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KARTA PRZEDMIOTU NA STUDIACH PODYPLOMOWYCH

Nazwa przedmiotu polskim NGS w onkologii

w jezyku angielskim NGS in oncology

Nazwa studiéw podyplomowych Bioinformatyka i biostatystyka w biologii i medycynie
Forma ksztalcenia Studia podyplomowe

Osoba przygotowujaca karte przedmiotu dr hab. Artur Kowalik, prof. UIK

Kontakt artur.kowalik@ujk.edu.pl

1. OGOLNA CHARAKTERYSTYKA PRZEDMIOTU

1.1. Jezyk wykladowy Polski / angielski

1.2. Wymagania wstepne biochemia, genetyka

2. SZCZEGOLOWA CHARAKTERYSTYKA PRZEDMIOTU

2.1. Forma zajeé Wyktad

2.2. Miejsce realizacji zajeé Collegium Medicum — praca zdalna w czasie rzeczywistym

2.3. Forma zaliczenia zaje¢ Egzamin

2.4. Metody dydaktyczne Rozwiazywanie probleméw praktycznych, dyskusja

2.5. Wykaz podstawowa 1. Terry A. Brown Genomy, PWN 2019 i pdzniejsze

literatu ry 2. H. Fletcher, 1. Hickey, P. Winter Krotkie wyktady Genetyka, PWN 2010 i
pozniejsze
3. J. Bal, Genetyka Medyczna i Molekularna, PWN 2019.
uzupelniajaca 1. Alberts B., Bray D., Podstawy biologii komérki. Wprowadzenie do biologii

molekularnej, PWN, Warszawa, 1999.
2. PubMed

3. CELE, TRESCI I EFEKTY UCZENIA SIE

3.1. Cele przedmiotu (z uwzglednieniem formy zajed)
Wyktady:
C1. Poznanie technologii sekwencjonowania nowej generacji (NGS) oraz jej zastosowan w diagnostyce i terapii onkologicznej.
1. Wprowadzenie do technologii NGS: od sekwencjonowania DNA do analizy danych.
e Historia rozwoju techniki sekwencjonowania DNA
e Omowienie podstawowych technik sekwencjonowania, réznic miedzy metodami (11lumina, lonTorrent,
Nanopore, PacBio) oraz przykiady zastosowan w badaniach nad nowotworami.
e Bazy danych przydatne w analizie interpretacji danych NGS
2. NGS w diagnostyce molekularnej nowotworow.
e Analiza mutacji somatycznych i germinalnych w nowotworach oraz rola biomarkeréow w personalizowanej
terapii onkologicznej.
C2. Rozwijanie umiejetnosci analizy danych NGS w kontekscie onkologii.
1. Bioinformatyczna analiza danych NGS: od surowych danych do interpretacji wynikow.
e Schemat analizy danych: mapowanie, wykrywanie wariantéw, annotacja wariantow.
e Omowienie formatéw danych (FASTQ, BAM, VCF i inne) oraz narzedzi bioinformatycznych do
przetwarzania danych, takich jak Bowtie2 oraz pipeline’6éw takich jak GATK.
2. Analiza transkryptomiczna w badaniach onkologicznych.
o Przyklady badan ekspresji genéw w nowotworach, identyfikacja genow fuzyjnych oraz analiza réinicowej
ekspresji genow.
e Sekwencjonowanie pojedynczych komorek
e Genomika przestrzenna

3.2. Tresci programowe (z uwzglednieniem formy zajec)

Wyklady:

Historia rozwoju techniki sekwencjonowania DNA: od metody Sangera do technologii nowej generacji. Zasady
dziatania podstawowych technik sekwencjonowania (Illumina, IonTorrent, Nanopore, PacBio) i ich poréwnanie pod
katem wydajnosci, kosztow i zastosowan. Przyktady zastosowan NGS w badaniach nad nowotworami: analiza mutacji,
badania transkryptomiczne, diagnostyka genomowa. Przeglad baz danych przydatnych w interpretacji wynikow NGS
(np. COSMIC, dbSNP, ClinVar, Ensembl). Identyfikacja mutacji somatycznych i germinalnych w nowotworach.

Rola biomarkeréw molekularnych w personalizowane;j terapii onkologicznej (np. EGFR, KRAS, BRCA1/2).
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Zastosowanie NGS w monitorowaniu minimalnej choroby resztkowej (MRD) i identyfikacji opornosci na terapie.

Schemat analizy danych: przygotowanie surowych danych, mapowanie sekwencji, wykrywanie wariantow
genetycznych, annotacja wariantow. Omowienie formatéw danych: FASTQ (surowe dane), BAM (dane po
mapowaniu), VCF (warianty genetyczne) oraz ich rola w analizie. Narz¢dzia bioinformatyczne: wprowadzenie do
Bowtie2, oraz pipeline’6w do analizy NGS GATK. Zastosowanie RNA-seq w badaniach nad nowotworami - analiza
réznicowe]j ekspresji genow, identyfikacja gendéw fuzyjnych, ocena alternatywnego splicingu. Sekwencjonowanie
pojedynczych komorek (single-cell sequencing): zastosowania w badaniach heterogenicznosci nowotwordw i
mikro$rodowiska guza. Genomika przestrzenna (spatial genomics): integracja danych genomowych z kontekstem
przestrzennym tkanek nowotworowych.

3.3. Przedmiotowe efekty uczenia si¢

Odniesienie do
efektow uczenia

é Uczestnik, ktory zaliczyl przedmiot sie okreslonych
] W programie
studiow
podyplomowych
w zakresie WIEDZY::
W01 | Bazy dedykowane diagnostyce nowotwordéw o dziedzicznej predyspozycji BB_W08
W02 | Zasady terapii celowanej molekularnie BB_W10
w zakresie UMIEJETNOSCI:
U0l | Wykorzysta¢ bazy danych w diagnostyce nowotworéw BB_UO01
U02 | Kwalifikowa¢ warianty genetyczne istotne dla ryzyka onkologicznego BB_U03
w zakresie KOMPETENCJI SPOLECZNYCH:
KOl | Przestrzegania zasad etyki zawodowej i regut obowigzujacych w pracy o charakterze BB_KO01
badawczo-rozwojowym
K02 | Samodzielnej i zespotowej pracy BB_KO02
K03 | Samodzielnego poglebiania wiedzy i krytycznej oceny zrddet informacji naukowych BB_KO03

3.4. Sposoby weryfikacji osiggniecia przedmiotowych efektow uczenia si¢

Sposéb weryfikacji (+/-)
Efekty przedmiotowe Projekt laboratoryjny*
(symbol) Forma zajeé

W
wo1 X
W02 X
uo1 X
u02 X
K01 X
K02 X
K03 X

W- warsztaty, *niepotrzebne usungé
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3.5 Kryteria oceny stopnia osiagniecia efektéw uczenia si¢

For‘m’a Ocena Kryterium oceny
zajec
3 61%- 68% zaliczenie wymagan prowadzacego zajgcia
%’ 3,5 | 69%-76% zaliczenie wymagan prowadzacego zajgcia
ﬁ 4 T77%-84% zaliczenie wymagan prowadzacego zajgcia
§ 45 | 85%-92% zaliczenie wymagan prowadzacego zaj¢cia
5 93%-100% zaliczenie wymagan prowadzacego zajecia

4. BILANS PUNKTOW ECTS - NAKEAD PRACY UCZESTNIKA

Kategoria Obciazenie uczestnika

LICZBA GODZIN REALIZOWANYCH PRZY BEZPOSREDNIM UDZIALE 20
NAUCZYCIELA /GODZINY KONTAKTOWE/

Udzial w warsztatach* 20
SAMODZIELNA PRACA UCZESTNIKA /GODZINY NIEKONTAKTOWE/ 30
Przygotowanie do wyktadéw i egzaminu 30
LACZNA LICZBA GODZIN 50
PUNKTY ECTS za przedmiot 2

*niepotrzebne usungé

Przyjmuje do realizacji (data i czytelne podpisy 0séb prowadzgcych przedmiot w danym roku akademickim)
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