. Huntingtona (HD), cz¢s$¢
ataksji rdzeniowo-mozdzkowych; ataksja Friedreicha (FRDA rdzeniowo-opuszkowy
zanik mig$ni (SBMA; zespot Kennedy’ego); dystrofie miotoniczne (DM 1 i 2), zespot
ataksji 1 drzenia zwigzany z kruchym chromosomem X (FXTAS), post¢pujaca
padaczka miokloniczna (EPM1; zesp6t Unverrichta-Lundborga);

aspekty kliniczne choroby Huntingtona; rola huntingtyny w patofizjologii choroby;
modele komorkowe; gen HTT; sekwencja CAG; mutacja dynamiczna; antycypacja
,»odojcowska” o ,,odmatczyna”; interpretacja liczby powtorzen; standardy i procedury
zwigzane z poradnictwem genetycznym oraz ustaleniem wskazan do diagnostyki
postnatalnej lub przedurodzeniowej;

choroby z grupy Charcot-Marie-Tooth (CMT) — dziedzicznych neuropatii ruchowo-
czuciowych (HMSN): klasyfikacja, geny, objawy;

genetycznie uwarunkowane choroby prionowe;

ataksje rdzeniowo-mozdzkowe (SCA; nabyte, sporadyczne, dziedziczne — AD, AR,
X-linked; mitochondrialne; selektywna utrata neuronéw; inkluzje wewnatrzjagdrowe);
podziat; typy kliniczne; ksantomatoza moézgowo-$ciggnista (cholestanoloza; grupa
ataksji dziedziczonych AR zwigzanych z defektem metabolicznym);

genetycznie uwarunkowane choroby nerwowo-migsniowe: uszkodzenie neuronu
ruchowego (na poziomie komoérki rogu przedniego — zanik rdzeniowy migséni,
pierwotne stwardnienie zanikowe boczne); uszkodzenie neuronu ruchowego (na
poziomie nerwu obwodowego — neuropatie ruchowe); uszkodzenie ztacza nerwowo-
migsniowego (miastenia; zespoly miasteniczne); uszkodzenie migsnia (miopatie —
dystrofie mig$niowe; zespoty miotoniczne; wrodzone defekty strukturalne
i metaboliczne; miopatie nabyte);

rdzeniowy zanik mig$ni: SMA1 (ch. Werdniga-Hoffmanna), SMA2 (posta¢
posrednia), SMA3 (ch. Kugelberga-Welander); geny SMN1-2;

dziedziczne dystonie DYT1-24; uogolnione i ogniskowe; dystonia torsyjna typu 1,
dystonia typu 11 (dystonia miokloniczna); wspotwystepowanie objawow
dystonicznych z miokloniami;
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7.20.

7.21.

7.22.
7.23.

7.24.

7.25.

7.26.

1.27.

7.28.

7.29.
7.30.

dystrofiec mig¢sniowe Duchennea i Beckera (DMD, BMD); gen dystrofiny;
diagnostyka: CPK, EMG, biopsja migénia, przedurodzeniowa i postnatalna
diagnostyka molekularna DMD, BMD;

dystrofie miotoniczne: klasyfikacja; dystrofia miotoniczna typu 1, patogeneza,
ekspansja powtorzen CTG w genie DMPK; dystrofia miotoniczna typu 2 (zespot
Richera, PROMM); gen ZNF9; ekspansja powtorzen CCTG; niestabilno$¢ powtdrzen
CTG/CCTG;

dziedziczne (rodzinne) paraplegie spastyczne (HSP, SPG);

niepelnosprawnos¢ intelektualna: klasyfikacja, etiologia oraz wybrane aspekty
diagnostyczne; gen FMR1 oraz skutki fenotypowe jego premutacji i mutacji; rézne
mechanizmy molekularne powstawania mutacji dynamicznych; efekt kliniczny;
zespot kruchego chromosomu X (FraX; zespot Martina i Bella); zespot drzenia
| ataksji zwigzany z kruchym chromosomem X (FXTAS); przedwczesne wygasanie
funkcji jajnikéw — POF1 (X(26-028; obszar obejmujacy gen FMR1; premutacja) oraz
POF2 (Xq13.3-g21.1);

choroby otegpienne; definicje otgpienia; choroba Alzheimera (AD); postaci: rodzinna
(FAD), sporadyczna (SAD) oraz wczesna (EOAD) lub pdzna (LOAD); geny
predyspozycji, w tym gen APP (AD1), gen APOE4 (AD2) oraz geny preseniliny 1
and 2 (PSEN1 [AD3] i PSEN2 [ADA4]); mutacje genu TREM2 (TREML2) jako czynnik
ryzyka AD;

padaczki; mioklonie; mioklonie korowe - krotkotrwate i szybkie; mioklonie
podkorowe (pozapiramidowe) — nieregularne i wolne; mioklonie pniowe — rytmiczne
i bardzo szybkie (tzw. miorytmie); mioklonie rdzeniowe; mioklonie idiopatyczne —
nieznana etiologia choroby; mioklonie jako objaw gléwny; padaczki o charakterze
wrodzonym 1 nabytym; cigzkie padaczki miokloniczne; postgpujace padaczki
miokloniczne;

choroba Parkinsona; postaci i przebieg kliniczny; patogeneza; ciatka Lewy’ego;
genetyczne czynniki predyspozycji w przypadkach rodzinnych i sporadycznych; geny:
SNCA (a-synukleina), PRKN (parkina), LRRK2 (dardaryna) i inne; takze GBA
(glucocerebrozydaza; ch. Gauchera);

stwardnienie rozsiane (MS, SM), elementy predyspozycji genetycznej w kompleksie
HLA-MHC oraz poza tym systemem; GWAS; SNPs;

rodzicielskie pigtnowanie genomu: zespoly Pradera-Williego i Angelmana
(chromosom 15), zespoly Beckwitha-Wiedemanna, Silvera-Russella oraz dystonia
miokloniczna (chromosom1l), rzekoma oraz rzekomo-rzekoma niedoczynnosc
przytarczyc (chromosom 20), przemijajaca cukrzyca noworodkow (TNDMI-3;
chromosom 6 lub 7);

diagnostyka choroby Wilsona — aspekty biochemiczne i genetyczne diagnostyczne;
podtoze genetyczne wrodzonych zaburzen 1 wad rozwojowych naczyn OUN; podtoze
genetyczne udarowosci mozgu; CADASIL; gen NOTCHS3; sprzezenie z migreng
hemiplegiczna.

8.  Onkogenetyka:

8.1.

8.2.

elementy molekularnej patogenezy nowotwordw; grupy genow zaangazowanych
W 10Zw0j proceséw nowotworowych i mechanizm ich dziatania;

dziedziczne uwarunkowania nowotworéw (geny supresjonujgce, mechanizm dwu
trafien, utrata heterozygotycznosci — LOH), najwazniejsze dziedziczne predyspozycje
nowotworowe, HBC, HOC, HNPCC, FAP, zespoty MEN, zespot VHL, zespot
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Li-Fraumeni, siatkowczak i inne lokalizacje, zaburzenia reparacji DNA jako
predyspozycja nowotworowa;

8.3. zasady i specyfika analizy rodowodowo-klinicznej i diagnostyki molekularnej
w rozpoznawaniu dziedzicznych predyspozycji do nowotwordow, poradnictwo,
profilaktyka i terapia;

8.4. onkohematologia: podstawy wiedzy o chtoniakach i biataczkach, diagnostyka
technikami cytogenetycznymi, roznicowanie chorob nowotworowych szpiku z innymi
zespotami hematologicznymi, rozpoznanie podtypu biataczki, znaczenie diagnostyki
cytogenetycznej szpiku w rokowaniu, ustaleniu grup ryzyka, optymalizacji
i monitorowaniu chemioterapii i przeszczepow szpiku; rola badan molekularnych
w  wykrywaniu specyficznych przegrupowan gendw swoistych dla biataczek
1 chloniakow;

8.5. podstawy wiedzy o cytogenetyce 1 genetyce molekularnej guzéw litych i jej znaczeniu
w diagnostyce, monitorowaniu, rokowaniu w wybranych nowotworach;

8.6. zespoly genetyczne predysponujace do rozwoju raka jelita grubego; dziedziczny rak
jelita grubego bez polipowatosci (HNPCC)/zesp6t Lyncha;

8.7. zespoly polipowatosci zotadkowo-jelitowe;: rodzinna polipowatos¢
z gruczolakowatos$cia (FAP); posta¢ klasyczna i tagodna FAP; polipowatos¢
gruczolakowata MAP;

8.8. zespoly polipowatosci hamartomatycznej: zespot Peutza-Jeghersa; polipowato$é
milodziencza; zespot PTEN hamartoma (zespot Cowdena);

8.9. rodzinnie wystepujace zespoty genetyczne, ze zwigkszong predyspozycja do rakow
piersi: HBOC - geny wysokiej penetracji BRCAL i 2; ryzyko wystgpienia
nowotworow (w tym przede wszystkim raka piersi) u nosicieli mutacji w genach
BRCAL/BRCA2 lub CHEK2; geny o posrednim stopniu penetracji tworzace spektrum
wieloczynnikowego dziedziczenia predyspozycji do raka piersi; choroby genetyczne,
w ktorych istnieje podwyzszone ryzyko rozwoju choroby nowotworowej piersi lub
jajnika: zespot Li-Fraumeni, zespot Cowdena; rozlany rak zotadka (HDGC); zespot
Peutza-Jeghersa;

8.10. ogolne zasady postgpowania leczniczego i profilaktycznego w rodzinach, w ktérych
wystepuje agregacja guzow piersi i/lub jajnika; dobor technik badan obrazowych;
czynniki potencjalnie modyfikujace stopien ryzyka zachorowania na raka piersi;
zasady Kkierowania na genetyczne testy przesiewowe w kierunku genetycznej
predyspozycji do raka piersi i/lub jajnika;

8.11. wybrane przyktady genetycznie uwarunkowanych zespotow i chor6b z predyspozycja
do nowotworéw w ginekologii (patrz rozdz. 1V-5);

8.12. genetycznie uwarunkowane predyspozycje do nowotwordéw u dzieci (patrz rozdz. V-
2);

8.13. zaburzenia, choroby, zespoty o podtozu genetycznym, z predyspozycja do
nowotworow: nadmierne wzrastanie, przerost potowiczy lub innego typu asymetria
ciala; izolowany przerost potowiczy: zespot Beckwitha-Wiedemanna (BWS); zespot
Proteusza (PS); zespoty zwigzane z mutacjami szlaku RAS-MAPK: zespot
LEOPARD (sktadowe akronimu; gen PTPN11), zesp6t Noonan a mutacje germinalne
PTPN11, zespot Costello, zespot sercowo-twarzowo-skorny;

8.14. wrodzone zespoty niestabilnosci chromosomowych: zespoty zwiagzane z zaburzeniem
mechanizméw naprawy peknie¢ dwuniciowego DNA (zespolty cechujace sie
tamliwoscig chromosomow): zespdt Nijmegen i NBSLD, ataksja-teleangiektazja
I ATLD, =zesp6t Blooma, anemia Fanconiego; diagnostyka cytogenetyczna
i molekularna; zasady; defekty helikaz DNA, inne, rzadsze zespoty o podiozu
genetycznym prowadzace do defektu helikaz DNA;
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8.15. chromosomopatie zwigzane z ryzykiem nowotworzenia,
8.16. geny zwigzane z umiarkowang lub slabg predyspozycja do zachorowan na

8.17.

nowotwory; mechanizmy takich predyspozycji np. zwigzane z naprawg uszkodzonego
DNA, metabolizmem karcynogenéw, mechanizmem dziatania hormonoéw,
czynnikami wzrostowymi i ich receptorami;

markery nowotworowe: -hCG, AFP, LDH (guzy germinalne), CEA, Ca 19-9 (rak
jelita grubego), PSA (rak prostaty), CEA (rak rdzeniasty tarczycy), kalcytonina (RRT
— rak rdzeniasty tarczycy; screening u krewnych 1 linii chorych na MENZ2a i rodzinnie
wystepujacy RRT; takze guzy neuroendokrynne oraz raki drobnokomorkowe),
tyreoglobulina (zréznicowane postaci raka tarczycy, choroba Gravesa-Basedova,
zapalenie tarczycy), Ca 125 (rak jajnika), Ca 19-9 (rak trzustki, rak zotgdka), AFP
(rak watrobowokomodrkowy), Ca 15-3 (rak piersi) tancuchy lekkie Igs (szpiczak
mnogi), NSE (neuroblastoma, niektére guzy neuroendokrynne), 2-mikroglobulina
(chtoniaki nieziarnicze; AIDS, wirusowe zapalenie  watroby, choroby
autoimmunologiczne), SCC (raki ptaskonabtonkowe, np. szyjki macicy, takze raki
drobnokomorkowe), S-100 (czerniak; takze biatka MIA, TA90; metabolity melaniny
— 5-SCD; niektore cytokiny 1 czasteczki adhezyjne — VCAM-1, ICAM-1;
w rutynowych badaniach stosuje si¢ oznaczanie aktywno$ci LDH i1 poziom CRP);
doswiadczenie lekarza, prawidlowo przeprowadzone badanie przedmiotowe,
zachowanie odpowiedniego trybu zycia, edukacja i samokontrola ze strony pacjenta.

9.  Podloze genetyczne chorob nowotworowych w hematologii (hematoonkogenetyka):

9.1.

9.2.

9.3.

9.4.

9.5.

9.6.

krwiotworcze komorki  macierzyste; molekularne  podstawy  hematopoezy;
réznicowanie si¢ megakariocytow, erytrocytow, monocytow, limfocytow B 1 T,
neutrofili, eozynofili, bazofili; ogniska hematopoezy; molekularne podstawy migracji
krwiotwdrczych komorek macierzystych i1 progenitorowych;

rozpuszczalne czynniki biatkowe 1 ich receptory w procesie krwiotworzenia;
chemokiny i ich receptory; szlaki sygnatowe w regulacji hematopoezy;

badanie cytogenetyczne w hematoonkologii: ustalenie (uscislenie) rozpoznania;
ustalenie rokowania (ew. czynniki rokownicze), wybor wlasciwej metody leczenia,
ocena efektywno$ci, monitorowanie leczenia, monitorowanie choroby resztkowej,
ocena przebiegu choroby (ewolucja kariotypu); remisja cytogenetyczna, czgsciowa,
catkowita; remisja FISH; remisja molekularna; cytogenetyka klasyczna, FISH,
chromoprobe FISH, M-FISH, M-FISH/SKY, SKY, HR-CGH, aCGH, analiza
molekularna; RT-PCR; RQ-PCR; zalety i ograniczenia stosowanych technik;

metody monitorowania chimeryzmu poprzeszczepowego — metody cytogenetyczne;
chromosomy X i Y, K/M (FISH); metody serologiczne; metody molekularne — PCR-
VNTR, STR, sekwencje makrosatelitarne, PCR, elektroforeza kapilarna, ABI Prism,
RQ-PCR;

ostre biataczki limfoblastyczne (ALL); kryteria diagnostyczne i rokownicze; aberracje
liczbowe: hiperdiploidia, pseudodiploidia, hipodiploidia; t(12;21)/TEL-AML1;
niekorzystne rokowniczo t(9;22)/BCR-ABL; t(4;11)/AF4-MLL; t(1;19)PBX/E2A,;
inne aberracje z udziatem genu MLL; RT-PCR; FISH z sonda typu split MLL,;

ostre biataczki szpikowe (AML): epidemiologia, czynniki mutagenne; klasyfikacja
WHO; klasyfikacja wedtug FAB; wczesne objawy kliniczne; kryteria diagnostyczne;
obraz komoérkowy szpiku; przerwa biataczkowa; zmiany w narzadach wewngetrznych;
znaczenie kliniczne i rokownicze wybranych typow aberracji chromosomowych;
aberracje pierwotne 1 wtorne, ewolucja klonalna; grupy ryzyka genetycznego w AML
wedtug MRC i SWOG/ECOG,;
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9.7. badania molekularne; AML z powtarzajacymi si¢ zmianami genetycznymi; AML
ze zmianami zwigzanymi z mielodysplazja (MRC); nowotwory mieloidalne zwigzane
z wczesniejszg chemio-/radioterapig (najczesciej innego nowotworu); grupa AML
niesklasyfikowanych inaczej (ang. Not Otherwise Specified — NOS); migsak
mieloidalny; mieloproliferacje zwigzane =z zespolem Downa; nowotwory
plazmocytoidalne kom. dendrytycznych;

9.8. zespoly mielodysplastyczne (MDS) pierwotne (bez udowodnionej ekspozycji)
1 wtorne (z ekspozycja); epidemiologia; klasyfikacja WHO; podziat wedtug FAB,;
mechanizm; cechy i kryteria kliniczne, diagnostyczne i rokownicze; trepanobiopsja
szpiku; nieskuteczna hematopoeza (dyserytropoeza, dysgranulopoeza;
dysmegakariopoeza); sktonnos¢ do transformacji w ostrg biataczke szpikowa (AML);
migdzynarodowy system prognostyczny dla MDS (ang. International Prognostic
Scoring system — IPSS); typy aberracji chromosomowych o znaczeniu rokowniczym;
aberracje klonalne; aberracje strukturalne a geny zaangazowane w regulacj¢ cyklu
komoérkowego, regulacje proliferacji i/lub roznicowania komorek hematopoetycznych
(komorek macierzystych szpiku oraz komorek progenitorowych), geny czynnikow
transkrypcyjnych, czynnikdw wzrostowych, biatek receptorowych, geny kodujace
biatka opornosci wielolekowe;j;

9.9. nowotwory mieloproliferacyjne (ang. myeloproliferative neoplasms — MPN);
klasyfikacja WHO; przewlekta biataczka szpikowa (CML) BCR/ABL(+), przewlekta
biataczka neutrofilowa (CNL), czerwienica prawdziwa (PRV), pierwotne zwtdknienie
szpiku (PMF), nadptytkowos¢ samoistna (ET), pierwotne zwtoknienie szpiku (PMF);
przewlekta biataczka eozynofilowa (CEL) (bez del 4q), przewlekta biataczka
eozynofilowa niesklasyfikowana inaczej (CEL-NOC), mastocytoza MCD), zespot
hipereozynofilowy (HES); MPN niesklasyfikowane; powolna faza przewlekia,
zaostrzenie/faza ostra — przejscie w przetom blastyczny, ostrg biataczke szpikowsg
(AML) Iub zespdt mielodysplastyczny (MDS); rdéznicowanie; chromosom Ph;
aktywujaca mutacja JAK2;

9.10. nowotwory mieloproliferacyjne z eozynofilia 1 zaburzeniami PDGFRA, PDGFRB,
FGFR1,

9.11. choroby limfoproliferacyjne; chtoniaki nieziarnicze B- i T-komoérkowe (ang. non-
Hodgkin lymphoma — NHL); przewlekta biataczka limfatyczna (CLL); wplyw
ekspresji mikroRNA; gen BCL2, zahamowanie apoptozy; geny TP53, ATM; szpiczak
mnogi/plazmocytowy (MM): epidemiologia, klasyfikacja, mechanizm, cechy
I kryteria kliniczne, diagnostyczne i rokownicze; wybor metody leczenia;

9.12. hematopoeza; karcinogeneza; leukemogeneza; wrodzone zaburzenia prowadzace do
nowotworow  ukladu  krwiotwoérczego; uwarunkowania chromosomowe
1 monogenowe; dziedziczne mutacje gendw nadzorujacych punkty kontrolne G1/S,
G2/M (,,gatekeepers”, np. RB1); dziedziczne mutacje genow strzegacych stabilnosci
genomu (,,caretakers”, np. TP53, BRCA1/2); mutacje BRCAL1/2, NOD2, CHEK2,
CDKN2A(p16), TP53, NF1 itp.; mutacje gendéw specyficznie zaangazowanych
w prawidtowa hematopoeze; AML1 (CBFA), TNFA, IL10, MLL (myeloid-lymphoid
leukemia gene; znaczenie gendéw homeoboksowych HOX), JAK2 (historyczne
znaczenie mutacji V617F);

9.13. zespot Downa a biataczka; przemijajacy zespol mieloproliferacyjny (ang. transient
myeloprolferative  disorder — TMD); podatnos¢ na ostrag biataczke
megakarioblastyczng (AMKL), nabyte mutacje GATA-1 (+CBF); dodatkowe kopie
genow AML1, ERG; podatno$¢ na ostrg biataczke limfoblastyczng (ALL), nabyte
mutacje JAK2; mechanizmy mniejsza podatno$¢ na guzy lite; wicksza wrazliwo$¢ na
cytostatyki;
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9.14. zespoty tamliwosci chromosomow: anemia Fanconiego (FA); ryzyko MDS, AML;
geny FANCA-FANCN; interakcje z BRCAL, RAD51; aberracje chromosomowe; test
mitomycynowy; zespot Nijmegen (NBS); zmiennos¢ ekspresji; ryzyko ALL, NHL;
ztamania, peknigcia chromosomow, t(7;14), inv(7); gen NBS1; mutacja 657del5;
ataksja-teleangiektazja (ATM); ryzyko biataczek limfoblastycznych; mutacja ATM
(,.gatekeeper”); t(7;14); zespot Wernera; ryzyko NHL, mutacja WRN; naprawa
dwuniciowych peknie¢ DNA; przedwczesne starzenie si¢; zespot Wiscotta-Aldricha;
ryzyko NHL; gen WASP; anemia Blackfana-Diamonda; dziedzicznie AD; ryzyko
AML, osteosarcoma; dysfunkcja rybosomoéw; Thrombocytopenia/absent radius
(TAR).

10. Podstawy molekularne chor6b ukladu wewnetrznego:

10.1. wybrane nefropatie jednogenowe; jednogenowe postacie nadci$nienia tgtniczego,
jednogenowe choroby kigbuszkéw nerkowych;

10.2. wielotorbielowato$¢ nerek — cechy Kliniczne, diagnostyka, badania molekulane,
poradnictwo genetyczne;

10.3. molekularne podstawy dziatania hormondéw i ich receptoréw; hormony
podwzgorzowe i przysadkowe; ich dzialanie; defekty genow dla poszczegolnych
hormondw i ich receptorow;

10.4. pierwotne 1 wtorne niedoczynno$ci obwodowych gruczoléw wydzielania
dokrewnego;

10.5. wrodzona niedoczynno$¢ tarczycy; badania przesiewowe; wrodzone defekty biatek
wiazacych hormony tarczycy; zespoly opornosci na hormony tarczycy; genetyczne
uwarunkowania autoimmunologicznych chorob tarczycy;

10.6. steroidogeneza; mechanizm dziatania hormonéw steroidowych; zasadnicze
genetycznie uwarunkowane defekty steroidogenezy i zwigzane z tym zmiany szlakow
metabolicznych; niedobory enzymatyczne;

10.7. choroby dziedziczne prowadzace do niedoczynnosci kory nadnerczy; genetycznie
uwarunkowane choroby prowadzace do nadczynno$ci kory nadnerczy; wrodzony
przerost (formalnie: rozrost) kory nadnerczy; skutki kliniczne, uwarunkowania
molekularne, diagnostyka przedurodzeniowa i postnatalna; mozliwos$ci terapeutyczne;
wrodzone zespoty nadmiaru mineralokortykosteroidow;

10.8. guzy chromochtonne; nerwiakowtdokniakowatos¢ typu 1;

10.9. dziedziczne zespoly wiclogruczotowe 1 dziedziczne zespoly nowotworowe
z objawami ze strony gruczolow wydzielania wewnetrznego — MEN1 i MENZ;
podioze molekularne, obraz kliniczny;

10.10. molekularne  podstawy hematopoezy; fizjologia krwiotworczych — komorek
macierzystych; wykorzystanie terapeutyczne komorek macierzystych;

10.11. uwarunkowane monogenowo choroby uktadu sercowo-naczyniowego (kardiomiopatia
przerostowa, kardiomiopatia rozstrzeniowa, zaburzenia rytmu serca);

10.12. choroby uktadu sercowo-naczyniowego uwarunkowane  wieloczynnikowo;
uwarunkowania  genetyczne powiklan  sercowo-naczyniowych u  chorych
z przewlektymi chorobami nerek.

11. Genetyka choréb innych narzadow i ukladow:
11.1. choroby serca 1 wukladu krazenia: uwarunkowania genetyczne miazdzycy,

nadci$nienia, kardiomiopatii, zespotow ,,dtugiego QT”, wady serca jako sktadowa
choréb jednogenowych;
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11.2.

11.3.

11.4.

11.5.

11.6.

11.7.

choroby nerek: torbieclowato$¢ nerki, defekty transportu kanalikowego, patologie
nerek jako sktadowa zespotow jednogenowych;

przewdd pokarmowy: mukowiscydoza, hemochromatoza, genetyczne uwarunkowania
w zaburzeniach wchtaniania i choroba trzewnej;

choroby skory: dysplazje ektodermalne, ichtiozy, keratodermie i hiperkeratozy,
fakomatozy;

genetyka w okulistyce: wrodzone zaémy, wrodzone zaniki nerwu wzrokowego,
retinopatie, dystrofie i degeneracje plamkowe, wybrane zmiany oczne (ptoza,
astygmatyzm, mikroftalmia, coloboma, ectropion, guzki Lisha itp.) jako zmiany
diagnostyczne w chorobach jednogenowych i zespotach wad;

genetycznie uwarunkowane zaburzenia biosyntezy hormonéw, defekty receptorow
hormonalnych;

hemofilie; inne genetycznie uwarunkowane skazy ptytkowe, naczyniowe i 0S0CZOwe.

12. Immunogenetyka. Wrodzone niedobory odpornosci:

12.1.

12.2.

12.3.

12.4.

12.5.

12.6.
12.7.

elementy i funkcje uktadu odporno$ciowego; narzady limfoidalne, naczynia chtonne,
komorki uczestniczace w reakcjach immunologicznych, przeciwciala, cytokiny itp.;
wrodzony i adaptacyjny uktad odpornosciowy; sktadniki uktadu odporno$ciowego;
funkcje limfocytow;

interakcja migdzy fagocytami i limfocytami; komorki linii  fagocytéw
jednojadrzastych; diagnostyka niedoboréw immunologicznych; znacznie kliniczne
i diagnostyczne cytometrii przeptywowej; immunofenotypowanie limfocytow;
badania czynnos$ciowe komoérek ukladu odpornosciowego; test proliferacji
limfocytow; analiza fagocytozy w cytometrze przeplywowym; badania fenotypu
neutrofildéw 1 monocytow; analizy wybuchu tlenowego; badanie apoptozy komorek;
fenotypowanie w diagnostyce biataczek i1 chloniakow nieziarniczych; zastosowanie
w transplantologii hematologicznej, w tym w terapii genowej;

metody oznaczania i analizy antygenéow HLA; powigzania okreslonych antygenow
HLA z ryzykiem wystagpienia wybranych chordb (celiakia, choroba Gravesa-
Basedova, cukrzyca typu I, tuszczyca, mononukleoza zakazna, narkolepsia,
reumatoidalne zapalenie stawow, stwardnienie rozsiane, choroba Bechterewa);
typowanie antygenu HLA-b27 w zesztywniajacym zapaleniu stawow krggostupa
(Ankylosing spondylitis);

serologia; metody oznaczania przeciwcial; testy immunoenzymatyczne; testy
aglutynacyjne; oznaczanie grup krwi; konflikt serologiczny; testy precypitacyjne
i immunodyfuzji; metody immunoelektroforetyczne; testy immunofluorescencyjne;
zastosowania kliniczne;

odpowiedz immunologiczna; okres adaptacyjny (rozwdj embrionalny); okres
neutralny; okres dojrzalosci uktadu immunologicznego; antygen (determinanta
antygenowa; epitop) a immunoglobulina; immunogenno$¢ 1 antygenowos$¢ antygenu;
uniwersalny schemat budowy immunoglobulin; rekombinacja somatyczna genow
immunoglobulinowych; zdolno$¢ do wytworzenia wielu rodzajow przeciwciat;
odpowiedz humoralna i komorkowa;

szczepionki, surowice odpornosciowe, antybiotyki;

standardy diagnostyczne i terapeutyczne w niedoborach odpornosci; Polska Grupa
Robocza ds. Pierwotnych Niedoborow Odpornosci; Europejskie Towarzystwo
Niedoborow Odpornosci; inne towarzystwa pierwotnych niedoboréw odpornosci;
organizacje pacjentow z pierwotnymi niedoborami odpornosci; bazy danych
dotyczace pierwotnych niedoboréw odpornosci;
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12.8. zespoty kliniczne zwigzane z niedoborami odpornosci; miejsce powstawania
wybranych zespotéw niedoboru odpornosci; pierwotne niedobory limfocytow B
(agammaglobulinemia sprzezona z chromosomem X; niedobor IgA; niedobor
podklas 1gG; pospolity zmienny niedobdor odpornosci [CVID]; przejsciowa
hipogammaglobulinemia niemowlat); pierwotne niedobory limfocytow T (ciezki
ztozony niedobor immunologiczny; niedobor deaminazy adenozyny; niedobor
fosforylazy nukleozydow purynowych; zespdt DiGeorge’a; dziedziczna ataksja
teleangiektazja; zespot Wiskotta-Aldricha [WAS; czema-thrombocytopenia-
immunodeficiency syndrome; immunodeficiency 2; IMD2]);

12.9. niedobory odpornos$ci sprzezone z chromosomem X; przewlekta choroba
ziarniniakowa (CGD), WAS; SCID sprzgzony 2z chromosomem X
agammaglobulinemia (X-LA); niedobor odpornosci z hiper-IgM (HIGM; XHIM);

12.10. cigzkie ztozone niedobory odpornosci (ang. severe combined immunodeficiency
disease — SCID); SCID zalezny od niedoboru deaminazy adenozynowej (ADA-
SCID); cigzki ztozony niedobdr odpornosci ze zmniejszong liczbg limfocytéw T 1 B
oraz prawidlowa liczbg komoérek NK: T(-) B(-) NK(+); zespét Omenna; niedobor
ekspresji antygenow MHC klasy II; przewlekla choroba ziarniniakowa dziedziczona
AR;

12.11. zesp6t niedoboru odpornosci, niestabilnos$ci centrometréw i1 anomalii twarzy (ang.
Immunodeficiency-centromeric instability-facial anomalies syndrome — ICF);

12.12.dziedziczne niedobory ludzkiego dopelniacza; obrzgk naczynioruchowy; objawy
kliniczne; niedobory odpornosci w zespotach niestabilnosci chromosomowych;
zespot DiGeorge’a/VCF;

12.13. alergia, atopia, uwarunkowania genetyczne; alergeny; komorki tuczne (mastocyty);
mediatory preformowane obecne w ziarnisto$ciach uwalniane natychmiast po
stymulacji komorek (histamina, tryptaza, chymaza); mediatory syntetyzowane przez
komorke po stymulacji (leukotrieny, prostaglandyny, rodniki ponadtlenkowe);
cytokiny uwalniane w ciggu kilku-, kilkunastu godzin po stymulacji; bazofile;
diagnostyka w przypadkach choréb alergicznych; dziedziczno$¢ astmy; typy
odpowiedzi immunologicznej zalezne od Thl iTh2; geny HLA a astma; odpowiedz
na czynniki infekcyjne; szlak sygnatowy aktywowany przez LPS; receptory CD14
i TL4; gen ADRB2; predyspozycje genetyczne do astmy aspirynowej; astma cigzka;
gen ADAMS33; odmienny rozwdj uktadu immunologicznego u dzieci z astma
I alergia; okres zycia ptodowego, okres noworodkowy; czynniki $rodowiskowe
dziatajace in utero wptywajace na ujawnienie si¢ fenotypu atopowego; inne czynniki
wplywajace na ekspresje genéw zwigzanych z alergia/astma;

12.14. autoimmunizacja i choroby autoimmunizacyjne narzagdowo swoiste i ukladowe;
zaburzenia tolerancji immunologicznej, predyspozycja genetyczna, wplyw
czynnikéw  §rodowiskowych (leki, dym papierosowy, infekcje); podtoze
wielogenowe, zwigzek z polimorfizmami, choroby monogenowe; nadwrazliwo$¢
a autoagresja; choroby z autoagresji, podziat (pecherzyca, miastenia, anemia
ztosliwa, choroba Gravesa-Basedowa, toczen, guzkowe zapalenie tetnic, cukrzyca
typu I, reumatiodalne zapalnie stawoéw — RZS, SM); autoimmunologiczny zespot
niedoczynnosci wielogruczotowej typu | (APECED; cechy Kliniczne; gen AIRE);
zespot IPEX (gen FOXP3); znaczenie genow PTPN22, CTLA4, PDCD-1
W patogenezie chorob autoimmunizacyjnych; cytrulinacja w RZS;

12.15. immunologia transplantacyjna; gltéwny kompleks zgodnosci tkankowej (MHC),
antygeny zgodnos$ci tkankowej (antygeny transplantacyjne klasy I-III; zespot HLA,
sktadniki kompleksu dopetniacza); polimorfizm HLA, kodominujacy model
ekspresji; niezrbwnowazenie sprzezen zwigzane z MHC; klasyfikacja przeszczepow;
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przeszczep: autologiczny  (autoprzeszczep), syngeniczny  (izoprzeszczep),
allogeniczny  (alloprzeszczep);  ksenogeniczny  (ksenoprzeszczep);  miejsce
transplantacji; przeszczep: ortotropowy, heterotropowy; odrzucanie przeszczepow:
nadostre, ostre, przewlekte; reakcja przeszczep przeciw biorcy; immunosupresory:
fizyczne, chemiczne, biologiczne.

13. Elementy farmakogenetyki i farmokogenomiki:

13.1. zr6znicowana odpowiedz organizmu na czynniki pochodzenia zewngtrznego;,

13.2. indywidualny  metabolizm lekow; skuteczno$¢ leczenia; zakres — stezen
terapeutycznych; wspolczynnik terapeutyczny leku; dzialania niepozadane; enzymy
metabolizujagce leki; transportery lekéw; docelowe miejsca dziatania lekow;
polimorfizm genetyczny enzymow metabolizujacych leki:

13.2.1. grupa genow CYP2C; cytochrom P450 2C9; (gen CYP2C9) — wplyw na
metabolizm lekow hipoglikemicznych, antagonistow receptora angiotensyny II,
lekéw przeciwzakrzepowych (w tym warfaryny), niesteroidowych lekow
przeciwzapalnych, lekow przeciwpadaczkowych;

13.2.2. cytochrom P450 2C19 (gen CYP2C19) — wplyw na metabolizm i skutecznos¢
dziatania inhibitorow pompy protonowej oraz lekow przeciwdepresyjnych;

13.2.3. cytochrom P450 2D6 (gen CYP2D6) — metabolizm do 30% lekéw; indywidualna
wrazliwo$¢ na leki B-adrenolityczne, antyarytmiczne, przeciwdepresyjne,
kodeing, tamoksyfen;

13.2.4. uktad enzymatyczny cytochromu P450 3A (w tym gen CYP3A5) — metabolizm do
50% stosowanych lekéw, w tym blokeréw kanatéw wapniowych, inhibitorow
proteaz, statyn, benzodiazepin, lekow antyarytmicznych;

13.2.5. znaczenie DPYD w metabolizmie lekow przeciwnowotworowych; UCT1Al —
metabolizm irinotekanu; wptyw aktywno$s¢ TPMT na leczenie biataczek;
znaczenie takze w transplantologii; polimorfizm transferaza glutationu
a cytotoksyczno$¢ lekow, indywidualna wrazliwo$¢ na leczenie 1 podatno$¢ na
transformacj¢ nowotworowa;

13.3. polimorfizm genetyczny transporterow lekow; glikoproteina P; transporter
zredukowanych folianow; inne transportery (OATP, BCRP);

13.4. polimorfizm enzyméw 1 biatek bioracych udzial w mechanizmie dzialania lekow;
proliferacja komorek; znaczenie reduktazy metylenotetrahydrofolianowe; (MTHFR);
dziatanie metotreksatu; polimorfizm MTHFR; polimorfizm VNTR genu TYMS;
polimorfizm receptorow Pi1. 1 Pp-adrenergicznych; receptor serotoninowy 5-HTj
a skuteczno$¢ lekow przeciwwymiotnych; a-Adducyna (ADD1) a leczenie tiazydami;
ACE 1 inhibitory angiotensyny;, kanaly potasowe i sodowe w leczeniu LQT;
polimorfizm receptora glikokortykosteroidowego;

13.5. programy lekowe w leczeniu choréb nowotworowych: mutacje w kodonach 12 oraz
13 genu KRAS (K-RAS) w leczeniu raka jelita grubego; mutacje w eksonach 19
(aktywujace) lub 21 (punktowe) genu EGFR w leczeniu w przypadkach raka
niedrobnokomorkowego phuca; analiza pod katem nadekspresji receptora HER2 lub
amplifikacji genu HER2 przy pomocy technik immunohistochemicznych lub
fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ (FISH) w przypadkach kwalifikacji do leczenia
raka piersi; kwalifikacja do leczenia imatinibem przewlektej biataczki szpikowej
a obecnos¢ genu fuzyjnego BCR-ABL; badania cytogenetyczne szpiku lub krwi
obwodowej w monitorowaniu leczenia CML;

13.6. choroby monogenowe ze zmieniong odpowiedzig na lek: porfirie, fawizm, ztosliwa
hipertermia, sferocytoza.
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V. Wymagane umiejetnosci praktyczne

Oczekuje sie, ze lekarz po ukonczeniu specjalizacji bedzie posiadal przedstawione nizej
umiejetnosci praktyczne:

1.

2.

How

10.

11.

12.

13.

14.

15.

umiejetnos¢ konstrukcji i analiz rodowodow, znajomos¢ zasad i sposobow uzyskiwania
informacji koniecznych do ustalenia rozpoznania;

umiej¢tnos¢ planowania i koordynowania badan diagnostycznych z uwzglednieniem
wynikow analizy rodowodu oraz konsultacji specjalistow roznych dziedzin;

umiejetnos¢ oceny cech dysmorficznych i znajomo$¢ pozostatych zasad oceny fenotypu;
umiejetnos¢ dokumentowania danych klinicznych, w tym dokumentowania cech
fenotypu na no$nikach trwatych (pomiar, fotografia, zapis elektroniczny);

umiejetnos¢ ustalenia wskazan, oceny 1 interpretacji wynikow badan diagnostycznych
ze szczegolnym  uwzglednieniem badan  cytogenetycznych,  molekularnych,
enzymatycznych i innych badan dodatkowych;

umiejetnos¢ ustalenia wskazan do przeprowadzenia badan i konsultacji z zakresu innych
specjalnosci lekarskich, umiejetnos¢ zastosowania pozyskanych ta droga danych do
rozpoznawania, prognozowania i oceny ryzyka chorob genetycznych;

umiejetnos¢ prowadzenia rozmowy z rodzing z uwzglednieniem psychologicznych
i spotecznych barier oraz innych uwarunkowan tego typu rozméw oraz zasad
poradnictwa genetycznego w formie nienaktaniajacej (niedyrektywnej);

umiejetnos¢ rozpoznawania czestych chordob 1 zespotdow zaburzen o podiozu
genetycznym oraz réznicowania najczgstszych przyczyn innych zaburzen izolowanych
i uktadowych (w tym wad rozwojowych) 0 podtozu wieloczynnikowym; znajomosé¢
zasad rozpoznawania chorob rzadkich i ultrarzadkich o podtozu genetycznym;
umiejetnos¢ okreslenia 1 interpretacji ryzyka genetycznego w kontekScie ustalonego
rozpoznania oraz wynikow analizy rodowodu;

umiejetnos¢  postugiwania si¢ komputerowymi bazami danych oraz programami
stuzacymi do oceny wielkosci ryzyka,;

umiejetnos¢ sformutowania i przekazania w sposob zrozumiaty (ustny i pisemny) porady
genetycznej opartej o oceng i rozpoznanie ryzyka, znajomos¢ charakteru choroby i inne
konieczne uwarunkowania, dotyczacej zwlaszcza charakterystyki choroby, wynikajacych
z niej mozliwosci 1 ograniczen leczenia i rehabilitacji, opcji prokreacyjnych i Zyciowych,
postepowania profilaktyczno-diagnostycznego u potencjalnie obcigzonych czlonkéw
rodziny;

umiejetnos¢ wdrozenia i/lub nadzoru merytorycznego dla dalszej perspektywicznej
opieki nad obcigzong rodzing w zakresie wynikajagcym z genetycznego charakteru
choroby;

umiejetnos¢ prowadzenia dokumentacji poradni genetycznej zgodnie z zasadami Sztuki
1 obowigzujacym prawem,

umiejetnos¢ interpretacji wynikow badan przesiewowych dla potrzeb: poradnictwa
genetycznego, identyfikacji nosicielstwa okreSlonych mutacji genowych, oceny
predyspozycji genetycznych w kontekscie poradnictwa, profilaktyki, polityki zdrowotnej
oraz ubezpieczen;

umiejetnos¢ interpretacji zapisow prawa dotyczacych diagnostyki chordéb genetycznych
I poradnictwa genetycznego; znajomos$¢ przepisOw prawa i rozwigzan spolecznych
wptywajacych na jako$¢ zycia chorych obcigzonych chorobami genetycznymi i ich
rodzin.
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VI. FORMY | METODY KSZTALCENIA
A. Kursy specjalizacyjne

Uwaga: Lekarz uzyska zaliczenie tylko tych kursow, ktore zostaty wpisane na prowadzong
przez CMKRP liste kursow specjalizacyjnych, publikowang corocznie na stronie internetowe;
CMKP: www.cmkp.edu.pl.

Czas trwania kurséw jest okre§lony w dniach i godzinach dydaktycznych, przy czym
1 godzina dydaktyczna = 45 minut. L.aczny czas trwania poszczegolnych zaje¢ dydaktycznych
w trakcie jednego dnia kursu nie moze przekracza¢ 8 godzin dydaktycznych.

Wybrane kursy specjalizacyjne mogg by¢ realizowane w formie e-learningowe;j.

1. Kurs wprowadzajacy: ,,Wprowadzenie do genetyki klinicznej”

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie I11. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 5 dni 40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

2. Kurs: ,,Diagnostyka prenatalna wad rozwojowych i choréb o podtozu
genetycznym”

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie I11. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

3. Kurs: ,,Wrodzone wady metabolizmu”

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie I11. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

4. Kurs: ,,Neurogenetyka i genetycznie uwarunkowane choroby narzadow
zmyslow”

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie Il1l. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

5. Kurs: ,,Onkogenetyka — nowotwory dziedziczne”

Zakres wiedzy:
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Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie I11. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

6. Kurs: ,,Onkogenetyka — bialaczki i guzy lite”

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie 111. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

7. Kurs: ,,Genetyczne uwarunkowania wybranych zaburzen i chorob ukladu
dokrewnego”.

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie 111. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

8. Kurs: ,,Problemy psychologiczne i rehabilitacja w przypadkach choréb
uwarunkowanych genetycznie”

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie 111. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

9. Kurs: ,,Wady wrodzone izolowane i ukladowe”

Zakres wiedzy:

Zakres wiedzy przedstawiony w punkcie 111. Wymagana wiedza.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie sprawdzianu
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzanego przez kierownika kursu.

10. Kurs: ,,Ratownictwo medyczne”

Cel kursu:
Oczekuje si¢, ze lekarz po ukonczeniu kursu wykaze si¢ znajomoscig zaawansowanych
technik resuscytacji krazeniowo-oddechowej oraz ratunkowego leczenia urazow.
Zakres wiedzy:
Dzien 1. Wprowadzenie do medycyny ratunkowej, mechanizmy powstawania bolu oraz
metody kontroli bélu przewleklego:

1) historia rozwoju medycyny ratunkowej;

2) zalozenia organizacyjne i zadania medycyny ratunkowej we wspotczesnych

systemach ochrony zdrowia. Podstawy prawne w Polsce;
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3)
4)
5)

6)
7)

8)
9)

struktura, organizacja i funkcjonowanie szpitalnego oddziatu ratunkowego;
epidemiologia naglych zagrozen zdrowia i Zycia;

monitorowanie funkcji zyciowych i ocena kliniczna pacjenta w szpitalnym oddziale
ratunkowym;

$rodszpitalna segregacja medyczna — triage $rodszpitalny, dokumentacja medyczna,
ruch chorych w SOR;

definicja i patomechanizm boélu przewlekiego;

klasyfikacja bolu;

ocena kliniczna chorego z bolem;

10) ocena nasilenia bolu (ilosciowa) — skale bolowe;
11) charakterystyka bolu (ocena jako$ciowa) — kwestionariusze i inne narzedzia oceny

jako$ciowej;

12) ocena skutecznosci leczenia bolu przewlektego;
13) ocena kliniczna chorego z bolem przewlektym;
14) farmakoterapia bolu;
15) niefarmakologiczne metody kontroli bolu;
16) skutki niewtasciwej kontroli bolu.
Dzien II. Zaawansowana resuscytacja krazeniowo-oddechowa:

1)
2)

3)

4)
5)
6)

epidemiologia, klinika i diagnostyka naglego zatrzymania krazenia;

podstawy zaawansowanej resuscytacji oddechowej u dorostych: ratunkowa drozno$¢
drog oddechowych, techniki prowadzenia oddechu zastgpczego, monitorowanie
jakosci 1 skuteczno$ci wentylacji zastgpcze;j;

podstawy  zaawansowanej resuscytacji  krazenia u  dorostych:  techniki
bezprzyrzadowego wspomagania krazenia, technologie krazenia zastepczego,
monitorowanie jakosci i skutecznosci krazenia zastgpczego;

elektroterapia w naglym zatrzymaniu krazenia 1 w stanach zagrazajacych NZK;
ratunkowe dostgpy donaczyniowe;

farmakoterapia naglego zatrzymania krazenia.

Dzien I11. Zaawansowana resuscytacja krazeniowo-oddechowa (cd.):

1)

2)

3)

4)

5)

6)

epidemiologia 1 klinika naglych zatrzyman krazenia u dzieci, odrebnosci
anatomiczno-fizjologicznych wieku dziecigcego;

specyfika zaawansowane] resuscytacji krazeniowo-oddechowej noworodkow,
niemowlat 1 dzieci: drozno$¢ drog oddechowych, wentylacja zastgpcza, wspomaganie
krazenia, farmako- 1 ptynoterapia;

wspolczesne zalecenia i algorytmy prowadzenia resuscytacji krazeniowo-oddechowej:
zespot resuscytacyjny — jego zadania i monitorowanie skutecznosci;

resuscytacja  krgzeniowo-oddechowa w  sytuacjach  szczegdlnych:  wstrzas
anafilaktyczny, wstrzas kardiogenny, wstrzas septyczny, resuscytacja cig¢zarnych,
podtopienie, hipotermia, porazenie pragdem/piorunem, ostry zespdt wiencowy, udar
mozgowy;

etyczne i prawne aspekty resuscytacji krgzeniowo-mozgowej, DNR, stwierdzenie
zgonu, $mier¢ mozgu,

wprowadzenie do intensywnej terapii poresuscytacyjnej: wentylacja zastepcza,
protekcja centralnego ukladu nerwowego, hipotermia terapeutyczna, terapia
nerkozastepcza, tlenoterapia hiperbaryczna.

Dzien IV. Ratunkowe leczenie urazow:

1)
2)

epidemiologia okotourazowych mnogich, cigzkich obrazen ciala;
zadania ratownictwa medycznego 1 medycyny ratunkowej w postepowaniu
okotourazowym: centra urazowe w Polsce — legislacja, finansowanie;
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3) wstepna ocena poszkodowanych i postgpowanie ratunkowe w mnogich obrazeniach
okotourazowych w okresie przedszpitalnym: ocena kinetyki urazu, raport
przedszpitalny, przekaz telemedyczny, transport chorego 2z obrazeniami
okotourazowymi;

4) ocena wtérna pacjenta z mnogimi obrazeniami w szpitalnym oddziale ratunkowym:
resuscytacja okotourazowa, triage $rodszpitalny, diagnostyka przytozkowa, skale
cigzko$ci urazow;

5) Trauma team: organizacja, zadania w leczeniu wstgpnym obrazen, ocena
skutecznosci;

6) krwotoki, okolourazowa resuscytacja ptynowa;

7) wybrane procedury leczenia okotourazowego: droznos¢ drég oddechowych,
torakotomia ratunkowa, drenaz optucnowy, damage control.

Dzien V. Ratunkowe leczenie urazow (cd.):

1) specyfika urazow i postgpowania okotourazowego u dzieci;

2) wybrane sytuacje leczenia okolourazowego: urazy u cig¢zarnych, obrazenia u oséb
w wieku podesztym, urazy glowy i rdzenia kregowego, urazy twarzoczaszki, urazy
narzadu wzroku;

3) wybrane sytuacje leczenia okotourazowego (cd.): urazy Kklatki piersiowej, urazy
konczyn, urazy jamy brzusznej i miednicy malej, urazy oparzeniowe, urazy
postrzatowe;

4) zdarzenia masowe i katastrofy, triage przedszpitalny.

Czas trwania kursu: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz sprawdzian testowy
i sprawdzian praktyczny z wiedzy objetej programem Kkursu, przeprowadzane przez
kierownika kursu.

11. Kurs: ,,Zdrowie publiczne”

Cze$¢ I: Zdrowie publiczne
Zakres wiedzy:
1. Wprowadzenie do zagadnien zdrowia publicznego:

1) ochrona zdrowia a zdrowie publiczne, geneza, przedmiot zdrowia publicznego jako
dyscypliny naukowe;j i dziatalno$ci praktyczne;j;

2) wielosektorowos¢ i multidyscyplinarno$¢ ochrony zdrowia, prozdrowotna polityka
publiczna w krajach wysokorozwinigtych;

3) aktualne problemy zdrowia publicznego w Polsce i UE.

2. Organizacja i ekonomika zdrowia:

1) systemy ochrony zdrowia na §wiecie — podstawowe modele organizacji
i finansowania, transformacje systemow — ich przyczyny, kierunki i cele zmian;

2) zasady organizacji i finansowania systemu opieki zdrowotnej w Polsce;

3) instytucje zdrowia publicznego w Polsce: Panstwowa Inspekcja Sanitarna, PARPA,
KBPN, KCAIDS, zadania wtasne samorzadu terytorialnego oraz administracji
centralnej: organizacja, zadania, instrumenty dzialania;

4) wspolnotowe i migdzynarodowe regulacje prawne ochrony zdrowia;

5) podstawowe pojecia ekonomii zdrowia: popyt i podaz $wiadczen zdrowotnych,
odmiennosci rynku $wiadczen zdrowotnych od innych towaréw i ustug, asymetria
informacji 1 pelmomocnictwo, koncepcje potrzeby zdrowotnej, rownos¢
i sprawiedliwo$¢ spoleczna oraz efektywnos$¢ jako kryterium optymalnej alokacji
zasobow, koszty bezposrednie i posrednie choroby, koszty terapii i nastepstw choroby;
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6)
7)

8)

ocena technologii medycznych jako narzedzie podejmowania decyzji alokacji
publicznych $rodkéw na opieke zdrowotna;

zasady funkcjonowania systemu refundacji lekow w Polsce: cele i narz¢dzia polityki
lekowej panstwa a regulacje wspolnotowe;

wskazniki stanu zdrowia 1 funkcjonowania opieki zdrowotnej w krajach OECD.

3. Zdrowie ludnosci i jego ocena:

1)
2)
3)

4)
5)

6)
7)

pojecie zdrowia i choroby — przeglad wybranych koncepcji teoretycznych;

spoteczne i ekonomiczne determinanty zdrowia;

podstawowe pojecia epidemiologii, mierniki rozpowszechnienia zjawisk zdrowotnych
w populacji;

epidemiologia jako narzedzie zdrowia publicznego: zrddla informacji o sytuacji
zdrowotnej oraz okreslanie potrzeb zdrowotnych ludnosci;

sytuacja zdrowotna Polski na tle Europy i §wiata;

procesy demograficzne a planowanie celéw systemu ochrony zdrowia;

epidemiologia wybranych chorob zakaznych: zakazenia wewnatrzszpitalne w Polsce
I w Europie.

4. Promocja i profilaktyka zdrowotna:

1)
2)
3)
4)
5)

podstawowe definicje: profilaktyka, promocja zdrowia, edukacja zdrowotna;

geneza, kierunki dziatania 1 strategie promocji zdrowia;

rola edukacji pacjenta w systemie opieki zdrowotnej;

zasady Evidence Based Public Health;

programy zdrowotne jako narzgdzie profilaktyki i promocji zdrowia (Narodowy
Program Zdrowia, Narodowy Program Zwalczania Chorob Nowotworowych,
Narodowy Program Przeciwdziatania Chorobom Cywilizacyjnym — POL HALTH,
Narodowy Program Wyréwnywania Dostepnosci do Profilaktyki i Leczenia Chorob
Uktadu Sercowo-Naczyniowego POLKARD, Program Ograniczania Zdrowotnych
Nastepstw Palenia Tytoniu w Polsce, Narodowy Program Ochrony Zdrowia
Psychicznego, przeglad programéw samorzagdowych).

5. Bioetyka:

1)

2)

3)

4)

5)

etyczne podstawy zdrowia publicznego: prawa czlowieka a system opieki zdrowotnej,
etyczne modele systeméw opieki zdrowotnej, wolno$¢ indywidualna i jej granice
w obszarze polityki zdrowotnej, solidaryzm spoleczny, sprawiedliwos¢ w dostegpie
do $wiadczen zdrowotnych, réwny dostep do §wiadczen zdrowotnych;

kluczowe wartosci zdrowia publicznego: warto$¢ zdrowia, warto$¢ autonomii
pacjenta,  prywatno$§¢, zdrowie  populacji, odpowiedzialnos¢  obywatela
a odpowiedzialno$¢ wtadz publicznych za jego zdrowie;

wybrane dylematy etyczne zdrowia publicznego: réwnos¢ dostepu do $wiadczen
a efektywnos$¢ systemu opieki zdrowotnej, wysoka jako$¢ §wiadczen a efektywnos¢
systemu opieki zdrowotnej, wszechstronno$¢ a réwnos¢ w dostgpie do $wiadczen,
pluralizm $wiatopogladowy a dziatania wladz publicznych w obszarze zdrowia
publicznego, wyrownywanie nierownosci zdrowotnych, refundacja kosztéw leczenia
1 lekow, finansowanie procedur o wysokiej kosztochtonnos$ci, finansowanie leczenia
choréb rzadkich;

rola lekarza w zdrowiu publicznym: lekarskie standardy etyczne i ich zwigzek
ze zdrowiem publicznym, lekarz w promocji i profilaktyce zdrowotnej, konflikty
interesOw pracownikow ochrony zdrowia;

zagadnienia zdrowia publicznego w wybranych regulacjach bioetycznych: regulacje
etyczne samorzadoéw zawodow medycznych, Europejska Konwencja Bioetyczna.

Czas trwania czesci I: 5 dni (40 godzin dydaktycznych).
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Czes¢ I1: Orzecznictwo lekarskie
Zakres wiedzy:
1) system zabezpieczenia spotecznego choroby i jej nastepstw w Polsce;
2) rodzaje §wiadczen z zabezpieczenia spotecznego oraz warunki ich nabywania;
3) ogolne zasady i tryb przyznawania Swiadczen dla ubezpieczonych i ich rodzin;
4) rola i zadania lekarzy leczacych w procesie ubiegania si¢ przez pacjenta o przyznanie
swiadczen z zabezpieczenia spotecznego;
5) rola orzecznictwa lekarskiego w zabezpieczeniu spolecznym,;
6) zasady i tryb orzekania lekarskiego o:

a)
b)

c)

d)
e)
f)
9)
h)
i)
j)
K)
)

czasowej niezdolnos$ci do pracy,

potrzebie rehabilitacji leczniczej w ramach prewencji rentowej,

okoliczno$ciach uzasadniajagcych przyznanie uprawnien do $wiadczenia
rehabilitacyjnego lub przedtuzonego okresu zasitkowego,

celowosci przekwalifikowania zawodowego,

prawie do renty socjalnej,

niezdolnosci do pracy zarobkowej i jej stopniach,

catkowitej niezdolnosci do pracy w gospodarstwie rolnym,

inwalidztwie funkcjonariuszy i zolnierzy zawodowych,

niezdolnos$ci do samodzielnej egzystencji,

okresie trwania: niezdolnosci do pracy, niezdolnosci do pracy w gospodarstwie
rolnym, niezdolnosci do samodzielnej egzystencii,

niepetnosprawnosci dzieci i dorostych,

procentowym uszczerbku na zdrowiu;

7) opiniodawstwo sgdowo-lekarskie;
8) Miedzynarodowa Klasyfikacja Funkcjonowania, Niepetnosprawnosci i Zdrowia (ICF);
9) orzecznictwo lekarskie w ubezpieczeniach komercyjnych;
10) rola kompleksowej rehabilitacji w prewencji rentowe;j.
Czas trwania czesci 11: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).
Czas trwania kursu ogoltem — czegsé Ii czesé I1: 8 dni (64 godziny dydaktyczne).
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzane przez kierownika kursu.

12. Kurs: ,,Prawo medyczne”

Cel kursu:

Oczekuje si¢, ze lekarz po ukonczeniu kursu wykaze si¢ znajomosciag podstawowych
przepisOow prawa w zakresie wykonywania zawodow lekarza i1 lekarza dentysty oraz
odpowiedzialno$ci w zawodach lekarza i lekarza dentysty.
Zakres wiedzy:
1) zasady sprawowania opieki zdrowotnej w $wietle Konstytucji Rzeczypospolitej
Polskiej;
2) zasady wykonywania dziatalnosci lecznicze;j:

a)

Swiadczenia zdrowotne,

b) podmioty lecznicze — rejestracja, zasady dziatania, szpitale kliniczne, nadzor,

c)

dziatalno$¢ lecznicza lekarza, lekarza dentysty w formie praktyki zawodowe;,

d) nadzor specjalistyczny i kontrole;
3) zasady wykonywania zawodu lekarza:
a) definicja zawodu lekarza,
b) prawo wykonywania zawodu,
C) uprawnienia i obowigzki zawodowe lekarza,
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d) kwalifikacje zawodowe,
e) eksperyment medyczny,
f) zasady prowadzenia badan klinicznych,
g) dokumentacja medyczna,
h) prawa pacjenta a powinnos$ci lekarza (pojecie $wiadomej zgody, prawo do odmowy
udzielenia §wiadczenia),
i) stwierdzenie zgonu i ustalenie przyczyn zgonu;
4) zasady powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego:
a) prawa i obowigzki osoby ubezpieczonej i lekarza ubezpieczenia zdrowotnego,
b) organizacja udzielania i zakres §wiadczen z tytutu ubezpieczenia zdrowotnego,
¢) dokumentacja zwigzana z udzielaniem $wiadczen z tytulu ubezpieczenia;
5) zasady wypisywania recept na leki oraz zlecen na wyroby medyczne;
6) zasady dzialania samorzadu lekarskiego:
a) zadania izb lekarskich,
b) prawa i obowigzki cztonkéw samorzadu lekarskiego,
) odpowiedzialno$¢ zawodowa lekarzy — postgpowanie wyjasniajace przed
rzecznikiem odpowiedzialno$ci zawodowej, postgpowanie przed sagdem lekarskim;
7) uregulowania szczeg6lne dotyczace postepowania lekarza w innych ustawach, w tym
w szczegblnosci:
a) sztucznej prokreacji,
b) przeszczepiania narzadow i tkanek,
C) przerywania ciazy,
d) zabiegow estetycznych,
e) leczenia paliatywnego i stanéw terminalnych,
f) chordb psychicznych,
g) niektorych choréb zakaznych,
h) przeciwdziatania i leczenia uzaleznien,
1) badan klinicznych;
8) odpowiedzialno$¢ prawna lekarza — karna, cywilna:
a) odpowiedzialno$¢ karna (nieudzielanie pomocy, dziatanie bez zgody, naruszenie
tajemnicy lekarskiej),
b) odpowiedzialno$¢ cywilna (ubezpieczenie od odpowiedzialnosci cywilne;j).
Czas trwania kursu: 3 dni (24 godziny dydaktyczne).
Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie kolokwium
z zakresu wiedzy objetej programem kursu, przeprowadzane przez kierownika kursu.

B - Staze kierunkowe

Lekarz jest zobowigzany do odbycia nizej wymienionych stazy. Czas trwania stazu podany
jest w tygodniach i dniach roboczych w wymiarze czasu pracy 7 godzin 35 minut dziennie.
Staz nalezy przedtuzy¢ o kazdy dzien nieobecnosci, w tym rowniez o dni ustawowo wolne
od pracy w danym roku.

1. Staz kierunkowy w poradni genetycznej — ,,Poradnictwo genetyczne oraz
diagnostyka z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej”

Zakres wiedzy teoretycznej:

Pelny zakres, wymieniony w programie specjalizacji w cze¢$ciach III, poz. 1 oraz 2.1 do 2.9,
a takze IV, poz 1 — 13.
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Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) pelny zakres okreslony w cze$ciach V i VII programu specjalizacji oraz

2) stale uczestniczenie w poradach i konsultacjach genetycznych udzielanych
w warunkach ambulatoryjnych lub dla komorek organizacyjnych lecznictwa
zamknietego z jednoczesnym poszerzaniem umiejetnosci diagnostycznych, a w tym;

3) asystowanie przy nie mniej niz 15 amniopunkcjach oraz [zakres wiedzy cz¢s$¢ 111, poz.
2.6, 2,7; cze$¢ 1V, poz. 5.13; zakres wiedzy praktycznej: cz¢s¢ VII, poz. 1.22 oraz
czes¢ VII, poz. 1.4 1 1.6] w poradni/gabinecie/jednostce wykonujacej rutynowo
amniopunkcje dla celow diagnostyki przedurodzeniowe;;

4) asystowanie przy nie mniej niz 10 biopsjach trofoblastu [zakres wiedzy teoretycznej:
czes¢ 1, poz. 2.6, 2,7; czes¢ 1V, poz. 5.13; zakres umiejetnosci praktycznych: czgsé
VII, poz. 1.22 oraz cze$¢ VII, poz. 1.4 i 1.6] w poradni/gabinecie/jednostce
wykonujacej rutynowo biopsje trofoblastu dla celow diagnostyki przedurodzeniowej;

5) asystowanie przy niej mniej niz 20 kalkulacjach ryzyka na podstawie badan USG oraz
nicinwazyjnych badan biochemicznych we krwi matki w ramach diagnostyki
przedurodzeniowej I 1 II trymestru [zakres wiedzy teoretycznej: cze$¢ III, poz. 2.6,
2,7; czgs¢ IV, poz. 5.13; zakres umiejetnosci praktycznych: czesé VII, poz. 1,201 1.21
oraz cze$¢ VII, poz. 1.3 i 1.6] w poradni/gabinecie/jednostce, wykonujacej tego typu
badania;

6) asystowanie przy niej mniej niz 20 badaniach echokardiograficznych ptodu [zakres
wiedzy teoretycznej: czgs¢ III, poz. 2.6, 2,7; czesci IV, poz. 5.13; zakres umiejetnosci
praktycznych: czes¢ VII, poz. 1,23 i 1.24) oraz cz¢$¢ VII, poz. 1.3, 1.4 i 1.6]
w poradni/gabinecie/jednostce, wykonujacej tego typu badania USG;

7) uczestnictwo w poradnictwie genetycznym w zakresie nowotworow dziedzicznych
przez okres nie krotszy niz 2 tygodnie (10 dni roboczych) [zakres wiedzy teoretyczne;j:
czes¢ Ill, poz. 2.1 — 2.5 oraz czgsci IV, poz. 8; zakres umiejetnosci praktycznych:
czes¢ VII, poz. 1.1, 1.2, 1.6, 1.8, 1.9, 1.18] w poradni specjalistycznej/jednostce
posiadajacej doswiadczenie w tym zakresie;

8) uczestnictwo w diagnostyce nowotwordw dziedzicznych prowadzonej z uzyciem
technik biologii molekularnej; zaleca si¢ okres nie krotszy niz 2 tygodnie (10 dni
roboczych) — rownolegle z poradnictwem genetycznym w tym zakresie — j.w. [zakres
wiedzy teoretycznej: czgs¢ 111, poz. 2.1 — 2.5; czgs¢ 1V, poz. 9; zakres umiejgtnosci
praktycznych: czgs¢ V; czes¢ VI, poz. 1.1, 1.6 do 1.9 1 1.13 do 1.17],
w pracowni/laboratorium/zakladzie spelniajacym warunki okreslone w p. 7h
standardéw akredytacyjnych;

9) uczestnictwo w poradnictwie klinicznym w zakresie wrodzonych wad metabolizmu
przez okres nie krétszy niz 3 tygodnie (15 dni roboczych) [zakres wiedzy teoretycznej:
czese I, poz. 2.1, 2.2, 2,5, 2.9 czg$¢ 1V, poz. 2.1 — 2.17, poz.4; zakres umiejgtnosci
praktycznych: cze¢s¢ VII, poz. 1.1, 1.6, 1.9, 1.10, 1.11, 1.19] w poradni
specjalistycznej/oddziale/klinice/jednostce  posiadajacej doswiadczenie w  tym
zakresie;

10) uczestnictwo w diagnostyce biochemicznej wrodzonych wad metabolizmu zaleca si¢
okres nie krotszy niz 3 tygodnie (15 dni roboczych) — réwnolegle z poradnictwem
klinicznym w tym zakresie — j.w. [zakres wiedzy teoretycznej: czgs¢ IV, poz.4; zakres
umiejetnosci praktycznych: czes¢ VII, poz. 1.1, 1.6, 1.9, 1.10, 1.11, 1.19],
w pracowni/laboratorium/zaktadzie spetliajagcym warunki okreslone w p. 7j
standardow akredytacyjnych;

11)uczestnictwo w  poradnictwie  genetycznym w  zakresie  neurogenetyki
z uwaglednieniem chorob migéni przez okres nie krotszy niz 2 tygodnie (10 dni
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roboczych) [zakres wiedzy teoretycznej: czgs¢ III, poz. 2.1, 2.2, 2,5, 2.9; czes¢ 1V,
poz. 7; zakres umiejetnosci praktycznych: czes¢ VII, poz. 1.1, 1.6, 1.9, 1.25];

12) uczestnictwo w diagnostyce z zakresu neurogenetyki; zaleca si¢ okres nie krotszy niz
2 tygodnie (10 dni roboczych) [zakres wiedzy teoretycznej: czes$¢ III, poz. 2.1 — 2.5;
czes¢ IV, poz. 7; zakres umiejetnosci praktycznych: czes¢ V; czes¢ VII, poz. 1.1, 1.6
do 1.9 1 1.13 do 1.17], w pracowni/laboratorium/zaktadzie spetniajagcym warunki
okreslone w p. 71 standardow akredytacyjnych;

13) uczestnictwo w postnatalnej diagnostyce cytogenetycznej z wykorzystaniem metod
cytogenetyki klasycznej 1 molekularnej w okresie nie krotszym niz 16 tygodni (80 dni
roboczych) [zakres wiedzy teoretycznej: czg¢s¢ 111, poz. 2.1, 2.3 — 2.5, 2.9 czegs¢ 1V,
poz. 1; zakres umiejetno$ci praktycznych: czes¢ V; czesci VII, poz. 1.1, 1.6 do 1.9
1 1.12 do 1.15] w pracowni/laboratorium/zaktadzie spetniajagcym warunki okreslone w
p. 7b standardéw akredytacyjnych;

14) uczestnictwo w diagnostyce nieprawidlowosci i wad rozwojowych przy uzyciu
mikromacierzy; zaleca si¢ okres nie krotszy niz 4 tygodnie (20 dni roboczych) [zakres
wiedzy teoretycznej: czgs¢ III, poz. 2.1, 2.3 — 2.5, 2.9; cze$¢ IV, poz. 1, poz. 5.13;
zakres umiejetno$ci praktycznych: czgs¢ V; czes¢ VII, poz. 1.1, 1.6 do 1.9 oraz 1.12
do 1.16], w pracowni/laboratorium/zaktadzie spetniajacym warunki okre§lone w p. 7c
standardow akredytacyjnych;

15) uczestnictwo w diagnostyce prenatalnej prowadzonej z uzyciem technik cytogenetyki
klasycznej 1 molekularnej w oparciu o analiz¢ komoérek ptynu owodniowego i/lub
kosmkow trofoblastu; zaleca si¢ okres nie krotszy niz 8 tygodni (40 dni roboczych)
[zakres wiedzy teoretycznej: cze$¢ 11, poz. 2.1, 2.3 — 2.5, 2.9; cz¢$¢ IV, poz. 1; zakres
umiejetnosci praktycznych: czes¢ V; czes¢ VIL poz. 1.1, 1.6 do 1.91 1.12 do 1.17],
w pracowni/laboratorium/zakladzie spelniajacym warunki okreslone w p. 7d
standardow akredytacyjnych;

16) uczestnictwo w diagnostyce przedurodzeniowej i postnatalnej chorob monogenowych,
poligenowych i/lub wieloczynnikowych prowadzonej z uzyciem technik biologii
molekularnej, przy uwzglednieniu technik sekwencjonowania; zaleca si¢ okres nie
krétszy niz 10 tygodni (50 dni roboczych) [zakres wiedzy teoretycznej: czes¢ 111, poz.
2.1, 2.2, 2.9; cze$¢ 1V, poz. 1; zakres umiejetnosci praktycznych: czes¢ V; czes¢ VII,
poz. 1.1, 1.6, 1.8, 1.9, 116, 1.17, 1.18], w pracowni/laboratorium/zaktadzie
spelniajacym warunki okreslone w p. 7e standardow akredytacyjnych;

17) uczestnictwo w diagnostyce nowotworow krwi i uktadu krwiotworczego prowadzonej
z uzyciem technik cytogenetyki klasycznej i molekularnej i/lub biologii molekularnej;
zaleca si¢ okres nie krotszy niz 2 tygodnie (10 dni roboczych) [zakres wiedzy
teoretycznej: cze$¢ III, poz. 2.1 — 2.5; cze$¢ 1V, poz. 9; =zakres umiejgtnosci
praktycznych: cze$¢ V; czes¢ VII, poz. 1.1, 1.6 do 19 i 1.13 do 1.17],
W pracowni/laboratorium/zaktadzie speiniajagcym warunki okreSlone w p. 7f
standardéw akredytacyjnych;

18) uczestnictwo w diagnostyce guzow litych prowadzonej z uzyciem  technik
cytogenetyki klasycznej i molekularnej i/lub biologii molekularnej; zaleca si¢ okres
nie krotszy niz 2 tygodnie (10 dni roboczych) [zakres wiedzy teoretycznej: czes$¢ 11,
poz. 2.1 — 2.5; cze$¢ IV, poz. 8; zakres umiejetnosci praktycznych: cze$¢ V; czesé
VII, poz. 1.1, 1.6 do 1.9 1 1.13 do 1.17], w pracowni/laboratorium/zaktadzie
spelniajagcym warunki okreslone w p. 7g standardéw akredytacyjnych;

19) uczestnictwo w diagnostyce z zakresu farmakogenetyki; zaleca si¢ okres nie krotszy
niz 1 tydzien (5 dni roboczych) [zakres wiedzy teoretycznej: czes$¢ III, poz. 2.1 — 2.5;
cze$¢ 1V, poz. 12; zakres umiejetnosci praktycznych: czes¢ V; czes¢ VII, poz. 1.1, 1.6
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do 1.9 i 1.13 do 1.17], w pracowni/laboratorium/zaktadzie speiniajacym warunki
okreslone w p. 7k standardow akredytacyjnych;

20) uczestnictwo w diagnostyce obj¢tej programem badan przesiewowych noworodkow;
zaleca si¢ okres nie krotszy niz 1 tydzien (5 dni roboczych) [zakres wiedzy
teoretycznej: cze$¢ 111, poz. 2.1, 2.2, 2.5, 2.9; cze$¢ IV, poz. 2.1 - 2.17, poz. 4; zakres
umiejetnosci praktycznych: cze$¢ V; czes¢ VII, poz. 1.1, 1.6, 1.9 1.10, 1.19],
W pracowni/laboratorium/zaktadzie nadzorowanym przez Instytut Matki 1 Dziecka
w ramach programu badan przesiewowych zgodnie z p. 71 standardow
akredytacyjnych;

Forma zaliczenia staiu kierunkowego (u kierownika stazu):

a) kolokwium z wiedzy teoretycznej objetej programem stazu kierunkowego,

b) sprawdzian z umiejetnos$ci praktycznych — potwierdzenie przez kierownika stazu
wykonanych przez lekarza zabiegow 1 procedur medycznych objetych programem stazu.

Czas trwania stazu: 97 tygodni (485 dni roboczych).

Miejsce staiu: jednostka, ktora uzyskata akredytacjc do prowadzenia szkolenia
specjalizacyjnego w dziedzinie genetyki klinicznej,

2. Staz kierunkowy — ,,Podstawy pediatrii w genetyce klinicznej”
Zakres wiedzy teoretycznej:

Zakres wymaganej wiedzy teoretycznej obejmuje: czg¢$¢ III, poz. 2.6-2.7; czes¢ IV,
poz. 2, 3 i 7 programu specjalizacji.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) zakres wymaganej wiedzy praktycznej obejmuje cze¢$¢ V oraz cze¢$¢ VII poz. 1.1, 1.6,
1.10 oraz:

2) zapoznanie si¢ z podstawami opieki nad noworodkiem oraz organizacja opieki na
oddziale neonatologicznym i/lub oddziale intensywnej opieki nad noworodkiem; nie
mniej niz 4 tygodnie (20 dni roboczych) na oddziale posiadajacym akredytacje
w dziedzinie pediatrii lub neonatologii;

3) udzial w konsultacjach u noworodkéw z podejrzeniem wad rozwojowych lub zaburzen
o podtozu genetycznym;

4)  poznanie zasad pobierania i zabezpieczania materiatu do badan przesiewowych;

5) opanowanie zasad badania przedmiotowego noworodkéw i niemowlat; poznanie
podstaw sporzadzania dokumentacji fotograficznej w przypadkach cech dysmorfii lub
wad rozwojowych;

6) poznanie podstawowych czynnosci 1 zabiegdw pielegnacyjnych u noworodka od
chwili porodu;

7) interpretacja podstawowych wynikow badan wykonywanych u noworodka;

8) poznanie zasad postepowania z niemowleciem i malym dzieckiem na oddziale
niemowlgcym 1 matego dziecka; zaznajomienie si¢ z zasadami organizacji pracy
oddziatu; pobyt na oddziale nie mniej niz 4 tygodnie (20 dni roboczych); oddziat
posiadajacy akredytacje w dziedzinie pediatrii;

9) udzial w konsultacjach w przypadkach podejrzewania zaburzen rozwojowych lub
czynno$ciowych o podtozu genetycznym,;
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10)
11)
12)
13)

14)

15)

16)
17)

18)
19)

20)
21)

22)

23)

24)
25)

opanowanie zasad i umiejetnos¢ badania przedmiotowego matych dzieci oraz jego
opisu pod postacig epikryz lub kart informacyjnych;

poznanie podstaw sporzadzania dokumentacji fotograficznej w przypadkach cech
dysmorfii lub wad rozwojowych;

umiejetnos¢  przeprowadzania ~ podstawowych ~ zabiegow  pielegnacyjnych
1 diagnostycznych u niemowlecia 1 matego dziecka;

interpretacja wynikow badan diagnostycznych u matego dziecka; zakresy norm;
odrebnosci fizjologiczne;

opanowanie podstawowych umiejetnosci z zakresu oceny stanu neurologicznego oraz
zasadniczych elementéw badania neurologicznego noworodka, niemowlgcia i matego
dziecka podczas pobytu na oddziale neurologii dziecigcej posiadajacym akredytacje
w dziedzinie pediatrii lub neurologii dziecigcej; nie mniej niz 4 tygodnie (20 dni
roboczych);

poznanie algorytméw postepowania diagnostycznego w przypadkach najczescie]
wystepujacych zaburzen o podiozu neurologicznym z uwzglednieniem badan
obrazowych, elektrodiagnostyki medycznej w neurologii i diagnostyki laboratoryjnej;
poznanie podstaw opisu konsultacji neurologicznej;

opanowanie podstawowych zasad czynnosci pielggnacyjnych oraz wykonywania
drobnych zabiegdw z zakresu matej chirurgii podczas pobytu na oddziale chirurgii
dzieciecej posiadajacym akredytacje w dziedzinie pediatrii lub chirurgii dziecigcej; nie
mnie niz 4 tygodnie (20 dni roboczych); poznanie zasad aseptyki i1 antyseptyki;
algorytmy postepowania diagnostycznego w przypadkach wad rozwojowych;
poznanie najczestszych zabiegdw pielgegnacyjnych w przypadkach wad rozwojowych
przed i po zabiegach chirurgicznych;

zasady przygotowania malego dziecka do zabiegu chirurgicznego;

poznanie podstawowych zasad i metod diagnostyki obrazowej w jednostce o profilu
pediatrycznym akredytowanej w dziedzinie pediatrii; nie mniej niz 4 tygodnie (20 dni
roboczych);

znajomos$¢ wskazan, zakresow 1 podstawowych metod diagnostyki obrazowej
u matego dziecka w kontekscie potrzeb genetyki klinicznej; diagnostyka obrazowa
pos$miertna i jej znaczenie;

diagnostyka obrazowa w kontek$cie badan przedurodzeniowych oraz badan
postnatalnych;

przygotowanie matego dziecka do diagnostyki obrazowe;;

czynniki po stronie pacjenta wptywajace na jakos¢ diagnostyki obrazowej i trudnosci
interpretacyjne jej wynikéw; poznanie zasad opisu wynikOw najczescie]
przeprowadzanych badan.

Forma zaliczenia staZu kierunkowego (u kierownika stazu):

c) kolokwium z wiedzy teoretycznej objetej programem stazu kierunkowego,

d) sprawdzian z umiej¢tnosci praktycznych — potwierdzenie przez kierownika stazu
wykonanych przez lekarza zabiegdw i procedur medycznych objetych programem stazu.

Czas trwania stazu: 20 tygodni (100 dni roboczych)
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Miejsce staiu: jednostka, ktéora uzyskata akredytacje do prowadzenia szkolenia
specjalizacyjnego w dziedzinie pediatrii lub ww. stazu.

3. Staz kierunkowy — ,,Podstawy patomorfologii”.

Zakres wiedzy teoretycznej:
Zakres wiedzy teoretycznej obejmuje czgs¢ 111, poz. 2.1, 2.6, 2.7, cze$¢ VII poz. 1.9

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) podstawowe metody pobierania, zabezpieczania i utrwalania materiatu do badan, jego
archiwizacji, technik 1 metod sporzadzania oraz barwienia preparatow
histopatologicznych, a takze ich oceny mikroskopowej;

2) zasady sporzadzania dokumentacji badan histopatologicznych, z uwzglednieniem
dokumentacji fotograficznej;

3) poznanie podstaw metod immunocyto- i immunohistochemiczne; ich znaczenie
praktyczne w chorobach nowotworowych, wrodzonych wadach metabolizmu itp;

4) uczestnictwo przynajmniej w 3 sekcjach ptodow/dzieci martwo urodzonych lub
noworodkow/niemowlat zmartych z powodu wad rozwojowych i/lub zaburzen
o podlozu genetycznym.

Forma zaliczenia staZu kierunkowego (u kierownika staiu):

a) kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej programem stazu kierunkowego,

b) sprawdzian z umiejetnos$ci praktycznych — potwierdzenie przez kierownika stazu
wykonanych przez lekarza procedur medycznych objetych programem stazu.

Czas trwania stazu: 4 tygodnie (20 dni roboczych).

Miejsce stazu: jednostka, ktora uzyskata akredytacje do prowadzenia ww. stazu lub szkolenia

specjalizacyjnego w dziedzinie patomorfologii lub ww. stazu.

C. Szkolenie umiejetnosci wykonywania zabiegéow i procedur medycznych

Lekarz niezaleznie od posiadania przewidzianego w Rozporzadzeniu indeksu wykonanych
zabiegow 1 procedur prowadzi dziennik specjalizacji, w ktorym gromadzi wszystkie
opracowane przez siebie karty informacyjne, epikryzy okresowe, analizowane rodowody,
komentarze laboratoryjne i kliniczne do wynikow testow genetycznych itp., zgodnie
z zasadami okre§lonymi ponizej. Podczas Panstwowego Egzaminu Specjalizacyjnego na
podstawie dziennika przedlozonego Panstwowej Komisji Egzaminacyjnej referuje w skrocie
3-5 wybranych najciekawszych  przypadkéw  napotkanych  podczas  szkolenia
specjalizacyjnego. Jest to oceniane jako jedno z egzaminacyjnych zadan klinicznych.

1. Procedury przeprowadzane samodzielnie:

1.1. przeprowadzenie podczas calego okresu ksztalcenia  specjalizacyjnego
w warunkach ambulatoryjnych lub w jednostkach lecznictwa zamknigtego
(w klinikach, na oddziatach) — pod nadzorem kierownika specjalizacji lub
upowaznionego przez niego lekarza — genetyka klinicznego, nie mniej niz
150 konsultacji w przypadkach stwierdzonych postnatalnie nieprawidtowosci
rozwojowych lub choréb moggcych mie¢ podtoze genetyczne. Konsultacje te maja
obejmowac:
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1.1.1.

1.1.2.

1.1.3.

1.14.

1.1.5.

1.1.6.
1.1.7.
1.1.8.

1.1.9.

1.1.10.

szczegbtlowe  (w  dostepnym  zakresie) badanie podmiotowe
z uwzglednieniem w wymagajacych tego przypadkach elementow
niezb¢dnych do analizy rodowodu oraz dokumentacji lekarskiej pacjenta oraz
cztonkdéw jego rodziny, w zakresie mogacym mie¢ znaczenie dla oceny
sytuacji klinicznej oraz porady genetycznej;

skonstruowanie zgodnie z przyjetymi zasadami rodowodu minimum
w 20 przypadkach chorob wystepujacych rodzinnie lub w zwiazku z takim
ryzykiem;

szczegotowe badanie przedmiotowe z uwzglednieniem zasad oceny
dysmorfologicznej, a gdy jest to niezbgdne Iub uzasadnione —
z wykorzystaniem dostepnych baz danych dysmorfologicznych, atlasow,
specjalistycznych programow komputerowych pomocnych
w ukierunkowaniu dalszego postepowania; opis badania w odpowiednio
dobranych, minimum 5 przypadkach, ma zawiera¢ podstawowe elementy
badania neurologicznego;

probe postawienia rozpoznania wstepnego i/lub zaproponowania oraz
zlecenia badan diagnostycznych, a takze w razie koniecznos$ci niezbgdnych
dodatkowych konsultacji klinicznych i oméwienie tych wstepnych wnioskow
z pacjentem i/lub jego przedstawicielem prawnym w ramach porady
genetycznej;

uzyskanie od pacjenta lub jego przedstawiciela prawnego zgody na zlecane
testy genetyczne w sposéb zgodny z obowigzujacymi przepisami lub
rekomendacjami w tym zakresie, z uwzglednieniem norm etycznych;
interpretacje kliniczng uzyskanych wynikéw badan;

postawienie koncowego rozpoznania klinicznego;

sporzadzenie z calo$ci postepowania pisemnej 1 wyczerpujace] zagadnienie
karty informacyjnej lub epikryzy okresowej, zawierajacej wszystkie
niezb¢dne elementy porady genetycznej z uwzglednieniem prognozy
dotyczacej przebiegu choroby, opcji leczenia przyczynowego lub
objawowego w zakresie dostepnych procedur terapeutycznych lub
rehabilitacyjnych, opieki socjalnej, uprawnien pacjenta w Swietle
obowigzujacych przepiséw, istniejacych form opieki instytucjonalnej,
organizacji pacjenckich itp. Wystawiony dokument ma réwniez zawieraé
informacje dotyczace okreslonego matematycznie ryzyka wystgpienia
rozpoznanych u pacjenta zaburzen rozwojowych lub choroby u innych
cztonkéw jego rodziny oraz dotyczace opcji postepowania profilaktycznego,
prokreacyjnego, diagnostycznego zwigzanego z takim ryzykiem; dokument
sporzadzony przez osoba specjalizujaca si¢, autoryzowany przez specjaliste
nadzorujacego jej prace, moze stanowi¢ oficjalny element dokumentacji
medycznej pacjenta;

ponowne udzielenie pacjentowi lub jego przedstawicielowi prawnemu oraz
zainteresowanym cztonkom rodziny porady genetycznej uwzgledniajacej
catos¢ dotychczasowego postepowania klinicznego i diagnostycznego;

kazdy z dokumentéow (karta informacyjna, epikryza okresowa) stanowi
element dziennika prowadzonego przez osobe specjalizujacg si¢, po
dokonaniu anonimizacji danych personalnych pacjenta w  sposob
uniemozliwiajacy jego identyfikacje; dziennik jest przedkladany do wgladu
Panstwowej Komisji Egzaminacyjnej podczas czeSci praktycznej
Panstwowego Egzaminu Specjalizacyjnego dla Lekarzy (PESL) i omowiony
wowczas przez lekarza;
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1.2.

1.3.

1.4.

1.5.

1.6.

1.7.

1.8.

1.9.

1.1.11. lekarz specjalizujgcy si¢ oraz kierownik specjalizacji dgzg wspdlnie do

zapewnienia w ramach konsultacji jak najszerszego spektrum klinicznego
konsultowanych i opisywanych przypadkow choréb rzadkich i ultrarzadkich,
w ramach stazu kierunkowego z zakresu ,,Poradnictwa genetycznego oraz
diagnostyki z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej”, a takze innych
stazy kierunkowych, z uwzglgdnieniem migdzy innymi przypadkéw
z zakresu nowotworow dziedzicznych, neurogenetyki, wad i zaburzen funkcji
narzadéw zmystéw, wad rozwojowych i zaburzen czynnos$ciowych uktadu
plciowego, wrodzonych wad metabolizmu, zespotéw cech klinicznych
zwigzanych z aberracjami chromosomowymi itp.;

1.1.12. uzupeieniem dla uzyskiwanych umiejetnosci praktycznych i doswiadczenia

zawodowego jest kazuistyka omawiana podczas kursow specjalizacyjnych
oraz zbiory archiwalne jednostek prowadzacych staz podstawowy i staze
kierunkowe;,
udzielenie na zasadach okre§lonych w p. 1.1. minimum 10 porad (konsultacji)
w przypadkach dziedzicznie uwarunkowanych choréb nowotworowych;
udzielenie porad genetycznych przynajmniej w 10 przypadkach nieinwazyjnych
badan przedurodzeniowych, w oparciu o obowigzujace zasady interpretacji
wynikoéw takich badan, z uwzglednieniem tych zaleceh wymienionych w p. 1.1,
ktore majg zastosowanie w takich przypadkach; udokumentowanie jak w punktach
1.1.81i 1.1.10;
udzielenie porad genetycznych przynajmniej w 10 przypadkach wskazan do
inwazyjnych badan przedurodzeniowych, z uwzglednieniem ich specyfiki oraz tych
zalecen wymienionych w p. 1.1, ktore maja zastosowanie w takich przypadkach;
udokumentowanie jak w punktach 1.1.8 i 1.1.10;
udzielenie porad genetycznych przynajmniej w 10 przypadkach niepowodzen
potozniczych z uwzglgdnieniem ich specyfiki oraz tych zalecen wymienionych
w p. 1.1, ktére majg zastosowanie w takich przypadkach; udokumentowanie jak
w punktach 1.1.8 1 1.1.10
zapoznanie si¢ ze szkoleniowym  klinicznym materialem archiwalnym
w jednostkach akredytowanych uprawnionych do realizacji elementow programu
specjalizacji; syntetyczny wykaz takich czynnos$ci lekarz specjalizujacy sie dotacza
do dziennika specjalizacji, ich liczbe kierownik specjalizacji potwierdza w indeksie
umiejetnosci  praktycznych. Jednostki akredytowane daza do stopniowego
tworzenia archiwum materiatow klinicznych i diagnostycznych zwigzanych
ze szczegolnie interesujacymi przyktadami chorob rzadkich i ultra rzadkich, co
umozliwi lekarzom w trakcie szkolenia specjalizacyjnego zapoznania si¢ ze
szczegblnie interesujacymi problemami z tego zakresu w przypadkach, z ktorymi
lekarz specjalizujacy si¢ moze losowo nie mie¢ do czynienia przez caly okres
szkolenia specjalizacyjnego;
samodzielne pobranie i zabezpieczenie krwi obwodowej dla celow badan
cytogenetycznych minimum od 10 pacjentow;
samodzielne pobranie i zabezpieczenie krwi obwodowej dla celow analizy DNA
minimum od 10 pacjentow;
asysta przy minimum 20 procedurach uzyskiwania i zabezpieczenia materiatu
tkankowego do badan cytogenetycznych i/lub molekularnych — biopsji skory,
biopsji szpiku, fragmentacji i zabezpieczeniu materialu pochodzacego z tkanek
nowotworowych, materialu pochodzacego z bloczkéw parafinowych itp.,
z uwzglednieniem  szczegdlnych  warunkéw  zabezpieczenia  materiatu
przeznaczonego do badan RNA; o0soba specjalizujaca si¢ oraz kierownik
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1.10.

1.11.

1.12.

1.13.

1.14.

1.15.

1.16.

1.17.

1.18.

1.19.
1.20.

specjalizacji daza do zapewnienia uczestnictwa w mozliwie szerokim spektrum
takich procedur;

samodzielne zabezpieczenie materialu do badan przesiewowych u minimum
5 noworodkow, pod nadzorem osoby do tego upowaznione;j;

zapoznanie si¢ z procedurami zabezpieczania i przesylania do badan probek
materiatu biologicznego w przypadkach wybranych wad metabolizmu;

samodzielne  przeprowadzenie pod nadzorem  kierownika  specjalizacji
lub upowaznionej przez niego osoby albo asystowanie przy przeprowadzeniu
minimum 20 procedur zwigzanych z diagnostykg aberracji chromosomowych
w chorobach nienowotworowych — zatozenie hodowli, jej zakonczenie, uzyskanie,
barwienie 1 ocena preparatow;

samodzielne rozpoznanie aberracji liczbowych 1 duzych aberracji strukturalnych
w Kariotypie konstytucjonalnym w minimum w 20 przypadkach, na podstawie
obrazu spod mikroskopu lub uzyskanego w programie do analizy obrazu
mikroskopowego,  wzglednie na  podstawie  materiatbw  graficznych,
z wykorzystaniem technik cytogenetyki klasycznej i molekularnej; zapis
rozpoznanych aberracji zgodnie z zasadami miedzynarodowej nomenklatury
cytogenetycznej (ISCN). Zadanie takie moze byé¢ jednym z elementow czeSci
praktycznej PESL;

zapoznanie si¢ z procedurami analizy cytogenetycznej roznych tkanek czlowieka
z uwzglednieniem korelacji migdzy wskazaniami klinicznymi a rozdzielczoscia
stosowanych metod oraz niestandardowych technik cytogenetyki klasycznej
1 molekularnej, w tym interfazowej, zaleznie od wskazan klinicznych (np. zespoty
niestabilno$ci chromosomowych) lub rodzaju aberracji chromosomowej
(np. aberracje ztozone);

samodzielne rozpoznanie aberracji liczbowych 1 duzych aberracji strukturalnych
w Kariotypie konstytucjonalnym w minimum w 20 przypadkach, na podstawie
obrazu spod mikroskopu lub uzyskanego w programie do analizy obrazu
mikroskopowego,  wzglednie na  podstawie = materialow  graficznych,
z wykorzystaniem technik cytogenetyki klasycznej i molekularnej. Zadanie takie
moze by¢ jednym z elementéw czg$ci praktycznej PESL;

samodzielna ocena i interpretacja zmian liczby kopii w minimum 10 przypadkach
testu z uzyciem MLPA oraz w 10 przypadkach testu uzyciem mikormacierzy CGH
(aCGH);

omoéwienie na piSmie wnioskdw z uzyskanych wynikow badan cytogenetycznych
oraz ich interpretacja kliniczna minimum w 20 przypadkach aberracji liczbowych
z uwzglednieniem mozaikowosci, w 20 przypadkach aberracji strukturalnych
z uwzglednieniem przypadkdéw wymagajacych zastosowania technik cytogenetyki
molekularnej oraz w 10 przypadkach badan z oceng liczby kopii (MLPA i/lub
aCGH); wlaczenie tych komentarzy do dziennika specjalizacji;

uczestnictwo w diagnostyce molekularnej z wykorzystaniem podstawowych
technik 1 metod analizy DNA; samodzielne wykonanie czg$ci stosowanych
procedur zgodnie z zaleceniami osoby nadzorujacej przebieg ksztalcenia;
samodzielna interpretacja laboratoryjna i Kkliniczna uzyskanych wynikéw
w 20 przypadkach, z uwzglednieniem cO0 najmniej 5 roéznych rozwigzan
metodycznych oraz z umieszczeniem takich komentarzy w dzienniku specjalizacji;
uczestnictwo w diagnostyce 10 przypadkoéw wrodzonych wad metabolizmu;
asystowanie w przeprowadzeniu przez osobe uprawniong (kierownika specjalizacji,
opiekuna stazu) minimum 50 badan USG, w tym 30 badan podczas badan
przesiewowych cigzy w 1 trymestrze (pomiar przezierno$ci karkowej
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w | trymestrze, faldu karkowego w II trymestrze, ocena kosci nosowych, pomiar
podstawowych parametrow plodu pod katem wykluczenia aneuploidii
w |l trymestrze; umiej¢tno$¢ stwierdzenia obrzeku ptodu, uogoélnionego lub
miejscowego oraz najczesciej wystepujacych powaznych wad rozwojowych ptodu
— podczas biezacej diagnostyki lub na podstawie zbioréw archiwalnych jednostki
ksztatcacej); wykaz demonstrowanych patologii lekarz specjalizujacy si¢ umieszcza
w dzienniku specjalizacji;

1.21. asystowanie przy 20 badaniach USG pod katem kwalifikacji do diagnostyki
inwazyjnej na podstawie wynikow badan przesiewowych lub z innych wskazan;

1.22. asystowanie przy minimum 30 zabiegach inwazyjnych pobrania materialu do
diagnostyki przedurodzeniowej, w tym minimum przy 5 kordocentezach oraz
5 biopsjach trofoblastu;

1.23. asystowanie w przeprowadzeniu minimum 20 badan echokardiograficznych ptodu;

1.24. samodzielna interpretacja i opis wynikow szczegdétowych badan USG i ECHO
u ptodu i ich zamieszczenie w dzienniku specjalizacji;

1.25. asystowanie przy wykonaniu i interpretacji 5 badan EEG, 5 badan EMG, 5 badan
z wykorzystaniem CT i/lub MMR w przypadkach podejrzenia chordéb o podiozu
genetycznym; wykorzystanie dla poszerzenia informacji z tego zakresu zbiorow
archiwalnych jednostki szkolacej;

1.26. asystowanie przy badaniu psychologicznym pod katem cech uszkodzenia moézgu
w wyniku zmian organicznych w o$rodkowym uktadzie nerwowym u 5 pacjentow;
kierownik specjalizacji moze wskaza¢ jednostke akredytowang w tym zakresie
takze sposrod jednostek szkolagcych w ramach innych specjalnosci lekarskich.

D - Samoksztalcenie:

Lekarz zobowiazany jest do ciagtego 1 aktywnego samoksztalcenia w celu poglebienia swojej
wiedzy, $ledzenia postepoOw w dziedzinie genetyki klinicznej, a w szczegoélnosci do
korzystania z polecanych pozycji pismiennictwa, uczestniczenia w posiedzeniach
edukacyjnych towarzystw naukowych, napisania publikacji i udzialu w innych formach
samoksztalcenia wskazanych przez kierownika specjalizacji.

1. Studiowanie piSmiennictwa

Studiowanie biezacego piSmiennictwa krajowego i o zasiggu migdzynarodowym — w zakresie
dostepnych czasopism, baz danych i innych form zbiorow multimedialnych oraz
bibliotecznych, pod katem probleméw klinicznych, diagnostycznych, epidemiologicznych
z zakresu genetyki medycznej, klinicznej, biologii molekularnej oraz innych specjalnosci,
w ktorych powszechnie wystepuja zaburzenia i nieprawidlowosci rozwojowe o podtozu
genetycznym.

2. Udzial w dzialalnosci towarzystw naukowych:
Lekarz powinien aktywnie uczestniczy¢:

1) w pracach Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowicka oraz jego wybranych sekcji
tematycznych — zaleznie od wiodgcych linii zainteresowan klinicznych — w tym
jednak obowigzkowy, udokumentowany udzial w spotkaniach dysmorfologicznych
wspotorganizowanych  przez  Centrum  Zdrowia Dziecka oraz  Sekcje
Dysmorfologiczng PTGC;

2) pracach Polskiego Towarzystwa Genetycznego;

3) sympozjach, konferencjach naukowych, zjazdach, kongresach krajowych
1 zagranicznych, po$§wigconych w catosci lub w sesjach tematycznych badaniom
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i osiggnieciom z zakresu genetyki czlowieka z minimum dwukrotnym w toku
szkolenia specjalizacyjnego wygloszeniem referatu (moze by¢ to referat wygtoszony
na posiedzeniu towarzystwa naukowego), zgloszeniem plakatu lub wystapienia
w innej formie; aktywnosc¢ te potwierdza kierownik specjalizacji w indeksie;

4) cztonkostwo innych krajowych i migdzynarodowych towarzystw naukowych;

3. Przygotowanie publikacji

Lekarz jest zobowigzany do napisania pracy naukowej, opublikowanej w recenzowanym
czasopismie medycznym, ktorej lekarz jest autorem lub wspoétautorem, lub pracy pogladowe;j
— na temat z zakresu genetyki klinicznej.

4. Dodatkowe dni na samoksztalcenie

Lekarzowi odbywajacemu ksztalcenie specjalizacyjne przystuguje od dnia 1 stycznia 2019 r.,
6 dni rocznie na samoksztalcenie, przeznaczonych na udzial w konferencjach, kursach
naukowych, kursach doskonalagcych 1 innych szkoleniach, zwigzanych bezposrednio
z realizowana przez lekarza dziedzing szkolenia specjalizacyjnego, zgodnie z wyborem
i potrzebami edukacyjnymi lekarza. Termin i sposob wykorzystania przez lekarza
dodatkowych dni na samoksztalcenie wskazuje w uzgodnieniu z lekarzem kierownik
specjalizacji poprzez odpowiednie skrocenie innych obowigzkowych elementéw szkolenia
specjalizacyjnego. Skrocenie to nie moze dotyczy¢ kursow specjalizacyjnych a jedynie stazu
podstawowego lub stazy kierunkowych, przy czym wszystkie elementy szkolenia
specjalizacyjnego (staze) muszg by¢ zrealizowane 1 zaliczone. Kierownik specjalizacji
w_ pierwsze] kolejnosci decyduje o odpowiednim skréceniu czasu trwania stazu
podstawowego, a jedynie w przypadku braku takiej mozliwosci odpowiednio skraca czas
trwania stazy kierunkowych, przy czym staz kierunkowy nie moze ulec skroceniu o wigcej
niz_polowe czasu trwania przewidziang programem specjalizacji. Dodatkowe dni na
samoksztalcenie nie wykorzystane w danym roku specjalizacji nie przechodza na kolejne lata
szkolenia specjalizacyjnego.

VIl. OCENA WIEDZY I UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNYCH

1. Sprawdziany i kolokwia z wiedzy teoretycznej:
Lekarz zobowigzany jest do:
1) zaliczenia sprawdzianu testowy lub kolokwium pisemnego na zakonczenie kazdego
kursu specjalizacyjnego;
2) zlozenia kolokwium ustnego na zakonczenie kazdego stazu kierunkowego z zakresu
wiedzy objete] programem stazu, przeprowadzone i potwierdzone przez opiekuna
stazu.

2. Biezaca ocena oraz sprawdziany umiejetnosci praktycznych:

Biezacej oceny nabywanych przez lekarza umiejetnosci praktycznych dokonuje kierownik
specjalizacji lub kierownik stazu, w czasie poszczegdlnych stazy. Lekarz jest zobowigzany do
zaliczenia po kazdym stazu sprawdziany umiejetnosci praktycznych tj. wykonanych przez
lekarza samodzielnie lub jako pierwsza asysta zabiegdéw i1 procedur medycznych objetych
programem stazu, co zostaje odnotowane w karcie szkolenia specjalizacyjnego w formie
potwierdzenia zaliczenia stazu.

3. Ocena pracy naukowej lub pogladowej:
Kierownik specjalizacji ocenia przygotowane przez lekarza opracowanie teoretyczne objete
programem specjalizacji: prace naukowg lub pogladowa.
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VIII. CZAS TRWANIA SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

Czas trwania szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie genetyki klinicznej dla lekarzy
posiadajacych specjalizacje | stopnia w dziedzinie potoznictwa i ginekologii wynosi 3 lata.

Lp. Staze, kursy, urlopy Liczba tygodni I;(;%ZO%;SCT:
Staz kierunkowy w poradni genetycznej
»Poradnictwo genetyczne oraz
1 . . 97 485
diagnostyka z zakresu laboratoryjnej
genetyki medycznej”
5 Staz kiemnkqu —‘::Podstawy pediatrii w 20 100
genetyce klinicznej
3 Staz kierunkoy&;y ,Podstawy 4 20
patomorfologii
5 Kursy specjalizacyjne 11 55
6 Urlopy wypoczynkowe 15 tyg. i 3 dni 78
7 Dni ustawowo wolne od pracy 7 tyg. i 4 dni 39
8 Samoksztatcenie 1tydz. i 1 dzien 6
Lacznie 156 tygodni i 3 dnie 783
Dodatkowe dni na samoksztalcenie (6 dni
w kazdym roku specjalizacji)
rzeznaczone na udziat w konferencjach, . .
iursach naukowych 1 doskonalqcychji D) (el =
innych szkoleniach w danej dziedzinie
specjalizacji do wyboru lekarza

W przypadku, gdy w czasie odbywania szkolenia specjalizacyjnego przypadnie rok
przestepny, czas przewidziany na samoksztatcenie ulega zwigkszeniu o jeden dzien.

IX. PANSTWOWY EGZAMIN SPECJALIZACYJNY

Szkolenie specjalizacyjne w dziedzinie genetyki klinicznej konczy si¢ Panstwowym
Egzaminem Specjalizacyjnym, zlozonym z egzaminu testowego i egzaminu ustnego:
1) egzamin testowy stanowi zbior pytan testowych wielokrotnego wyboru z zakresu
wymaganej wiedzy okreslonej w programie specjalizacji;
2) egzamin ustny zawiera pytania ustne problemowe, dotyczgce wymaganej wiedzy
okreslonej w programie specjalizacji.

Egzamin ustny obejmuje co najmniej 4 i nie wigcej niz 6 zadan egzaminacyjnych. Zadanie
egzaminacyjne moze mie¢ charakter analizy przypadku klinicznego, a w szczego6lnosci moze
obejmowac¢ analiz¢ procesu diagnostycznego, jego wynikéw i ich interwencje kliniczng oraz
laboratoryjng, postepowanie roznicujace, a takze hipotetyczna tres¢ udzielonej porady
genetycznej, z uwzglednieniem planowanego postgpowania profilaktycznego oraz
terapeutycznego — przyczynowego lub objawowego.

Jedno z zadan klinicznych polega na zreferowaniu przez lekarza przystgpujacego do PES
wybranych przez siebie przypadkéw z dziennika specjalizacji.
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Zalacznik do programu specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej
dla lekarzy posiadajacych specjalizacje I stopnia w dziedzinie poloznictwa
i ginekologii

STANDARDY AKREDYTACYJNE PODMIOTOW SZKOLACYCH
— warunki, jakie musi spetni¢ jednostka w celu zapewnienia realizacji
programu specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej

Podmiot prowadzacy szkolenie specjalizacyjne jest obowigzany spelni¢ ponizsze standardy

akredytacyjne:

1. w  zakresie prowadzenia dzialalnosci  odpowiadajgcej  profilowi  szkolenia
specjalizacyjnego:
— posiadanie w swojej strukturze organizacyjnej poradni genetycznej przeprowadzajacej
minimum 400 konsultacji w dziedzinie genetyki klinicznej rocznie,

2. w zakresie zapewnienia warunkow organizacyjnych umozliwiajqcych realizacje programu
specjalizacji okreslonej liczbie lekarzy:
— posiadanie odpowiednio wyposazonego pomieszczenia dydaktycznego, wyposazonego
w sprzet audiowizualny, dostep do Internetu oraz podstawowe podreczniki i czasopisma
naukowe z zakresu objetego programem specjalizacji;

3. w zakresie zapewnienia petnienia nadzoru nad jakoscig szkolenia specjalizacyjnego.
— posiadanie komisji lub powotanie osoby odpowiedzialnej za ocen¢ jakosci ksztatcenia,
organizowanie cyklicznych spotkan z lekarzami odbywajacymi szkolenie specjalizacyjne,
przyjmowanie 1 analizowanie zgtaszanych przez lekarzy uwag dotyczacych problemow
w realizacji ww. szkolenia;

4. w zakresie zapewnienia monitorowania dokumentacji szkolenia specjalizacyjnego danego
lekarza:
— okresowa kontrola kart szkolenia specjalizacyjnego oraz indeksow wykonanych
zabiegow 1 procedur medycznych lekarzy odbywajacych szkolenie specjalizacyjne,
— weryfikacja terminowos$ci odbywania i zaliczania kurséw specjalizacyjnych, stazy
kierunkowych oraz wykonywania zabiegdéw 1 procedur medycznych objetych programem
specjalizacji, dokonywana przez komisj¢ lub osobe odpowiedzialng za ocene jako$ci
ksztatcenia;

5. w zakresie zapewnienia odpowiedniej kadry:
— posiadanie kadry specjalistow, ktorzy moga petnic funkcje kierownika specjalizacji lub
kierownika stazu kierunkowego okreslonych w programie specjalizacji;

6. w zakresie zapewnienia sprzetu i aparatury niezbednych do realizacji programu
specjalizacji:
a) posiadanie sprz¢tu i materiatdow do wykonania badan oraz dostepu do badan waznych
w diagnostyce genetycznej,
b) posiadanie dostepu w tej samej jednostce lub w jednostce z nig wspotpracujacej do
pracowni diagnostycznych przynajmniej w dwoéch zakresach stosowanych metod:
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cytogenetyki klasycznej/cytogenetyki molekularnej i/lub diagnostyki molekularnej
choréb monogenowych oraz zaleznych od innych rearanzacji genomu i/lub
diagnostyki biochemicznej/ immunologicznej/ immunocyto- lub
Immunohistochemicznej wrodzonych wad metabolizmu;

1. w zakresie udzielania swiadczen zdrowotnych umozliwiajgcych zrealizowanie programu
specjalizacji okreslonej liczbie lekarzy:

- udzielanie specjalistycznych $wiadczen zdrowotnych, w tym wykonywanie
zabiegow
I procedur odpowiedniego rodzaju, w zakresie i liczbie umozliwiajacej wszystkim
lekarzom odbywajacym szkolenie specjalizacyjne, w danej jednostce, realizacje
programu specjalizacji, w tym wykonanie zabiegéw 1 procedur medycznych
okreslonych w programie specjalizacji; w przypadkach, w ktorych jednostka nie
spetnia wszystkich wymaganych warunkow, Kieruje osobe specjalizujacg si¢ na mocy
dwustronnego porozumienia, do jedostki/poradni/pracowni/laboratorium/ zaktadu,
spetniajacej dany warunek, w ramach stazy kierunkowych wymienionych cz. VI B..
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