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Program specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej — program
uzupetniajgcy dla diagnostéw laboratoryjnych posiadajacych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki laboratoryjnej/analityki
klinicznej, lub mikrobiologii

Program szkolenia specjalizacyjnego opracowat zespot ekspertow:

1. Dr hab. n. med. Edyta Borkowska — konsultant krajowy w dziedzinie laboratoryjnej
genetyki medycznej, Przewodniczgca Zespotu;

2. Prof. dr hab. Rafat Ptoski — przedstawiciel konsultanta krajowego;

3. Prof. dr hab. Bartosz Wasag — przedstawiciel konsultanta krajowego;

4. Dr hab. Monika Gos, prof. IMID — przedstawiciel Polskiego Towarzystwa Genetyki
Cztowieka;

5. Dr hab. Barttomiej Budny — przedstawiciel Krajowej Rady Diagnostéw

Laboratoryjnych.

Prace przygotowawcze przy opracowaniu programu szkolenia
specjalizacyjnego wykonano przy wspétudziale:

1. Dr hab. n. med. Beata Nowakowska, prof. IMID;

2. Prof. dr hab. Janusz Kocki;

3. Drn. med. Anna Przybytowicz-Chalecka,;

4

. Dr n. med. Katarzyna Ziétkowska.

|. ZALOZENIA ORGANIZACYJNO - PROGRAMOWE

A. Cele szkolenia specjalizacyjnego

Celem szkolenia specjalizacyjnego diagnostéw laboratoryjnych w dziedzinie
laboratoryjnej genetyki medycznej (LGM) jest uzyskanie kwalifikacji umozliwiajgcych
dobdr badan laboratoryjnych, wykonywanie lub nadzorowanie realizacji analiz,

a takze interpretacje i autoryzacje uzyskanych wynikéw. Dotyczy to badan
genetycznych, zarbwno cytogenetycznych jak i molekularnych, wykonywanych na
potrzeby kliniczne, o znaczeniu diagnostycznym, prognostycznym i rokowniczym
oraz na potrzeby poradnictwa genetycznego.

Szkolenie dla osob specjalizujgcych sie w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej powinno umozliwi¢ potgczenie wiedzy podstawowej z praktycznym
doswiadczeniem niezbednymi do wykonywania badan i interpretacji otrzymanych

wynikéw, a takze zdobycie wiedzy dotyczgcej zarzgdzania pracg w laboratorium,
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komunikacji z innymi zawodami medycznymi, znajomosci regulacji prawnych

i etycznych zwigzanych z diagnostyka genetyczna.

Zatozeniem szkolenia specjalizacyjnego jest takze rozwijanie u przysztego specjalisty
poczucia odpowiedzialnosci za prawidtowos¢ przeprowadzanych procesow
diagnostycznych, wypracowanie obowigzku ciggtego samoksztatcenia, poszerzania

I pogtebiania umiejetnosci teoretycznych i praktycznych, oraz wprowadzania nowych
osiggnie¢ do praktyki zawodowej. Osoba ta powinna réwniez aktywnie uczestniczyc¢
w doskonaleniu zawodowym zaréwno diagnostow laboratoryjnych, jak i innych

pracownikow medycznych zgodnie z ideg pracy w zespotach wielodyscyplinarnych.

B. Uzyskane kompetencje zawodowe

Diagnosta laboratoryjny po otrzymaniu tytutu specjalisty w dziedzinie laboratoryjnej
genetyki medycznej uzyska kwalifikacje umozliwiajgce:

1) planowanie, wykonywanie, interpretacje oraz autoryzacje badan z zakresu
laboratoryjnej genetyki medycznej oraz rozwigzywanie problemoéw zwigzanych
ze wszystkimi etapami prowadzgcymi do powstania wyniku — od chwili
pobrania materiatu, poprzez proces analityczny, do interpretacji i autoryzacji
wyniku;

2) nadzor nad archiwizowanym materiatem biologicznym;

3) wdrazanie nowych badan, zgodnie z aktualnymi rekomendacjami krajowych
i zagranicznych towarzystw naukowych;

4) wspotprace z lekarzami, specjalistami wielu dziedzin, w tworzeniu algorytmow
postepowania, w skfad ktérych wchodzg laboratoryjne badania genetyczne;

5) udzielanie konsultacji w zakresie doboru badan genetycznych, technik ich
wykonania i laboratoryjnej interpretaciji wynikow;

6) wydawanie opinii i orzeczen z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej dla
organdw scigania lub wymiaru sprawiedliwosci;

7) prowadzenie indywidualnej lub grupowej praktyki laboratoryjnej w dziedzinie
laboratoryjnej genetyki medycznej;

8) kierowanie specjalizacjg w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej dla
innych diagnostéw laboratoryjnych;

9) kierowanie medycznym laboratorium diagnostycznym o profilu genetycznym.
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C. Sposéb organizacji szkolenia specjalizacyjnego

Czas trwania szkolenia specjalizacyjnego w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej dla diagnostow laboratoryjnych posiadajgcych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki
laboratoryjnej/analityki klinicznej, lub mikrobiologii wynosi 3 lata i 6 miesiecy.
Obejmuje prace i zdobywanie niezbednego doswiadczenia zawodowego w trakcie
stazu podstawowego w medycznym laboratorium diagnostycznym o profilu
genetycznym oraz realizacje kurséw specjalizacyjnych, stazy kierunkowych,
samoksztatcenia, a takze przygotowanie pracy pogladowej lub oryginalnej,
studiowanie zalecanego pismiennictwa i uczestniczenie w innych formach

ksztatcenia zalecanych przez kierownika specjalizacji.

II. CZAS TRWANIA SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

Szkolenie specjalizacyjne w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej w ramach
programu uzupetniajgcego trwa 3 lata i 6 miesiecy i obejmuje:
1) 6 modutdéw trwajgcych tgcznie 752 godzin, w tym:
a) 21 kursow specjalizacyjnych w wymiarze 232 godzin,
b) 8 stazy kierunkowych w wymiarze 520 godzin;
2) kurs specjalizacyjny jednolity w wymiarze 16 godzin;
3) staz podstawowy trwajgcy 4800 godzin wykonywania czynno$ci medycyny
laboratoryjnej zgodnie z programem specjalizaciji, realizowanych

w medycznym laboratorium diagnostycznym (MLD) o profilu genetycznym.
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Plan ksztatcenia
Moduly, kursy specjalizacyjne, staze

kierunkowe

Liczba
dni

Liczba godzin

dydaktycznych*

MODUL |

Podstawy genetyki medycznej i zasady dziedziczenia choréb cztowieka

Kursy specjalizacyjne:

materiatu genetycznego, repozytorium
materiatu genetycznego, technika PCR i jej
odmiany

1. Wdrozenie organizaciji i jakosci pracy oraz 1 8
zasad etycznych w laboratorium genetycznym

2. Podstawy biologii molekularnej i genetyki 1 8
medycznej

3. Zasady dziedziczenia chordb cztowieka oraz 1 8
analiza rodowodow

4. Choroby wielogenowe/wieloczynnikowe. 1 8
Znaczenie badan genetycznych w medycynie
personalizowane;j

tacznie czas trwania ksztatlcenia w ramach 4 32

modutu

MODUL I
Genetyka molekularna

Kursy specjalizacyjne:

1. Metody i techniki analizy kwaséw nukleinowych 16

2. Wykorzystanie bioinformatyki i baz danych 2 16
w analizach genetycznych

3. Zasady nazewnictwa zmian genetycznych 2 16
zgodnie z wytycznymi ISCN i HGVS

Staze kierunkowe:

1. Metody izolacji RNA i DNA, ocena uzyskanego 5 40
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Plan ksztatcenia

modutu

. Liczba Liczba godzin
Moduly, kursy specjalizacyjne, staze .
. dni dydaktycznych*
kierunkowe

2. Sekwencjonowanie metodg Sangera i analiza 5 40

MLPA w diagnostyce genetycznej
3. Sekwencjonowanie nastepnej generaciji 10 80

i interpretacja danych w analizach

wysokoprzepustowych
tacznie czas trwania ksztatcenia w ramach 26 208

MODUL Il

Cytogenetyka klasyczna i cytogenetyka molekularna

Kursy specjalizacyjne:

wady metabolizmu

1. Cytogenetyka klasyczna 2 16
2. Cytogenetyka molekularna 1 8
Staze kierunkowe:
1. Postnatalna (pourodzeniowa) ocena kariotypu 10 80
oraz FISH
2. Prenatalna (przedurodzeniowa) ocena 10 80
kariotypu oraz FISH
3. Poréwnawcza hybrydyzacja genomowa 10 80
(aCGH) w diagnostyce cytogenetycznej —
analiza wynikow i praca z bazami danych
tacznie czas trwania ksztatcenia w ramach 33 264
modutu
MODUL IV
Genetyka biochemiczna
Kursy specjalizacyjne:
1. Genetycznie uwarunkowane rzadkie wrodzone 2 16
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Plan ksztatcenia _ _ _
. Liczba Liczba godzin
Moduly, kursy specjalizacyjne, staze .
. dni dydaktycznych*
kierunkowe
2. Przedobjawowa i wczesnoobjawowa 2 16
diagnostyka zaburzen metabolizmu
tacznie czas trwania ksztatlcenia w ramach 4 32
modutu

MODUL V

Genetyczne podstawy patogenezy choréb

Kursy specjalizacyjne:

1. Badania genetyczne w perinatologii 1 8
2. Zaburzenia rozwoju i funkcji uktadu 1

rozrodczego
3. Znaczenie aberracji chromosomalnych 1 8

w etiopatogenezie wrodzonych zespotéw
i chorob

4. Choroby rzadkie — patomechanizm i metody 2 16
diagnostyczne na przyktadzie wybranych

choréb monogenowych

5. Genetyka hematoonkologiczna 2 16

6. Dziedziczne predyspozycje do howotworéw 1

7. Badania genetyczne w nowotworach 1 8
sporadycznych

8. Zasady konstruowania i interpretacji wynikow 1 8

badan genetycznych

Staze kierunkowe:

1. Cytogenetyka i genetyka molekularna 10 80
w hematoonkologii

2. Badania genetyczne w nowotworach 5 40

tacznie czas trwania ksztatcenia w ramach 25 200

modutu
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Plan ksztatcenia
Moduly, kursy specjalizacyjne, staze

kierunkowe

Liczba
dni

Liczba godzin

dydaktycznych*

MODUL VI

zasady etyczne badan genetycznych

Podstawy prawne i organizacja pracy w laboratorium genetycznym oraz

Kursy specjalizacyjne:

specjalizacyjnego

1. Podstawy prawne i organizacja pracy 1 8
w laboratorium genetycznym, etyka
wykonywania badan genetycznych
2. Komunikacja medyczna 1 8
tacznie czas trwania ksztatcenia w ramach 2 16
modutu
tacznie czas trwania ksztatcenia w ramach 94 752
wszystkich modutéw
Kurs specjalizacyjny jednolity:
Prawo medyczne 2 16
Staz podstawowy 600 4800
Samoksztatcenie 78 624
Lacznie czas trwania ksztalcenia 774 6192
specjalizacyjnego
Urlopy wypoczynkowe 91 728
Dni ustawowo wolne od pracy 49 392
Lacznie czas trwania szkolenia 914 7312

* 1 godzina dydaktyczna = 45 minut
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lIl. SZCZEGOLOWY ZAKRES WIEDZY TEORETYCZNEJ | WYKAZ
UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNYCH

A. Zakres wymaganej wiedzy teoretycznej bedacej przedmiotem

szkolenia specjalizacyjnego

Oczekuje sie, ze diagnosta laboratoryjny w trakcie odbywania szkolenia
specjalizacyjnego, realizujgc poszczegdine moduty, a takze rézne formy
samoksztatcenia, uzyska, pogtebi i ugruntuje wiedze teoretyczng w zakresie:
1) genetyki medycznej i molekularne;j:
a) podstaw genetyki medycznej oraz zasad dziedziczenia chordb cztowieka,
b) etiopatogenezy chordb genetycznych — dziedzicznych i sporadycznych —
z uwzglednieniem algorytméw diagnostycznych,
c) struktury i funkcji genomu cztowieka oraz roli mutacji i zmian
epigenetycznych w chorobach genetycznych,
d) nomenklatury HGVS (ang. Human Genome Variation Society) i interpretaciji
wynikéw badan molekularnych,
e) zasad zabezpieczania i przechowywania materiatu genetycznego, ze
szczegolnym uwzglednieniem ochrony danych osobowych;
2) cytogenetyki i genetyki biochemicznej:
a) aberracji chromosomowych i ich znaczenia w etiopatogenezie choréb
cztowieka (w tym nowotworow),
b) metod cytogenetycznych klasycznych i molekularnych wykorzystywanych
w medycynie laboratoryjnej,
c) algorytmow diagnostycznych oraz zasad interpretacji wynikdw zgodnych
z nomenklaturg ISCN (ang. the International System for Human
Cytogenomic Nomenclature),
d) zasad genetyki biochemicznej, w tym znajomosci procesow
metabolicznych oraz patogenezy choréb metabolicznych,
e) technik biochemicznych wykorzystywanych w medycynie laboratoryjnej
i zasad interpretacji wynikow;
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3) patogenezy chordb genetycznych i organizacji pracy w laboratorium

genetycznym:

a) mechanizmow powstawania chordb jednogenowych, wielogenowych oraz
chromosomalnych,

b) zasad diagnostyki dziedzicznych predyspozycji do nowotworow
i nowotworow sporadycznych,

c) znajomosci algorytméw diagnostycznych dla tych chordb,

d) podstaw prawnych funkcjonowania laboratorium genetycznego,

e) zasad organizacji pracy w laboratorium, roli kierownika i personelu,

f) systemow jakosci, odpowiedzialnosci zawodowej, karnej i cywilnej oraz

etyki zawodu diagnosty laboratoryjnego.

B. Wykaz wymaganych umiejetnosci praktycznych bedacych

przedmiotem szkolenia specjalizacyjnego

Oczekuje sie, ze diagnosta laboratoryjny w toku odbywania szkolenia
specjalizacyjnego, realizujgc poszczegdlne moduty nauczania, nabedzie umiejetnosci
w zakresie:

1) diagnostyki cytogenetycznej chor6b uwarunkowanych genetycznie:

a) wyboru tkanki oraz sposobéw zabezpieczenia, przesytania, obrobki
i archiwizowania materiatu diagnostycznego do badan cytogenetycznych,

b) postugiwania sie odpowiednimi technikami hodowli komérkowych in vitro,

c) przygotowania preparatow cytogenetycznych zaréwno z materiatu
bezposrednio pobranego od pacjenta jak i uzyskanego po hodowli
komorkowej in vitro,

d) oceny mikroskopowej i analizy komputerowej kariotypu,

e) opracowania wyniku zgodnie z zasadami ISCN oraz sformutowania
interpretacji diagnostycznej w odniesieniu do informacji przedstawionych
na skierowaniu na badanie,

f) diagnostyki postnatalnej (pourodzeniowej) choréb uwarunkowanych

genetycznie, w tym badan materiatu z poronienia,
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g) diagnostyki prenatalnej (przedurodzeniowej) choréb uwarunkowanych
genetycznie;

2) diagnostyki molekularnej i biochemicznej chor6b uwarunkowanych
genetycznie:

a) wyboru tkanki oraz sposobdw zabezpieczenia, przesytania, obrobki
I archiwizowania materiatu diagnostycznego do badarn molekularnych,

b) oceny ilosci i jakosci kwasdw nukleinowych oraz ich kwalifikacji do
dalszych etapow diagnostycznych,

c) postugiwania sie rutynowymi technikami biochemii i biologii molekularnej,

d) postnatalnej (pourodzeniowej) diagnostyki choréb uwarunkowanych
genetycznie z wykorzystaniem technik biochemii i biologii molekularnej,

e) prenatalnej (przedurodzeniowej) diagnostyki choréb uwarunkowanych
genetycznie z wykorzystaniem technik biochemii i biologii molekularnej,

f) stosowania odpowiedniej nomenklatury wykrytych wariantow, ich
klasyfikacji oraz sformutowania interpretacji diagnostycznej w odniesieniu
do informacji przedstawionych na skierowaniu na badanie;

3) genetyki klinicznej:

a) znajomosci algorytmdéw postepowania diagnostycznego i elementow
diagnostyki roznicowej chorob uwarunkowanych genetycznie oraz
umiejetnosci, wspodtpracy z lekarzem specjalistg kierujgcym na badanie,

b) interpretacji wynikéw badan genetycznych z uwzglednieniem ich
etiopatogenezy oraz wskazania do wykonania badania;

4) zasad organizacji i funkcjonowania genetycznego laboratorium:

a) organizacji medycznego laboratorium diagnostycznego (MLD),

z uwzglednieniem bezpieczenstwa pracy, wdrozenia i przestrzegania
standardéw jakosci, zgodnie z Rozporzgdzeniem Ministra Zdrowia
w sprawie standardéw jakosci dla laboratoriow:

— zaltgcznik dotyczacy standardéw jako$ci dla laboratorium w zakresie
czynnosci laboratoryjnej genetyki medycznej oraz laboratoryjnej
interpretaciji i autoryzacji wyniku badan,

— zatgcznik dotyczgcy maksymalnego czasu od pozyskania materiatu

do wykonania badania,
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— aktualne wymagania normy PN-EN ISO 15189:2023-02,
odpowiadajgcej normie ISO 15189:2022 ,Laboratoria medyczne —
Wymagania dotyczgce jakosci i kompetenciji”, obejmujgcych m.in.
kompetencje personelu, nadzér nad procesem przedanalitycznym,
analitycznym i poanalitycznym, walidacje i weryfikacje metod
badawczych, zapewnienie jakosci wynikdw, zarzgdzanie ryzykiem,
nadzoér nad wyposazeniem, odczynnikami, materiatami odniesienia,
dokumentacja, niezgodnosciami, dziataniami korygujgcymi oraz
ciggtym doskonaleniem systemu zarzgdzania jakoscia,

b) roli i zadan kierownika oraz personelu MLD o profilu genetycznym,

c) odpowiedzialnosci karnej, cywilnej i zawodowej, kodeksu etyki diagnosty
laboratoryjnego,

d) wdrazania i utrzymania standardow jakosci obowigzujgcych w MLD
o profilu genetycznym,

e) szacowania kosztéw pracy laboratorium oraz wyceny badan.

V. MODULY SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO ORAZ FORMY
| METODY KSZTALCENIA STOSOWANE W RAMACH MODULOW

MODUL |

Podstawy genetyki medycznej i zasady dziedziczenia chorob

czlowieka

Modut realizowany jest w formie 4 kurséw specjalizacyjnych trwajgcych 32 godziny.
Cele modutu:

uzyskanie, pogtebienie i ugruntowanie wiedzy z zakresu podstaw genetyki
medycznej umozliwiajgce zrozumienie etiopatogenezy najczestszych chordb
uwarunkowanych genetycznie i chordb, u ktérych podtoza lezg zmiany w genomie

ludzkim.
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1.(I) Kurs specjalizacyjny: ,,Wdrozenie organizacji i jakosci pracy oraz

zasad etycznych w laboratorium genetycznym”

Cel kursu:

przygotowanie uczestnika do bezpiecznej i prawidtowej pracy ,,0od pierwszego dnia”
w laboratorium genetycznym poprzez przesledzenie przebiegu pracy z prébka,
identyfikowalnosci, postepowania przy niezgodnosciach, krytycznej analizy czesci
jakosciowej sprawozdan z badan oraz uswiadomienie wymogow etycznych

I prawnych.

Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Przebieg pracy z probkg i identyfikowalnos¢ — droga prébki: przyjecie,
oznakowanie, rejestracja w systemie, kwalifikacja materiatu, przygotowanie do
badania, przekazanie wyniku; miejsca najwiekszego ryzyka i wskazniki jakosci
procesu (etap przedanalityczny — analityczny — poanalityczny).

2) Strefy pracy i zapobieganie zanieczyszczeniom — rozdzielenie stref przed/po
reakcji PCR (ang. Polymerase Chain Reaction), jednokierunkowy przeptyw,
organizacja stanowisk; postepowanie w razie zdarzen niepozgdanych
(rozlanie, przerwana identyfikacja, podejrzenie zanieczyszczenia) oraz
zgtaszanie niezgodnosci.

3) Sprawozdanie z badania genetycznego w praktyce — jak czytaé cze$é
jakosciowg: pokrycie sekwencjonowania i jego jednorodnos¢, wskazniki
zanieczyszczenia, graniczna czutos¢ wykrycia (LOD, ang. Limit of Detection)

i graniczna ilos¢ oznaczalna (LOQ, ang. Limit of Quantification); elementy
obowigzkowe sprawozdania (m.in. zapis wariantu — HGVS, odniesienie do
genomu wzorcowego), parametry jako$ci, ograniczenia metody, informacja
0 udziale w zewnetrznych sprawdzianach jakosci.

4) Dokumenty robocze i komunikacja techniczna — opracowanie: listy kontrolnej
przyjecia prébki, karty kwalifikacji materiatu (odsetek komorek
nowotworowych, martwica, wskazniki jakosci materiatu), listy kontrolnej czesci
jakosciowej sprawozdania oraz wzoru zgtoszenia niezgodnosci i planu dziatan

korygujacych i zapobiegawczych.
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5) Modele organizacyjne pracowni i zakresy obowigzkow — pracownia
cytogenetyczna, molekularna, NGS (Sekwencjonowanie Nastepnej Generaciji,
ang. Next Generation Sequencing): podstawowe zadania, przeptyw materiatu
i danych, granice kompetencji i odpowiedzialnosci na stanowiskach (kierownik
laboratorium, kierownik ds. jakosci, diagnosta laboratoryjny/specjalista, osoba
w trakcie szkolenia, lekarz-konsultant).

6) System jakosci w praktyce — uwzglednienie aktualnych wymagan PN-EN ISO
15189:2023-02 i dobrej praktyki laboratoryjnej: walidacja/weryfikacja metod
PCR, MLPA (ang. Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification), FISH
(ang. Fluorescence In Situ Hybridization), kariotyp, aCGH (ang. Array
Comparative Genomic Hybridization), NGS, wewnetrzna kontrola jakosci IQC
(ang. Internal Quality Control), udziat w zewnetrznych sprawdzianach jakosci
EQA (ang. External Quality Assessment), szacowanie niepewnosci, audyty
wewnetrzne i zewnetrzne, prowadzenie dziatan korygujgcych
i zapobiegawczych, uwzglednienie wymagan IVDR dotyczacych testow in-
house/LDT(Laboratory developed test), w tym dokumentowania zgodnosci
Z wymaganiami bezpieczenstwa, analizy ryzyka oraz nadzoru nad zmiang
metody.

7) Aspekty prawne i etyczne badan genetycznych — podstawy ustawy
o0 medycynie laboratoryjnej (kto wykonuje i autoryzuje badania), obowigzki
wobec pacjenta wynikajgce z praw pacjenta (Swiadoma zgoda na badanie
diagnostyczne/predykcyjne, informowanie o wynikach ubocznych),
dokumentacja w systemie LIS (Laboratoryjny System Informatyczny,
ang. Laboratory Information System) zgodna z RODO (dostepy, dokumentacja
medyczna), wiasnos¢ i udostepnianie petnego sprawozdania laboratoryjnego,
wymagania kwalifikacyjne personelu.

Zakres umiejetnosci praktycznych:
po odbyciu kursu osoba specjalizujgca sie potrafi:

1) opisac petng sciezke probki i wskazac¢ krytyczne punkty ryzyka;

2) stosowac w praktyce zasady ISO 15189 i dobrej praktyki laboratoryjnej
(walidacja/weryfikacja metod PCR, MLPA, FISH, kariotyp, aCGH, NGS;
IQC/EQA; niepewnos¢; audyty);
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3) wspotpracowac z kierownikiem ds. jakosci przy przygotowywaniu i aktualizacji
procedur, korzysta¢ z systemu informatycznego laboratorium (LIS) i prowadzi¢
dokumentacje zgodnie z RODO;

4) rozpoznac i zgtosi¢ zdarzenia niepozgdane oraz zarzgdzac ryzykiem
(bezpieczenstwo biologiczne, zabezpieczenia biologiczne, ekspozycije,
gospodarka odpadami);

5) rozumiec role i kompetencje: kierownik laboratorium, diagnosta, lekarz-
konsultant; zna¢ podstawowe modele organizacyjne pracowni
(cytogenetyczna, molekularna, NGS);

6) prawidtowo interpretowac sprawozdania z badan (QA, LOD/LOQ, czynniki
przedanalityczne) i przygotowywac technicznie poprawne sprawozdania
Z badan;

7) dziata¢ zgodnie z wymaganiami etycznymi i prawnymi (§wiadoma zgoda,
petny raport dla pacjenta/klinicysty, wlasciwa autoryzacja, ochrona danych).

Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.), w pierwszym roku odbywania szkolenia
specjalizacyjnego.

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtos¢. Zajecia realizowane sg w formie seminariéw z pracg na
wzorach dokumentéw.

Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

2.(I) Kurs specjalizacyjny: ,,Podstawy biologii molekularnej i genetyki

medycznej”

Cel kursu:
uzyskanie wiedzy na temat budowy i organizacji materiatu genetycznego cztowieka.
Zakres wiedzy teoretycznej:
W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.
1) Budowa kwasow nukleinowych, replikacja DNA. Naprawa DNA.
2) Geny iich struktura. Kod genetyczny. Transkrypcja i translacja, odczytywanie

informacji genetycznej. Regulacja ekspresji genu. Genom jgdrowy.
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3) Budowa chromosomu. Kariotyp. Mitochondrialny DNA. Polimorfizm
genetyczny. Mutacje strukturalne i liczbowe.

4) Definicja gatunku; definicja populacji. Selekcja naturalna; zréznicowanie
genetyczne; izolacja genetyczna; dryf genetyczny; efekt zatozyciela, zjawiska
etniczne, migracja, selekcja negatywna, selekcja pozytywna.

5) Elementy genetyki populacyjnej. Analiza sprzezen; prawo Hardy'ego-
Weinberga. Pokrewienstwo i jego znaczenie w genetyce klinicznej; badania
blizniat.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) interpretacja zmian struktury i sekwencji DNA w konteks$cie procesu replikaciji
DNA, mejozy i mitozy;

2) wykorzystania wiedzy na temat struktury genomu cztowieka, kodowania
informacji genetycznej i zmiennosci osobniczej.

Czas trwania kursu: 1 dzienh (8 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

3.(I) Kurs specjalizacyjny: ,,Zasady dziedziczenia choréb cztowieka oraz

analiza rodowodow”

Cel kursu:

poznanie zasad przekazywania predyspozycji do choréb uwarunkowanych
genetycznie.

Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Choroby uwarunkowane aberracjami chromosomowymi. Choroby
uwarunkowane mikroaberracjami chromosomowymi. Choroby uwarunkowane
zmianami epigenetycznymi. Choroby monogenowe.

2) Dziedziczenie autosomalne dominujgce (AD); cechy, przykfady choréb i/lub

cech fenotypowych; pojecia ekspresji, penetracji, mozaikowosci germinalnej.
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3) Dziedziczenie autosomalne recesywne (AR); cechy; przyktady choréb i/lub
cech fenotypowych; pojecia pokrewienstwo, homozygotycznosg;
heterozygotycznos¢; heterozygota ztozona; podwdjna heterozygota;
hemizygotyczno$¢; dziedziczenie pseudodominujgce w chorobach
o uwarunkowaniach recesywnych.

4) Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X (XL) w sposéb dominujgcy (X-D)
i recesywny (X-R); inaktywacja chromosomu X i jego znaczenie; hipoteza
Lyon; cechy dziedziczenia; przyktady choréb i/lub cech fenotypowych;
heterozygotycznos¢ w sprzezeniu z chromosomem X, cechy kliniczne u kobiet
nosicielek.

5) Warianty typu ekspansji powtdrzen; zjawisko antycypaciji i kodominacji;
przyktady cech. Uwarunkowania wielogenowe (poligenowe), wieloczynnikowe
chorob i/lub cech fenotypowych; przyktady choréb i/lub cech fenotypowych
o uwarunkowaniach poligenowych i/lub wieloczynnikowych; (model
dziedziczenia wieloczynnikowego wg Falconera; Poligenowe Skale Ryzyka
(PRS, ang. Polygenic Risk Scores); plejotropizm; heterogennos¢ locus;
przyktady).

6) Dziedziczenie mitochondrialne (matczyne); cechy charakterystyczne;
przyktady choréb spowodowanych wariantami mitochondrialnego DNA.

7) Zjawiska epigenetyczne podczas zaptodnienia, w rozwoju embrionalnym,

w regulacji funkciji i ekspresji gendéw; mechanizmy pietnowania genomowego;
rodzicielskie pietno genomowe (imprinting genomowy). Mikroaberracje
genomowe (mikroduplikacje, mikrodelecje).

8) Choroby genomowe — patogeneza; kopie o matej liczbie powtorzen i wysokim
stopniu homologii (LCR, ang. Low Copy Repeats); niealleliczne rekombinacje
miedzy LCRs (NAHR, ang. Non-Allelic Homologous Recombination);
przyktady chorob genomowych zaleznych od zmian liczby kopii.

9) Podstawy genetycznych transformacji nowotworowych, dziedziczne zespoty

predyspozycji do nowotwordw.
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Zakres umiejetnosci praktycznych:
W czasie kursu osoba specjalizujgca sie nabedzie umiejetnoSc:
1) stosowania wiedzy z zakresu mechanizmdw dziedziczenia, w tym odstepstw
od zasad Mendla, w analizie i interpretacji wynikow badan genetycznych;
2) oceny wptywu zmian genetycznych i epigenetycznych na etiologie choréb;
3) analizy rodowodu i okreslanie ryzyka genetycznego dla cztonkéw rodziny;
4) identyfikowania ograniczen i niepewnosci towarzyszgcych interpretacji
wynikow badan genetycznych.
Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).
Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegto$¢. Zajecia realizowane sg w formie wykfaddw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

4.(I) Kurs specjalizacyjny: ,,Choroby wielogenowe/wieloczynnikowe.

Znaczenie badan genetycznych w medycynie personalizowanej”

Cel kursu:
uzyskanie wiedzy na temat mechanizméw zwigzanych z rozwojem choréb
wielogenowych/wieloczynnikowych oraz znaczenia badan genetycznych
w medycynie personalizowanej.
Zakres wiedzy teoretycznej:
W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.
1) Choroby wielogenowe i wieloczynnikowe — definicja. Cechy uwarunkowane
wieloczynnikowo, wspotoddziatywanie czynnikéw genetycznych
i niegenetycznych. Modele dziedziczenia chorob wieloczynnikowych —
progowy, mieszany, oligogenowy. Etiologia chorob kompleksowych —
oligogenowa, poligenowa, wieloczynnikowa. Cechy jakosciowe i ilosciowe.
2) Przyktady chordb wieloczynnikowych z cechami jakosciowymi (rozszczep
wargi i podniebienia, wrodzona wada serca, wada cewy nerwowej, zwezenie
odzwiernika, gosciec przewlekty postepujacy, padaczka, schizofrenia, choroba

afektywna dwubiegunowa, stwardnienie rozsiane, cukrzyca, miazdzyca
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naczyn, nadczynnosc tarczycy) i iloSciowymi (wzrost, masa ciata, inteligencja,
cisnienie krwi, barwa skory).

3) Znaczenie badan genetycznych w medycynie personalizowanej.
Farmakogenetyka, farmakogenomika. Mechanizmy molekularne prowadzgce
do indywidualnego zréznicowania reakcji na leczenie farmakologiczne.
Podstawy farmakokinetyki i farmakodynamiki. Mozliwosci optymalizacji
leczenia farmakologicznego poprzez indywidualizowanie dawek leku
w oparciu o wyniki badan molekularnych (np. w kardiologii, onkologii, zdrowiu
psychicznym, neurologii, leczeniu bélu czy leczeniu okotooperacyjnym).

Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariéw.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

MODUL I

Genetyka molekularna

Modut realizowany jest w formie 3 kurséw specjalizacyjnych trwajgcych 48 godzin

i 3 stazy kierunkowych trwajgcych 160 godzin.

Cele modutu:

uzyskanie, pogtebienie i ugruntowanie przez osoby realizujgce program specjalizacji

wiedzy z zakresu genetyki molekularnej.

1.(I1) Kurs specjalizacyjny: ,,Metody i techniki analizy kwaséw

nukleinowych”

Cel kursu:
uzyskanie wiedzy na temat podstawowych metod i technik wykorzystywanych do
analizy kwasow nukleinowych, w tym metod izolacji DNA i RNA, PCR i hybrydyzacji

oraz modyfikacji tych technik.
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Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Metody izolacji kwaséw nukleinowych z krwi obwodowej, utrwalonego

2)

3)

4)

materiatu tkankowego, komérek po hodowli i osocza. Ocena jakosci i ilosci

materiatu genetycznego (spektrofotometria, fluorymetria, elektroforeza).

Zabezpieczanie i przechowywanie materiatu biologicznego i/lub

genetycznego.

Ocena ilosci i jakosci materiatu genetycznego przy uzyciu metod

spektrofotometrycznych, fluorometrycznych oraz elektroforetycznych.

Poznanie zasad dziatania, analizy i interpretacji wynikow, klasyfikaciji

wariantow genetycznych i/lub aberracji, zastosowania klinicznego

nastepujgcych technik i ich odmian:

a)

b)

d)

hybrydyzacja kwasow nukleinowych: Southern blotting (ang. Southern
Blotting — hybrydyzacja DNA), hybrydyzacja in situ — ISH (ang. In Situ
Hybridization), w tym fluorescencyjna hybrydyzacja in situ — FISH,
genomowa hybrydyzacja in situ — GISH (ang. Genomic In Situ
Hybridization, poréwnawcza hybrydyzacja genomowa — CGH

(ang. Comparative Genomic Hybridization), porownawcza hybrydyzacja
genomowa do mikromacierzy — aCGH,

metody amplifikacji i oceny ekspresji: tancuchowa reakcja polimerazy -
PCR i jej odmiany: long PCR, PCR-RFLP, QPCR, LAMP, dPCR, ddPCR,
sekwencjonowanie metodg Sangera (ang. Sanger Sequencing): zasada
dziatania, ograniczenia, analiza i interpretacja wynikow, klasyfikacja
wariantow, zastosowanie kliniczne,

sekwencjonowanie wysokoprzepustowe — NGS i jego odmiany:
przygotowanie materiatu (np. DNA), walidacja jakosci, przygotowanie
biblioteki, ocena jakosci, parametry reakciji, interpretacja wynikow,
multipleksowa amplifikacja sond zalezna od ligacji — MLPA: detekcja
deleciji, duplikacji, wybranych wariantéw punktowych; analiza metylacji —
MS-MLPA (ang. Methylation-Specific MLPA); zasady, ocena jako$ci,

interpretacja,
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f) poréwnawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy — aCGH: ocena
zmian strukturalnych chromosomoéw, mozliwo$¢ wynikéw fatszywie
dodatnich/ujemnych; porownanie z innymi metodami (NGS, FISH, MLPA,
kariotyp), ograniczenia,

g) optyczne mapowanie genomowe — OGM (ang. Optical Genome Mapping):
zasada dziatania, ograniczenia, zastosowania kliniczne.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtos¢. Zajecia realizowane sg w formie wykfaddw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

2.(ll) Kurs specjalizacyjny: ,,Wykorzystanie bioinformatyki i baz danych

w analizach genetycznych”

Cel kursu:

poznanie podstawowych narzedzi bioinformatycznych, niezbednych do analizy

i interpretacji danych genetycznych, i nabycie umiejetnosci postugiwania sie bazami
danych.

Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Podstawowe formaty plikéw w analizie genomowej. Przeglad podstawowych
baz danych ocena zawartych informaciji i mozliwosci ich wykorzystania,
pozyskiwanie informacji na temat regionéw chromosomowych, gendw i ich
form, wykorzystywanie sekwencji genéw do projektowania i analizy badanych
regionéw. Znaczenie jakosci danych.

2) Przetwarzanie danych NGS. Potok analizy danych eksomu, genomu,
transkryptomu (analiza jakosci FASTQ, mapowanie odczytéw do genomu
referencyjnego, wykrywanie wariantbw SNP/INDEL, adnotacja wariantow,
analiza zmian liczby kopii). Walidacja modelu oceny zmian genetycznych
i predykcja in silico. Ocena bioinformatyczna identyfikowanych wariantow —

czestosci, funkcjonalnosci. Ograniczenia technologii.

CMKP 2026 21



Program specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej — program
uzupetniajgcy dla diagnostéw laboratoryjnych posiadajacych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki laboratoryjnej/analityki
klinicznej, lub mikrobiologii

3) Podstawy analizy patogennosci wariantow genetycznych — system i kryteria
Amerykanskiego Kolegium Genetyki Medycznej i Genomiki/Stowarzyszenia
Patologii Molekularnej (ang. American College of Medical Genetics and
Genomics — ACMG/Association for Molecular Pathology — AMP). Znajomos¢
zasad identyfikacji i oceny jakosci zidentyfikowanych wariantow, w tym
wariantow ins/del, ekspansji powtdrzen, podstawy analizy celowanej
(panelowej), eksomu i genomu. Znaczenie filtracji wariantéw (eliminacja
polimorfizméw, zmiany o duzym wptywie biologicznym, integracja z danymi
fenotypowymi (HPO, ang. Human Phenotype Ontology, OMIM). Znaczenie
potwierdzenia obecnosci wariantéw innymi metodami (Sanger, PCR, QPCR,
MLPA, aCGH). Wytyczne Europejskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka
(ang. European Society of Human Genetics — ESHG) i ACMG dotyczace
przechowywania i ponownej analizy danych genomowych.

4) Znajomos¢ i praktyczne wykorzystanie genetycznych baz danych
(populacyjnych oraz klinicznych), wykorzystywanie programow i algorytmow
predykcyjnych (PolyPhen, SIFT, VEP itp.), ocena patogennosci, wptyw
wariantéw na splicing, znajomosc¢ podstaw interpretacji wynikow badan
stosowanych obecnie metod biologii molekularne;.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

3.(ll) Kurs specjalizacyjny: ,,Zasady nazewnictwa zmian genetycznych
zgodnie z wytycznymi ISCN i HGVS”

Cel kursu:
uzyskanie wiedzy na temat nazewnictwa roznego rodzaju zmian genetycznych

zgodnie z wytycznymi eksperckich organizacji miedzynarodowych.
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Zakres wiedzy teoretycznej:
W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Zasady nomenklatury genetycznej i cytogenetycznej, w tym:

a) zasady nazewnictwa genéw zgodnie z wytycznymi Human Genome
Organisation (HUGO) i Gene Nomenclature Committee (HGNC),

b) zasady nazewnictwa aberracji chromosomowych dostosowane do
zastosowanej techniki diagnostycznej — klasyczna analiza kariotypu,
fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (FISH), multipleksowa amplifikacja
sond zalezna od ligacji (MLPA), poréwnawcza hybrydyzacja genomowa
(aCGH) lub mikromacierze SNP oraz optyczne mapowanie genomowe
(OGM),

c) zasady nomenklatury cytogenetycznej zgodnie z Miedzynarodowym
Systemem Nomenklatury Cytogenomicznej Cztowieka — ISCN (ang.
International System for Human Cytogenomic Nomenclature), w tym
dotyczgce zmian chromosomowych liczbowych i strukturalnych.

2) Nazewnictwo wariantéw genetycznych identyfikowanych z wykorzystaniem
technik molekularnych zgodnie z wytycznymi Human Genome Variation
Society (HGVS) na poziomie nukleotydowym (DNA, RNA) i biatkowym.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

1.(I) Staz kierunkowy: ,,Metody izolacji RNA i DNA, ocena uzyskanego
materiatu genetycznego, repozytorium materiatu genetycznego, technika
PCR i jej odmiany”

Cel stazu:

praktyczne opanowanie umiejetnosci izolowania kwasow nukleinowych, oceny

jakosci materiatu genetycznego, przygotowania materiatu genetycznego do

przechowywania w repozytorium. Poznanie mechanizmu reakcji PCR i jej odmian,
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doskonalenie umiejetnosci praktycznych — pipetowanie, przygotowanie reakcji,
optymalizacja warunkéw amplifikacji, analiza i interpretacja wynikéw, zapobieganie
kontaminacji, walidacja, praktyczne zastosowanie w diagnostyce genetyczne;j.
Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie stazu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Rodzaje materiatow biologicznych i ich pozyskiwanie — krew, wycinki tkanki,
komorki po hodowli, surowica, szpik kostny, wymazy, slina. Dob6r materiatu
adekwatny do wykonywanego badania. Ograniczenia zwigzane z transfuzjg
krwi i przeszczepem szpiku.

2) Zabezpieczanie i konserwowanie z wykorzystaniem substancji
zabezpieczajgcych stabilnos¢ komorek, przygotowanie do ekstrakcji,
biobankowanie.

3) Techniki izolacji DNA, RNA.

4) Techniki oceny i walidacji jakosci materiatu i ich wykorzystanie
w odpowiednich badaniach diagnostycznych.

5) Znajomos$¢ podstawowych rodzajow technik PCR w tym:

a) asymetryczna reakcja fancuchowa polimerazy (asymmetric PCR,
ang. asymmetric polymerase chain reaction),

b) amplifikacja allelospecyficzna (ASA, ang. allele-specific amplification),

c) allelospecyficzna amplifikacja PCR (PASA, ang. PCR allele-specific
amplification),

d) allelospecyficzny PCR (ASP, ang. allele-specific PCR),

e) system amplifikacji oporny na mutacje (ARMS, ang. amplification refractory
mutation system),

f) wewnetrzny PCR (nested PCR, ang. nested polymerase chain reaction),

g) multipleksowy PCR (multiplex PCR, ang. multiplex polymerase chain
reaction),

h) réznicowy PCR (differential PCR, ang. differential polymerase chain
reaction),

i) PCR dedykowany do analizy wariantow typu ekspansji powtorzen (TP-
PCR, ang. Triplet-primed polymerase chain reaction),

j) zdegenerowany PCR (ang. degenerate polymerase chain reaction),
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k) PCR w czasie rzeczywistym (Real-Time PCR, ang. real-time polymerase
chain reaction) — analiza krzywych amplifikacji, wartos¢ Cq (ang.
guantification Cycle),

l) PCR z aktywacjg enzymu w wysokiej temperaturze (Hot Start PCR,
ang. hot start polymerase chain reaction),

m) ilo$ciowy i potilosciowy PCR (ang. quantitative and semi-quantitative
polymerase chain reaction),

n) cyfrowy PCR (digital PCR / ddPCR, ang. digital polymerase chain reaction /
droplet digital polymerase chain reaction) — technika umozliwiajgca
precyzyjne wykrywanie i kwantyfikacje wariantow genetycznych oraz ocene
ekspresiji.

6) Istota metody i monitorowanie reakcji (standaryzacja ilosci wejsciowego
DNA/RNA, uzycie kontroli wewnetrznych dla poprawnej interpretacji wynikéw
o niskiej czestosci alleli (AF, ang. Allele Frequency), obliczanie granicy
wykrywalnosci (LOD)).

7) Zasady monitorowania PCR w czasie rzeczywistym, monitorowanie reakcji
PCR (Fluorochrom SYBR Green I; sondy molekularne MGB itp.), normalizacja
pomiaru fluorescenciji.

8) Krzywa wzorcowa i mozliwosci oceny liczby kopii badanego materiatu.

Zakres umiejetnosci praktycznych:
W czasie stazu osoba specjalizujgca sie nabedzie umiejetnosc:

1) oceny jakosci materiatu do izolacji kwasow nukleinowych;

2) zabezpieczenia materiatu badawczego przeznaczonego do izolacji kwasow
nukleinowych;

3) przygotowania probek: kodowanie prébek klinicznych; anonimizacja
| pseudoanonimizacja;

4) izolacji kwasow nukleinowych (metod biochemicznych — fenoliza, wysalanie
biatek oraz systemow ekstrakcji np. kolumny nitrocelulozowe i ztoze
magnetyczne) oraz ich modyfikacji;

5) oceny jakosci wyizolowanego kwasu nukleinowego (w tym: ocena
spektrofotometryczna, ocena elektroforetyczna, ocena fluorymetryczna);

6) archiwizacji wyizolowanego kwasu nukleinowego;

CMKP 2026 25



Program specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej — program
uzupetniajgcy dla diagnostéw laboratoryjnych posiadajacych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki laboratoryjnej/analityki
klinicznej, lub mikrobiologii

7) zachowania niezbednych srodkdw ostroznosci;

8) wiasciwego doboru parametrow zapewniajgcych powodzenie reakcji PCR
(dobdr warunkéw samej reakcji PCR: temperatury, czas trwania cykili, liczby
cykli itp.; dobor odpowiednich starteréw do reakcji amplifikacji; dobér
wiasciwych ilosci sktadnikdw mieszaniny reakcyjnej tj.: stezenia dNTP,
polimerazy, starterow, magnezu);

9) projektowania starteréw reakcji PCR;

10) obstugi urzadzen/systemow do przeprowadzania reakcji PCR;

11) przeprowadzenia reakcji PCR w czasie rzeczywistym; oceny jakosci

otrzymanych produktéw reakcji PCR;

12) analizy uzyskanych wynikow.
Czas trwania stazu: 5 dni (40 godz.).
Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki molekularnej, ktore zatrudnia co
najmniej jednego specjaliste LGM/MGM z minimum trzyletnim doswiadczeniem
w zakresie technik wymienionych w programie stazu, w ktorym wykonywanych jest
co najmniej 600 badan rocznie technikami z zakresu stazu. MLD posiada certyfikat
uczestnictwa w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub
diagnostyki wymienionych w programie stazu.
Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian

umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego.

2.(Il) Staz kierunkowy: ,,Sekwencjonowanie metodg Sangera i analiza

MLPA w diagnostyce genetycznej”

Cel stazu:

nabycie umiejetnosci przygotowania i optymalizacji reakcji sekwencjonowania,
obstugi aparatu do sekwencjonowania i analizy wynikow, eliminacji btedow,
interpretacji w odniesieniu do informacji klinicznych. MLPA — zrozumienie zasady
dziatania — mechanizm metody, specyfika sond, etapy analizy, przygotowanie

i optymalizacja reakcji, walidacja i zastosowania kliniczne.
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Zakres wiedzy teoretycznej:
W czasie stazu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Sekwencjonowanie bezposrednie wg Sangera — zasada dziatania. Etapy
przygotowania, prowadzenia i oceny wynikow bezposredniego
sekwencjonowania. Mozliwosci pomytek wynikajgcych z btedow techniki.

a) Planowanie reakcji sekwencjonowania — pozyskanie sekwencji
referencyjnej, analiza wielkosci fragmentu do sekwencjonowania,
projektowanie starterow, optymalizacja wielkosci amplikonéw dla dtugich
fragmentow.

b) Analiza chromatograméw sekwencyjnych — zaznajomienie sie z obrazem
zmian genetycznych w zaleznosci od typu wariantu (heterozygotyczne,
homozygotyczne, rodzaj zmiany np. warianty punktowe typu zmiany sensu,
zmiany delecyjno-insercyjne, frameshift).

c) Ocena jakosci chromatogramow sekwencyjnych i ich uzytecznosc do
rutynowej diagnostyki. Parametry jakosci QC, Phred-Score, Q-value.

d) Ograniczenia metody — czuto$¢, specyficznosé, limit detekciji.

2) MLPA.

a) Zasady przeprowadzenia techniki MLPA: hybrydyzacja, ligacja,
amplifikacja, detekcja.

b) Odmiany techniki MLPA (w tym MS-MLPA, ang. Methylation-specific
MLPA).

c) Znajomosc zalet i ograniczen metody MLPA.

Zakres umiejetnosci praktycznych:
W czasie stazu osoba specjalizujgca sie nabedzie umiejetnosc:

1) sekwencjonowanie klasyczne:

a) przygotowanie reakcji sekwencjonowania, znajomosc¢ obstugi
oprogramowania do analizy danych, weryfikacji jakosci sekwencji,
poréwnania z sekwencjg referencyjna,

b) znajomos¢ ograniczen metody sekwencjonowania,

c) zastosowania kliniczne — identyfikacja wariantow punktowych, matych
insercjo/delecji, zastosowanie metody do weryfikacji wariantow wykrytych
technikg NGS;
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2) technika MLPA:

a) zasady przeprowadzenia techniki MLPA: hybrydyzacja, ligacja,
amplifikacja, elektroforeza kapilarna, analiza danych w programie
Coffalyser.Net,

b) odmiany techniki MLPA, dobor odpowiedniej do wskazan odmiany MLPA,

c) wykrywanie wybranych typow aberracji chromosomowych,

d) analiza zaburzeh metylacji w okreslonych regionach chromosomowych,

e) analiza otrzymanych wynikow i opracowania epikryzy diagnostycznej,
zapis wyniku zgodnie z zasadami ISCN i HGVS,

f) znajomos$c¢ zalet i ograniczen metody MLPA.

Czas trwania stazu: 5 dni (40 godz.).

Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki molekularnej, ktére zatrudnia co
najmniej jednego specjaliste LGM/MGM z minimum trzyletnim doswiadczeniem

w zakresie technik wymienionych w programie stazu, w ktérym wykonywanych jest
co najmniej 100 badan rocznie technikami z zakresu stazu. MLD posiada certyfikat
uczestnictwa w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub
diagnostyki wymienionych w programie stazu.

Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian

umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego.

3.(ll) Staz kierunkowy: ,,.Sekwencjonowanie nastepnej generacji

i interpretacja danych w analizach wysokoprzepustowych”

Cel stazu:
nabycie praktycznej umiejetnosci diagnostyki genetycznej z zastosowaniem metody
sekwencjonowania wysokoprzepustowego; nabycie umiejetnosci korzystania
z genomowych baz danych oraz podstawowych umiejetnosci analiz
bioinformatycznych w zakresie oceny patogennosci wariantéw.
Zakres wiedzy teoretycznej:

1) sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS) jako metoda

wysokoprzepustowa:

CMKP 2026 28



Program specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej — program
uzupetniajgcy dla diagnostéw laboratoryjnych posiadajacych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki laboratoryjnej/analityki
klinicznej, lub mikrobiologii

a) umiejetnosc¢ korzystania z roznych platform sekwencjonowania nastepnej
generacji (NGS, ang. next-generation sequencing) oraz zrozumienie ich
mocnych i stabych stron, w tym:

— pirosekwencjonowania,

— sekwencjonowania przez synteze,

— sekwencjonowania w technologii lonTorrent,

— sekwencjonowania pojedynczej czgsteczki w czasie rzeczywistym
(SMRT, ang. Single Molecule Real Time),

— sekwencjonowania nanoporowego,

b) znajomos¢ podstaw bioinformatyki jako dziedziny stuzgcej do
pozyskiwania, analizy i interpretacji zmian genetycznych z danych NGS;

2) zdolnos¢ do optymalizacji i walidacji protokotéw sekwencjonowania dla
okreslonych zastosowan klinicznych, w tym:

a) panele celowane (ang. targeted sequencing),

b) sekwencjonowanie catego eksomu (WES, ang. whole exome sequencing),

c) sekwencjonowanie catego genomu (WGS, ang. whole genome
sequencing);

3) etapy przebiegu procedury NGS:

a) ocena jakosci materiatu — wptyw degradacji materiatu na uzyskane wyniki,
pomiar stezenia z wykorzystaniem metod fluorymetrycznych oraz
spektrofotometrycznych,

b) przygotowanie prébek do sekwencjonowania — indeksowanie,
wzbogacanie regiondéw analizy (hybrydyzacja, amplifikacja), ocena jakosci
bibliotek,

c) sekwencjonowanie bibliotek — ocena parametréw jakosciowych reakciji
sekwencjonowania, wstepna analiza bioinformatyczna;

4) podstawy analizy danych z NGS: podstawowe formaty danych (fastq, bam,
vcf), pojecie potoku przetwarzania danych, algorytmy do mapowania i detekc;ji
wariantéw, narzedzia do analizy danych funkcjonalnych i adnotacji, rozumienie
wynikow statystycznych, narzedzia predykcyjne do analizy zmian liczby kopii,
wariantéw typu ekspansji powtérzen, disomii jednorodzicielskiej;

5) interpretacja kliniczna i raportowanie wynikow badan:
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a) postugiwanie sie bazami danych: klinicznymi (ClinvVar, HGMD, OMIM),
populacyjnymi (np. gnomAD, dbSNP, inne),

b) postugiwanie sie narzedziami predykcyjnymi dla wariantow punktowych
(programy dla wariantoéw typu zmiany sensu) i splicingowych,

C) posiadanie umiejetnosci oceny predykcji zmian konformacji biatka
zmienionego na skutek mutacji jako narzedzie przydatne do interpretacji
danych bazy medycznej i mozliwosci pozyskania informacji do okreslenia
zakresu analizy danych wysokoprzepustowych pod kgtem fenotypu osoby
badanej (panele genéw, baza HPO — ang. Human Phenotype Ontology);

6) przedstawienie mozliwosci wykorzystania sekwencjonowania nastepnej
generacji we wspétczesnej diagnostyce — panele genowe, sekwencjonowanie
eksomu (pojecie eksomu klinicznego), sekwencjonowanie genomu;
transkryptomy; nieinwazyjne testy prenatalne wykrywajgce najczestsze wady
genetyczne ptodu — NIPT (ang. Non-Invasive Prenatal Testing); zasada
dziatania, ograniczenia i mozliwosci, zastosowanie, standardy i rekomendacije;

7) zarzadzanie i zgtaszanie przypadkowych lub wtérnych znalezisk w sposéb
klinicznie i etycznie odpowiedzialny;

8) udziat w zewnetrznych programach testowania biegtosci w celu zapewnienia
zgodnosci wydajnosci testu ze standardami klinicznymi — testowanie biegtosci.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) przygotowanie DNA do analizy wysokoprzepustowej, w tym ocena stezenia
i jakosci materiatu (degradacja);

2) przygotowanie bibliotek do sekwencjonowania, ocena jakos$ci i stezenia
bibliotek, analiza parametréw jakosciowych reakcji sekwencjonowania; ocena
wynikéw sekwencjonowania i ich wstepna interpretacja;

3) korzystanie z baz danych (Ensembl, NCBI, UCSC) w celu pozyskania
sekwenciji referencyjnych dla analiz molekularnych;

4) znajomos$c¢ postugiwania sie koordynatami genomowymi, transkryptomowymi,
biatkowymi;

5) wykorzystanie narzedzi bioinformatycznych do analizy predykcyjnej dla
wariantow zmieniajgcych sekwencje aminokwasowg oraz zaburzajgcych

sktadanie transkryptu;
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6) analiza konformacji biatka jako narzedzia do oceny wptywu mutacji na jego
strukture przestrzenng; identyfikacja domen funkcjonalnych, baza PDB,
AlphaFold;

7) wizualizacja danych z sekwencjonowania wysokoprzepustowego w programie
Integrative Genomic Viewer (IGV).

Czas trwania stazu: 10 dni (80 godz.).

Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki molekularnej, ktére zatrudnia co
najmniej jednego specjaliste LGM/MGM z minimum trzyletnim doswiadczeniem

w zakresie technik wymienionych w programie stazu, w ktérym wykonywanych jest
co najmniej 200 badan rocznie technikami z zakresu stazu. MLD posiada certyfikat
uczestnictwa w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub
diagnostyki wymienionych w programie stazu.

Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian

umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego.

MODUL Il

Cytogenetyka klasyczna i cytogenetyka molekularna

Modut realizowany jest w formie 2 kurséw specjalizacyjnych trwajgcych 24 godzin
i 3 stazy kierunkowych trwajgcych 240 godzin.

Cele modutu:

uzyskanie, pogtebienie i ugruntowanie wiedzy z zakresu: cytogenetyki klinicznej

i molekularnej.
1.(Ill) Kurs specjalizacyjny: ,,Cytogenetyka klasyczna”

Cel kursu:
uzyskanie wiedzy na temat aberracji chromosomowych, implikacji klinicznych oraz

metod wykorzystywanych w cytogenetyce klasycznej.
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Zakres wiedzy teoretycznej:
W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Struktura i funkcje chromosomu, prawidtowy kariotyp, polimorfizm
chromosomow, chromosomy ptci. Aberracje chromosomowe — definicje,
czestosc¢, klasyfikacja, czynniki indukujgce powstawanie (chemiczne, fizyczne
i biologiczne), znaczenie w patologii cztowieka.

2) Aberracje liczbowe chromosomoéw — aneuploidia i poliploidia, definicje,
klasyfikacja, czestos¢ wystepowania aberracji liczbowych w gametach, przed
urodzeniem oraz w populacji. Pochodzenie rodzicielskie i mechanizmy
powstawania (nondysjunkcja mejotyczna i mitotyczna), mozaikowatos¢
(mechanizmy powstawania, typy: mozaikowos¢ somatyczna i germinalna oraz
jej skutki Kliniczne).

3) Aberracje strukturalne chromosomow — definicje, charakterystyka
(unikatowosc i powtarzalno$c¢), klasyfikacja cytogenetyczna (rodzaje aberracji
zrownowazonych i niezrownowazonych, de novo i rodzinne), mechanizmy
powstawania, segregacja mejotyczna zrownowazonych rearanzacji
chromosomowych i jej skutki kliniczne, czesto$¢ w gametach,
przedurodzeniowa i populacyjna czestos¢ aberracji strukturalnych,
powtarzajgce sie translokacje chromosomowe.

4) Mikroaberracje chromosomowe (mikrodelecje i mikroduplikacje) — mechanizm
powstawania — niealleliczna rekombinacja homologiczna uwarunkowana
strukturg genomu (LCR, ang. Low Copy Repeats), skutki kliniczne
mikroaberracji — choroby genomowe. System klasyfikacji i nazewnictwa
cytogenetycznego — zasady opisu chromosomow, aberracji chromosomowych
i kariotypu z przyktadami.

5) Zasady oceny kariotypu metodami cytogenetyki klasycznej — materiat do
badan (rodzaj, transport i przechowywanie), metody i zasady hodowli
komorkowych (limfocyty, fibroblasty, materiat z poronien) techniki barwienia
prgzkowego chromosoméw (prgzki jako odzwierciedlenie strukturalnego
i funkcjonalnego zréznicowania chromosomow) i ich zastosowanie,
rozdzielczos¢ prazkows i jej standardy w odniesieniu do wskazan do oceny

kariotypu, zasady analizy prgzkowej chromosomow, dokumentacja badan,
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algorytm diagnostyczny (niezbedne badania uzupetniajgce w przypadku
stwierdzenia rearanzacji chromosomowej ze szczegolnym uwzglednieniem
rearanzacji chromosomow pici), zasady opisu wyniku badania z przyktadami,
standardy badania, wykorzystywanie baz danych do interpretacji wyniku, zapis
zgodny z zasadami ISCN.

6) Zasady prenatalnej oceny kariotypu metodg cytogenetyki klasycznej —
wskazania do badan, ryzyko niezrownowazonego kariotypu potomstwa
nosicieli zrdbwnowazonych translokaciji i inwersji chromosomowych, materiat
badany (ptyn owodniowy, trofoblast, krew pepowinowa), metody hodowli
komdérek ptodu, zasady analizy chromosomowej, dokumentacje badania,
mozaikowos¢ i pseudomozaikowos¢ chromosomowa (mechanizm
powstawania i zasady interpretacji, interpretacja cytogenetyczna wyniku
badania, problemy diagnostyczne i sposoby ich rozwigzywania, algorytm
diagnostyczny, standardy badan, zapis zgodny z zasadami ISCN.

7) Cytogenetyczne metody diagnostyki wrodzonej niestabilnosci chromosomowe;j
spontaniczne i indukowane aberracje chromosomowe, wymiany chromatyd
siostrzanych, aberracje chromatydowe. Zasady cytogenetycznej diagnostyki
zespotu Blooma, anemii Fanconiego, zespotu Nijmegen.

8) Diagnostyka preimplantacyjna — wskazania, materiat badany (ciatko polarne,
komoérki pobrane na etapie bruzdkowania lub blastocysty), metody
diagnostyczne (FISH interfazowa, aCGH, sekwencjonowanie) — mozliwosci
i ograniczenia diagnostyczne, standardy badan.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

2.(lll) Kurs specjalizacyjny: ,,Cytogenetyka molekularna”

Cel kursu:
uzyskanie wiedzy na temat aberracji chromosomowych, implikacji klinicznych oraz

metod wykorzystywanych w cytogenetyce molekularne;.
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Zakres wiedzy teoretycznej:

w czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1)

2)

3)

4)

5)

6)

Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (FISH) w diagnostyce cytogenetycznej —
zasady dziatania metody, sondy molekularne — rodzaje i zastosowanie
diagnostyczne z przyktadami, zasady analizy chromosomowej w zaleznosci od
typu wykonywanego badania, standardy diagnostyczne w szybkiej prenatalnej
identyfikacji najczestszych aneuploidii oraz wykrywaniu mozaikowosci
kariotypu (szczegélnie w przypadku aberracji liczbowych chromosomoéw
ptciowych), zapis zgodny z zasadami ISCN.

Zastosowanie metod biologii molekularnej w diagnostyce cytogenetycznej —
MLPA — zestawy sond, interpretacja wyniku badania, algorytm diagnostyczny
(zasady weryfikacji wynikéw), zapis zgodny z zasadami ISCN.

Poréwnawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy (aCGH) —
rozdzielczos¢ mikromacierzy diagnostycznych, zastosowanie

w cytogenetycznej diagnostyce pre- i postnatalnej, CNV patogenne i tagodne
— ich klasyfikacje, zasady interpretacji wyniku badania, problemy
diagnostyczne — niezbedne badania uzupetniajgce — algorytm diagnostyczny,
internetowe bazy danych stosowane do interpretacji wynikdéw badan,
standardy badan, zapis zgodny z zasadami ISCN.

Rodzaje mikromacierzy; mikromacierze SNP (ang. Single Nucleotide
Polymorphism).

QF-PCR (ang. Quantitative Fluorescence PCR) — metoda stosowana do
szybkiej diagnostyki najczestszych aneuploidii, specyficzne markery
stosowane w diagnostyce (STR, ang. Short Tandem Repeats), analiza

i interpretacja wyniku badania, mozliwe problemy diagnostyczne (komorki
matki w badanej prébce, mozaikowosc), standardy diagnostyczne, zapis
zgodny z zasadami ISCN.

Nieinwazyjne testy genetyczne u ptodu z krwi matki.

Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik

ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wyktaddw i seminariéw.
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Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

STAZE KIERUNKOWE
Przed przystapieniem do stazy niezbedne jest odbycie kurséw

specjalizacyjnych: ,,Cytogenetyka klasyczna” i ,,Cytogenetyka molekularna”.

1.(Ill) Staz kierunkowy: ,,Postnatalna (pourodzeniowa) ocena kariotypu
oraz FISH”

Cel stazu:

nabycie praktycznych umiejetnosci w zakresie wykonywania i interpretacji
diagnostyki aberracji chromosomowych w postnatalnej diagnostyce genetycznej,
praktyczne opanowanie wykonywania techniki FISH w diagnostyce genetyczne;.
Zakres wiedzy teoretycznej:

1) podstawowe techniki i metody stosowane w cytogenetyce klasycznej podczas
postnatalnej diagnostyki aberracji chromosomowych, adekwatnie do wskazan
klinicznych oraz typu aberracji;

2) podziaty komorkowe, zasady ich stymulacji i blokowania, synchronizacja
hodowli, dobor podtéz hodowlanych, modyfikacja tych podtéz w sposéb
umozliwiajgcy ocene replikacji DNA w dzielgcych sie komaorkach;

3) podstawy uzyskiwania i wybarwiania specyficznego dla okreslonej metody
wzoru prgzkowego lub innych cech analizowanych chromosomow;

4) zasady dotyczgce prowadzenia hodowli komorkowych, oceny ich stanu oraz
analizy i mozliwosci modyfikacji parametrow moggcych mie¢ wptyw na
przebieg hodowli, a takze na uzyskanie dobrych jako$ciowo preparatéw do
analizy cytogenetycznej;

5) algorytmy postepowania laboratoryjnego w przypadkach specyficznych
wskazan klinicznych lub koniecznosci pogtebionej analizy stwierdzonych cech
morfologicznych lub aberracji chromosomow poddanych ocenie;

6) zasady zewnetrznej i wewnetrznej kontroli jako$ci obowigzujgce

w cytogenetyce klasycznej;
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7) zasady wykonywania badan z wykorzystaniem technik cytogenetyki
molekularnej (FISH i jej odmian metodycznych);

8) dobdr technik i metod cytogenetyki molekularnej do typu podejrzewanej
aberracji chromosomowej oraz zaleznie od wskazan klinicznych (addycje
chromosomowe, rearanzacje chromosomowe w powigzaniu z nieprawidtowym
fenotypem, chromosomy markerowe, precyzyjne okreslanie punktow ztaman
w przypadkach aberracji strukturalnych, podejrzewanie znanych zespotow
mikrodelecji/mikroduplikaciji, itp.);

9) zalety i ograniczenia techniki FISH w zastosowaniu do komérek w okresie
interfazy;

10) diagnostyczne wykorzystanie FISH w odniesieniu do komérek w okresie
interfazy, z uwzglednieniem kryteriéw jakosciowych i ilosciowych przy selekc;ji
jader komorkowych poddanych ocenie.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

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

2) zaktadanie hodowli komorkowych z krwi obwodowej oraz fibroblastow zrebu
tgcznotkankowego z otrzymanego materiatu tkankowego, zgodnie z przyjetymi
w tym zakresie zasadami i procedurami oraz wskazaniami klinicznymi;

3) konczenie hodowli (w przypadkach hodowli fibroblastéw z wyborem
odpowiedniego momentu konczenia po ocenie pod inwertoskopem),

z zastosowaniem przewidzianych w tym zakresie procedur, z mozliwoscig
modyfikacji warunkéw fizyko-chemicznych na poszczegéinych etapach tych
procedur (szok hipotoniczny, utrwalanie, temperatura, wilgotnos¢, sposéb
nanoszenia materiatu na preparaty, postepowanie z preparatami
niebarwionymi);

4) dobor technik i metod barwienia preparatow cytogenetycznych zaleznie od
wskazan klinicznych, typu rozpoznanej aberracji chromosomowej lub cech

morfologicznych analizowanych chromosomoéw; zastosowanie kryteridbw oceny
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jakosci badania zaleznie od wskazan klinicznych w badaniach pre-
I postnatalnych;

5) przeprowadzenie w sposéb wtasciwy analizy chromosomowej w przypadkach
kariotypow mozaikowych i nie mozaikowych, z zachowaniem zasad
postepowania ze sprzetem optycznym podczas pracy przy mikroskopie;

6) wykorzystanie systemu do komputerowej analizy kariotypu i skompletowanie
we wiasciwy sposob kariogramu oraz zarejestrowanie go;

7) rozpoznawanie podstawowych typdw aberracji liczbowych i strukturalnych;
znajomos$¢ zasad rozwigzywania problemoéw diagnostycznych
i interpretacyjnych podczas badan cytogenetycznych;

8) prawidtowe sporzgdzenie wyniku badania z uwzglednieniem odpowiednich
danych identyfikacyjnych, metodycznych oraz interpretacji zaleznie od
wskazan klinicznych;

9) wykonywanie badan z wykorzystaniem metody FISH i uzyciem sond
dostepnych komercyjnie w komdérkach w okresie metafazy, w przypadkach
podejrzewanej mikrodelecji/mikroduplikacji i/lub w wybranych przypadkach
rearanzacji w obrebie jednego chromosomu lub z udziatem dwaoch/kilku
chromosomow z obstugg mikroskopu fluorescencyjnego oraz cyfrowym
ztozeniem obrazu;

10) zapisywanie kariotypu z uwzglednieniem stwierdzonych zmian lub wariantéw
polimorficznych oraz rozpoznanych aberracji chromosomowych zgodnie
z zasadami ISCN;
11) interpretacja wyniku w kontekscie sugerowanego rozpoznania klinicznego;
12) wykonanie badania diagnostycznego w kierunku zespotow
mikrodelecji/mikroduplikacji (wariantowo takze w regionach subtelomerowych);
13) wykorzystanie techniki FISH w zastosowaniu do komoérek w okresie interfazy.
Czas trwania stazu: 10 dni (80 godz.).
Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki cytogenetycznej
i cytogenetyczno-molekularnej, ktore zatrudnia co najmniej jednego specjaliste LGM
Zz minimum piecioletnim doswiadczeniem w zakresie technik wymienionych

w programie stazu, w ktorym wykonywanych jest co najmniej 200 badan rocznie
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technikami z zakresu stazu. MLD posiada certyfikat uczestnictwa

w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub diagnostyki
wymienionych w programie stazu.

Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian
umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego. Wymagane
samodzielne wykonanie co najmniej jednej hodowli z krwi obwodowej oraz minimum

dziesieciu samodzielnych analiz kariotypu.

2.(Ill) Staz kierunkowy: ,,Prenatalna (przedurodzeniowa) ocena kariotypu
oraz FISH”

Cel stazu:

nabycie praktycznych umiejetnosci w zakresie wykonywania i interpretacji
diagnostyki aberracji chromosomowych w prenatalnej diagnostyce genetycznej,
praktyczne opanowanie wykonywania techniki FISH w diagnostyce genetyczne;.
Zakres wiedzy teoretycznej:

1) mozliwosci wykorzystania technik i metod cytogenetyki klasycznej
w diagnostyce prekoncepcyjnej i preimplantacyjnej;

2) zasady prowadzenia hodowli komoérkowych, oceny ich stanu oraz mozliwosci
modyfikacji parametréw mogacych mie¢ wptyw na przebieg hodowli, a takze
uzyskanie dobrych jakosciowo preparatow do diagnostyki przedurodzeniowe;j
aneuploidii;

3) algorytmy postepowania laboratoryjnego w przypadku koniecznosci
pogtebienia analizy;

4) zasady zewnetrznej i wewnetrznej kontroli jakosci obowigzujgce w badaniach
prenatalnych metodami cytogenetyki klasycznej;

5) zasady wykonywania badan z wykorzystaniem technik cytogenetyki
molekularnej (FISH i jej odmian metodycznych);

6) dobdr technik i metod cytogenetyki molekularnej do typu podejrzewanej
aberracji chromosomowej oraz zaleznie od wskazan klinicznych (addycje
chromosomowe, rearanzacje chromosomowe w powigzaniu z nieprawidtowym

fenotypem, chromosomy markerowe, precyzyjne okreslanie punktow ztaman
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w przypadkach aberracji strukturalnych, podejrzewanie znanych zespotéw
mikrodelecji/mikroduplikacii, itp.);

7) zalety i ograniczenia techniki FISH w zastosowaniu do komorek w okresie
interfazy;

8) diagnostyczne wykorzystanie FISH w odniesieniu do komorek w okresie
interfazy, z uwzglednieniem kryteriéw jakosciowych i ilosciowych przy selekc;ji
jader komorkowych poddanych ocenie.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) znajomos¢ zasad zwigzanych z przyjeciem materiatu biologicznego na
badania, jego oznakowaniem i przechowywaniem;

2) znajomosc¢ zasad zaktadania, prowadzenia i konczenia hodowli komérkowych
z ptynu owodniowego, trofoblastu i krwi pepowinowej, doboru technik i metod
barwienia preparatow cytogenetycznych, wykonanie w sposéb wtasciwy
analizy chromosomowej oraz na kazdym etapie ocena jakosci
przeprowadzanego badania metodg cytogenetyki klasycznej;

3) umiejetnos¢ wykorzystania systeméw do komputerowej analizy kariotypu;

4) wykonywanie badan z wykorzystaniem metody FISH i uzyciem sond
dostepnych komercyjnie w komérkach w okresie metafazy, w przypadkach
podejrzewanej mikrodelecji/mikroduplikacji i/lub w wybranych przypadkach
rearanzacji w obrebie jednego chromosomu lub z udziatem dwaoch/kilku
chromosomow z obstugg mikroskopu fluorescencyjnego oraz cyfrowym
ztozeniem obrazu;

5) umiejetnos¢ zapisu kariotypu z uwzglednieniem stwierdzonych zmian lub
wariantéw polimorficznych oraz rozpoznanych aberracji chromosomowych
zgodnie z zasadami ISCN;

6) interpretacja wyniku w kontek$cie sugerowanego rozpoznania klinicznego;

7) wykonanie badania diagnostycznego w kierunku zespotow mikrodeleciji/
mikroduplikacji (wariantowo takze w regionach subtelomerowych);

8) wykorzystywanie techniki FISH w zastosowaniu do komorek w okresie
interfazy.

Czas trwania stazu: 10 dni (80 godz.).
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Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki cytogenetycznej

i cytogenetyczno-molekularnej, ktore zatrudnia co najmniej jednego specjaliste LGM
Z minimum piecioletnim doswiadczeniem w zakresie technik wymienionych

w programie stazu, w ktorym wykonywanych jest co najmniej 200 badan rocznie
technikami z zakresu stazu. MLD posiada certyfikat uczestnictwa

w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub diagnostyki
wymienionych w programie stazu.

Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian
umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego. Wymagane

samodzielne wykonanie co najmniej trzech analiz kariotypu.

3.(lll) Staz kierunkowy: ,,Poréwnawcza hybrydyzacja genomowa (aCGH)
w diagnostyce cytogenetycznej — analiza wynikow i praca z bazami

danych”

Cel stazu:
opanowanie zasad dziatania oraz praktycznego zastosowania technologii
mikromacierzowej (aCGH) w diagnostyce genetycznej, w tym analiza wynikéw,
klasyfikacja zmian oraz opracowanie epikryzy diagnostycznej w diagnostyce
prenatalnej i postnatalnej.
Zakres wiedzy teoretycznej:
1) znajomos¢ zasady dziatania techniki mikromacierzowej;
2) znajomosc zalet i ograniczen techniki mikromacierzowej;
3) podziat rodzajow mikromacierzy:
a) mikromacierze aCGH,
b) mikromacierze SNP.
Zakres umiejetnosci praktycznych:
1) wykonywanie badania z uzyciem mikromacierzy CGH;
2) analiza otrzymanych wynikow z wykorzystaniem odpowiedniego

oprogramowania generujgcego wynik badania oraz dokonania zapisu
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I interpretacji wyniku badania (dopuszcza sie potwierdzenie przez jednostke
ksztatcgcg asysty przy badaniach);
3) stosowanie metody aCGH w diagnostyce postnatalnej oraz prenatalnej;
4) znajomo$¢ zasad klasyfikowania wykrytych zmian w diagnostyce prenatalne;j
I postnatalnej;
5) dobor technik do weryfikacji wyniku uzyskanego metodg aCGH,;
6) zapis i interpretacja wyniku badania — opracowanie epikryzy diagnostyczne;j.
Czas trwania stazu: 10 dni (80 godz.).
Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki cytogenetycznej
i cytogenetyczno-molekularnej, ktére zatrudnia co najmniej jednego specjaliste
LGM/MGM z minimum trzyletnim doswiadczeniem w zakresie technik wymienionych
w programie stazu, w ktorym wykonywanych jest co najmniej 200 badan rocznie
technikami z zakresu stazu. MLD posiada certyfikat uczestnictwa
w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub diagnostyki
wymienionych w programie stazu.
Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian
umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego. Wymagane

samodzielne wykonanie co najmniej dziesieciu analiz metodg aCGH.

MODUL IV

Genetyka biochemiczna

Modut realizowany jest w formie 2 kurséw specjalizacyjnych trwajgcych 32 godziny.
Cele modutu:
uzyskanie, pogtebienie i ugruntowanie wiedzy z zakresu dziedzicznych btedéw

metabolizmu oraz roli badan przesiewowych w ich rozpoznaniu.
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1.(IV) Kurs specjalizacyjny: ,,Genetycznie uwarunkowane rzadkie

wrodzone wady metabolizmu”

Cel kursu:

uzyskanie wiedzy na temat teoretycznych i praktycznych aspektéw badan

biochemicznych i genetycznych w diagnostyce wrodzonych wad metabolizmu,

pogtebienie wiedzy na temat patomechanizméw tych chordb oraz stosowanych

metod diagnostycznych i interpretacja wynikéw badan, omowienie strategii

diagnostycznych i terapeutycznych dla poszczegolnych chordb.

Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1)

2)

Genetycznie uwarunkowane wrodzone wady metabolizmu (WWM).
Powszechne stany kliniczne wymagajgce uwzglednienia w réznicowaniu wady
metabolizmu. Metaboliczne stany nagtego zagrozenia zycia i zespét nagtego
zgonu. Zaburzenia biochemiczne (hipoglikemia, hiperamonemia, kwasica
metaboliczna i ketoza, kwasica mleczanowa). Objawy wczesnodzieciecych
WWN: op6znienie rozwoju psychoruchowego, regres, zespot dziecka
wiotkiego, meczliwos¢, dysmorfia. Zmiany narzgdowe (uszkodzenie

i powiekszenie watroby, kardiomiopatia, tubulopatia, inne). Zaburzenia
endokrynne (przysadka, tarczyca, nadnercza, przytarczyce, inne). Zaburzenie
narzgdow zmystow (Slepota, gtuchota). Nietypowe objawy kliniczne (np.
zapach, kolor moczu) i biochemiczne (anemia makrocytowa, wakuolizacja
limfocytow, hipofosfatazja, hipocholesterolemia, niski poziom kreatyniny, alfa-
fetoproteina, kwas moczowy, glukoza w PMR, poziom miedzi, magnezu, inne).
Specjalistyczne badania metaboliczne (wskazanie, interpretacja): testy
metaboliczne moczu, aminokwasy, kwasy organiczne, acylokarnityny. Inne
markery biochemiczne wad metabolizmu. Inne testy metaboliczne
(galaktozemia, deficyt biotynidazy, glikozylacja transferyny,
mukopolisacharydy, oligosacharydy, Sulfitest, SAICAR, inne). Spektroskopia
rezonansu magnetycznego. Testy czynno$ciowe w wadach metabolizmu:
obcigzenie glukozg, glukagonem, test gtodowy, obcigzenie fenyloalaning,

BH4, test z allopurynolem, biatkiem, test niedotlenienia ramienia.
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3) Specyfika diagnostyki wrodzonych wad metabolizmu jako choroby rzadkiej.
Uwzglednienie metod naukowo-badawczych w diagnostyce WWM.

4) Szczego6towa diagnostyka wybranych wad metabolizmu. Zaburzenia
metabolizmu aminokwasow i acylokarnityn. Zaburzenia metabolizmu
energetycznego i choroby peroksysomalne. Choroby spichrzeniowe
i lizosomalne. Zaburzenia transportu lipidow. Zaburzenia glikozylacji biatek.
Inne wady metabolizmu (neurotransmitery, puryny i pirymidyny, kreatyna,
mineraty, witaminy, inne). Metody leczenia wad metabolizmu. Leczenie
dietetyczne, inhibitory i aktywatory metaboliczne, dializy r6znego typu,
zastepcze leczenie enzymami, transplantacja. Biochemiczne monitorowanie
leczenia.

5) Zasady pracy w laboratorium metabolicznym. Przygotowanie
i przechowywanie odczynnikéw. Przygotowanie i przechowywanie prébek,
tkanek, preparatow. Zasady zabezpieczenia materiatu dla celéw diagnostyki
metabolicznej w badaniu posmiertnym.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtos¢. Zajecia realizowane sg w formie wykfaddw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

2.(IV) Kurs specjalizacyjny: ,,Przedobjawowa i wczesnoobjawowa

diagnostyka zaburzen metabolizmu”

Cel kursu:
pogtebienie wiedzy na temat przedobjawowej i wczesnoobjawowe] diagnostyki
wrodzonych wad metabolizmu, zdobycie wiedzy na temat badan przesiewowych
noworodkow, omoéwienie roli diagnostyki biochemicznej i genetycznej innych choréb
metabolicznych.
Zakres wiedzy teoretycznej:
w czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Badania przesiewowe (przedobjawowe) versus diagnostyka réznicowa

zaburzen metabolicznych.
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2) Badania przesiewowe noworodkéw. Definicja, podstawa, kryteria wtgczenia,
aktualny zakres przesiewu noworodkowego w kraju, Europie i na sSwiecie.
Fenyloketonuria. Niedoczynnos¢ tarczycy. Mukowiscydoza. Wrodzone wady
metabolizmu. Wrodzony przerost nadnerczy. Deficyt biotynidazy. Metody
stosowane w badaniach przesiewowych (metody fluorymetryczne, metody
immunochemiczne, tandemowa spektroskopia masowa, chromatografia
wysokorozdzielcza). Rola badan molekularnych jako testu weryfikujgcego
pozytywny wynik badania przesiewowego. Perspektywy rozwoju
przedobjawowych testow populacyjnych (w tym molekularnych), podstawy
prawne i etyczne. Schemat dalszego postepowania w przypadku pozytywnego
wyniku badania przesiewowego.

3) Oznaczanie aktywnosci enzymoéw w tkankach. Specyficzne testy
biochemiczne dla wybranych wrodzonych wad metabolizmu.

4) Diagnostyka choréb mitochondrialnych. patomechanizm, symptomatologia,
rozpoznawanie. Badania molekularne w diagnostyce zaburzen fanncucha
oddechowego.

5) Inne choroby metaboliczne, w tym cukrzyca i hipercholesterolemia jako
przyktad choréb o podtozu wieloczynnikowym. Dziedziczne postaci choroby
i rola diagnostyki biochemicznej i genetycznej w weryfikacji rozpoznania
klinicznego.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegto$é. Zajecia realizowane sg w formie wykfaddw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

MODUL V

Genetyczne podstawy patogenezy choréb

Modut realizowany jest w formie 8 kursoéw specjalizacyjnych trwajgcych 80 godzin
i 2 stazy kierunkowych trwajgcych 120 godzin.
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Cele modutu:
uzyskanie, pogtebienie i ugruntowanie wiedzy z zakresu genetycznych podstaw

patogenezy chordéb.

1.(V) Kurs specjalizacyjny: ,,Badania genetyczne w perinatologii”

Cel kursu:
zapoznanie z teoretycznymi i praktycznymi aspektami diagnostyki genetycznej
w okresie prenatalnym i noworodkowym, wskazania do badan, interpretacja wynikéw
oraz ich implikacje kliniczne, aspekty etyczne, poradnictwo genetyczne i zasady
wspotpracy z perinatologami oraz neonatologami w celu optymalizacji opieki nad
pacjentami.
Zakres wiedzy teoretycznej:
w czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.
1) Zaptodnienie pozaustrojowe:
a) wskazania do zaptodnienia pozaustrojowego ze strony kobiety
i mezczyzny,
b) metody zaptodnienia pozaustrojowego mozliwe do zastosowania
w zaleznos$ci od wskazan klinicznych.
2) Badania genetyczne preimplantacyjne, diagnostyczne i przesiewowe.
3) Przesiewowe badania prenatalne:
a) cel badan, wskazania, terminy wykonania poszczegdélnych rodzajow
przesiewowych badan prenatalnych,
b) przesiewowe badania genetyczne w cigzach mnogich,
c) testy NIPT — badania ptodowego DNA krgzgcego w surowicy krwi matki:
— zasada dziatania, ograniczenia i mozliwosci, zastosowanie,
— standardy i rekomendacje.
4) Prenatalne badania genetyczne:
a) wskazania do genetycznych, diagnostycznych badan prenatalnych,
b) znaczenie prenatalnych badan genetycznych:

— u nosicieli zréwnowazonych aberracji chromosomowych,
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— u nosicieli wariantéw patogennych zwigzanych z chorobami wieku
dojrzatego (np. choroba Huntingtona),
— dla par bedacych nosicielami wariantéw determinujgcych choroby
dziedziczone autosomalnie recesywnie, lub sprzezonych
z chromosomem X,
c) prenatalne badania genetyczne w cigzach mnogich.
5) Zasady ustalania optymalnego schematu prenatalnej diagnostyki genetycznej
w zaleznos$ci od wysokosci cigzy, wynikow analizy rodowodu oraz wynikow
przesiewowych badan prenatalnych (badania DNA ptodu z trofoblastu,
amniocytdéw oraz krwi pepowinowej, z wykorzystaniem réznych technik badan
cytogenetycznych i molekularnych, w tym szybkiej diagnostyki aberraciji
liczbowych lub wybranych aberracji strukturalnych chromosomaow).
6) Badania genetyczne w wysokiej cigzy (po 21 tyg. cigzy).
7) Aspekty prawne badan prenatalnych i dopuszczalno$ci przerywania cigzy.
Czas trwania kursu: 1 dzienh (8 godz.).
Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

2.(V) Kurs specijalizacyjny: ,,Zaburzenia rozwoju i funkcji uktadu

rozrodczego”

Cel kursu:
nabycie wiedzy o genetycznych podstawach probleméw z ptodnoscig, w tym
diagnostyce choréb genetycznych wptywajgcych na ptodnosé.
Zakres wiedzy teoretycznej:
w czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.
1) Prawidtowo przebiegajgce procesy determinacji gonad i r6znicowania cech
ptciowych:

a) rozwoj wewnetrznych i zewnetrznych narzgdow ptciowych,
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b) patogeneza zaburzen procesu determinacji gonad i réznicowania cech

ptciowych; geny kluczowe dla rozwoju tych cech.

2) Molekularne podstawy dziatania hormondow:

a) hormon-receptor; typy hormonow i receptoréw;

b) uktad podwzgérze-przysadka-gonada:

hipogonadyzm pierwotny (hipergonadotropowy),

hipogonadyzm wtérny (hipogonadtropowy),

wyniki badan hormonalnych wskazowka do ukierunkowania
diagnostyki genetycznej,

zespot niewrazliwosci na androgeny,

AMH i jego znaczenie w rozwoju cech ptciowych oraz diagnostyce
nieptodnosci,

.rezerwa jajnikowa”,

zespot przedwczesnego wygasania czynnosci jajnikow (POF,
ang. Premature Ovarian Failure),

niedobdr 5-alfa-reduktazy i jego skutki kliniczne.

3) Zaburzenia steroidogenezy:

a) znaczenie kliniczne oraz diagnostyczne,

b) zrozumienie patomechanizmu zespotu wrodzonego rozrostu kory

nadnerczy oraz jego zréznicowania klinicznego, zaleznie od pfci

chromosomowej i gonadalne;.

4) Zespoty chorobowe zwigzane z nieprawidtowym rozwojem i sprawnoscig

czynnos$ciowg ukfadu ptciowego:

a) aberracje liczbowe i strukturalne chromosomow piciowych:

patogeneza objawow zespotu Turnera i zespotu Klinefeltera,

b) niezgodnosci miedzy ptcig chromosomowa, genowg i fenotypowa,

c) dysgenezje gonad:

znaczenie diagnostyki cytogenetycznej dla podziatu i wspétczesne;j
nomenklatury nieprawidtowosci rozwoju ptciowego (DSD,
ang. Disorders of Sex Development); cechy morfologiczne gonad

w przypadkach DSD,

d) zaburzenia okresu pokwitania:
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— przedwczesne dojrzewanie (tac. pubertas praecox),
— opobznione dojrzewanie (tac. pubertas tarda).
5) Najczestsze, genetycznie uwarunkowane przyczyny nieptodnosci:
a) zrownowazone translokacje i inwersje chromosomowe,
b) znaczenie diagnostyki molekularnej chromosomu Y (mapy delecyjnej
chromosomu Y), m.in. AZF (ang. Azoospermia Factor),
c) znaczenie zmian genu CFTR w przypadkach nieptodnosci meskiej:
— zaburzenia rozwoju nasieniowodow,
— diagnostyka.
6) Badania cytogenetyczne i molekularne w przypadkach niepowodzen
potozniczych:
a) badania materiatu pochodzgcego z poronieh samoistnych oraz cigz
obumartych.
7) Algorytmy postepowania diagnostycznego w przypadkach zaburzen rozwoju
i funkcji uktadu rozrodczego.
Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).
Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

3.(V) Kurs specjalizacyjny: ,,Znaczenie aberracji chromosomowych

w etiopatogenezie wrodzonych zespotoéw i choréb”

Cel kursu:
analiza chromosomowych podstaw wielu zespotéw wrodzonych, zwigzki miedzy
strukturg chromosoméw a fenotypem oraz strategie leczenia, poradnictwa
genetycznego i postepowania w diagnostyce prenatalnej.
Zakres wiedzy teoretycznej:
w czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Wskazania do badania kariotypu konstytucyjnego u dzieci i dorostych, tak jak:

dysmorfia (w tym wrodzone wady rozwojowe), opdznienie rozwoju psycho-
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ruchowego, niepetnosprawnosc intelektualna, zaburzenia wzrastania (m.in.

niskorosto$¢). zaburzenia rozwoju ptciowego, niepowodzenia prokreacji

(nieptodnos$¢ pierwotna, nawracajgce poronienia samoistne, cigza obumarta,

puste jajo ptodowe, zasniad groniasty), urodzenie dziecka z zespotem wad,

ktore zmarto bez oceny kariotypu, urodzenie dziecka z aberracjg strukturalna.

2) Nosicielstwo translokacji zrownowazonych wzajemnych oraz translokacji
robertsonowskich jako przyczyna poronien i rodzenia dzieci z wadami.
Mechanizmy rozdziatu chromosomow do gamet. Zaleznos¢ skutkow
fenotypowych od wielkosci oraz ,zawartosci genowej” fragmentdw ulegajgcych
translokacjom. Polska Kolekcja Translokacji Chromosomowych Wzajemnych.

3) Dane z wywiadu niezbedne do adekwatnej oceny kariotypu konstytucyjnego
(transfuzje krwi, transplantacje szpiku, narazenie na genotoksyczne czynniki
srodowiskowe, inne). Fatszywie dodatnie i ujemne rozpoznania kliniczne
i cytogenetyczne. Konieczno$¢ diagnostyki materiatu z réznych listkow
zarodkowych (na przyktadzie zespotu Pallistera-Killiana).

4) Nawracajgce urodzenia dzieci z tg samg aberracjg chromosomowg jako wyraz
mozaikowatosci germinalnej. Doktadne poznanie mechanizmu powstania
aberracji jako istotny czynnik diagnostyki dla celéw poradnictwa
genetycznego.

a) Zespoty spowodowane liczbowymi aberracjami chromosomow
autosomalnych. Trisomie proste i translokacyjne w zespotach: Downa,
Edwardsa, Patau — skutki fenotypowe, ryzyko powtérzenia. Region
krytyczny ,zespotu chromosomowego” i jego aberracje.

b) ,Duze” zespoty delecyjne, na przyktadzie zespotu cri du chat i zespotu
Wolfa-Hirschhorna. Mechanizm powstawania — de novo albo w wyniku
rodzicielskiej translokacji zrownowazonej. Fenotypowe skutki rozmiaru
delecji. Ryzyko powtdrzenia.

c) Najczestsze zespoty zwigzane z aberracjami i mutacjami w strefach
imprintingu. Imprinting genomowy i disomia uniparentalna jako przyktady
zjawisk fizjologicznych i patologicznych wptywajgcych na przekazywanie
informacji genetycznej. Zespoty: Pradera-Williego (PWS, ang. Prader-Willi

Syndrome), Angelmana (AS, ang. Angelman Syndrome), Beckwitha-
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Wiedemanna (BWS, ang; Beckwith-Wiedemann Syndrome), Silvera-
Russella SRS, ang. Silver-Russell Syndrome) i inne — znaczenie poznania
mechanizmu zmian genetycznych lezgcych u podtoza zespotu
[mikroaberracje, UPD, ang. Uniparental Disomy, mutacje imprintingowe,
warianty w genie UBE3A (w przypadku zespotu Angelmana) i innel].
5) Algorytm diagnostyczny PWS i AS (analiza metylacji locus SNRPN,
ang. Small Nuclear Ribonucleoprotein Polypeptide N; 15q11-q13, MS-PCR,
ang. methylation specific PCR, MS-MLPA, analiza kariotypu, FISH, analiza
markerow mikrosatelitarnych). Inne zespoty mikroaberracji (zespoty genéw
sgsiadujgcych). Zmiennosc¢ ekspresji fenotypowej, ryzyko powtorzenia,
metody i algorytmy diagnostyki (zespot Di George, Millera-Diekera, Smitha-
Magenisa i inne). Sporadyczne, unikalne delecje i duplikacje wykrywane
technikg aCGH. Zwigzek z zespotami zaburzen fenotypowych,
niepetnosprawnosciag intelektualng, zaburzeniami autystycznymi, padaczka.
6) Aberracje ,rodzinne”. Zespoty niestabilnosci chromosomowej (anemia
Fanconiego, zespot Nijmegen, ataksja-teleangiektazja, zespét Blooma i inne)
jako przykfad zespotow zaburzeh naprawy DNA dziedziczonych autosomalnie
recesywnie. tamliwos¢ chromosoméw jako element fenotypu tych zespotéw.
Metody diagnostyki cytogenetycznej jako wstepne metody diagnostyki tych
zespotow. Chromotrypsja jako rzadki mechanizm powstawania zespotéw
zaburzen chromosomowych.
Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).
Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

CMKP 2026 50



Program specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej — program
uzupetniajgcy dla diagnostéw laboratoryjnych posiadajacych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki laboratoryjnej/analityki
klinicznej, lub mikrobiologii

4.(V) Kurs specijalizacyjny: ,,Choroby rzadkie — patomechanizm i metody

diagnostyczne na przyktadzie wybranych choréb monogenowych”

Cel kursu:

nabycie wiedzy o mechanizmach molekularnych i genetycznych odpowiedzialnych za
choroby rzadkie, w tym wybrane choroby neurologiczne, podejscia do diagnostyki
genetycznej w zaleznosci od mechanizmu powstawania choroby.

Zakres wiedzy teoretycznej:

1) definicja choroby rzadkiej oraz przyktady chordb rzadkich dziedziczonych
monogenowo (choroby rzadkie spowodowane obecnoscig: wariantow
punktowych, w tym choroby o wysokiej heterogennosci genetycznej
(np. achondroplazja, RASopatie, encefalopatie rozwojowe i padaczkowe);
delecji/duplikacji pojedynczego genu (SMA, choroba Charcota, Mariego,
Tootha); wariantow typu ekspansji powtorzen (zespoét tamliwego chromosomu
X, choroba Huntingtona); zaburzen rodzicielskiego pietha genomowego
(np. BWS/SRS);

2) znajomosc¢ zasad dziedziczenia chorob rzadkich i okreslanie ryzyka
genetycznego oraz ich wykorzystanie w konstruowaniu wyniku badania
diagnostycznego;

3) dobdr wiasciwej metody/procedury do okreslenia patologii molekularnej
badanej choroby dziedzicznej;

4) metody wysokoprzepustowe w diagnostyce chordb rzadkich
(sekwencjonowanie panelowe, eksomowe, genomowe);

5) wykorzystanie w diagnostyce i interpretacji wynikow dostepnych baz danych;

6) postepowanie w przypadku identyfikacji wariantéw o niepewnym znaczeniu
klinicznym — analiza dziedziczenia wariantu w rodzinie, wykorzystanie
algorytméw predykcyjnych, koniecznos¢ odniesienia wyniku do danych
klinicznych.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegto$¢. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.
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5.(V) Kurs specjalizacyjny: ,,Genetyka hematoonkologiczna”

Cel kursu:

nabycie wiedzy z zakresu patomechanizmu nowotworow hematologicznych, takich
jak biataczki, chtoniaki czy szpiczak mnogi, identyfikowanie wariantow genowych

i aberracji chromosomowych, ktére majg znaczenie w diagnostyce, rokowaniu

i doborze leczenia. Podejscie do interpretacji wynikow diagnostycznych i poradnictwa
genetycznego w kontekscie onkologii hematologicznej.

Zakres wiedzy teoretycznej:

w czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Hematopoeza. Rola r6znorodnych czynnikdw genetycznych na
poszczegoblnych etapach prawidtowej hematopoezy. Leukemogeneza —
podtoze i patomechanizm choréb rozrostowych uktadu krwiotworczego.
Wrodzone i nabyte zmiany genetyczne sprzyjajgce rozwojowi tych
nowotworéw. Ewolucja Klonalna. Oparta na charakterystyce genetycznej
aktualnie obowigzujgca klasyfikacja WHO oraz ICC (ang. International
Consensus Classification) nowotworéw hematologicznych.

2) Znaczenie badan genetycznych w nowotworach uktadu krwiotworczego. Rola
badan cytogenetycznych i molekularnych w diagnostyce, prognozowaniu
przebiegu, wyborze metody leczenia, w tym leczenia celowanego
(personalizowanego), i monitorowaniu leczenia nowotworow
hematologicznych. Model przewlektej biataczki szpikowej. Ogdlne zasady
dotyczgce analizy somatycznych zmian genetycznych w nowotworach uktadu
krwiotworczego.

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

4) Zasady analizy cytogenetycznej w hematoonkologii. Rekomendacje European
Cytogeneticists Association (ECA) oraz European Leukemia Net (ELN).
Zasady zapisu kariotypu w cytogenetyce hematoonkologicznej. Reguty
International System for Human Cytogenomic Nomenclature (ISCN)

w odniesieniu do cytogenetyki hematoonkologicznej. Badania cytogenetyczne
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w poszczegolnych typach nowotwordéw uktadu krwiotworczego. Zasady
sporzgdzania sprawozdan (raportow) z badan cytogenetycznych
w hematoonkologii.

5) Znaczenie i zasady réznicowania wrodzonych i nabytych aberracji
chromosomowych w nowotworach uktadu krwiotworczego. Wspoétczesne
metody badan cytogenetyczno-molekularnych w hematoonkologii: specyficzne
odmiany FISH — zastosowanie sond typu break-apart oraz fuzyjnych, CGH,
aCGH, OGM (ang. Optical Genome Mapping).

6) Tradycyjne i nowoczesne metody badan molekularnych w hematoonkologii.
Specyfika badan w odniesieniu do nowotworéw hematologicznych (odmiany
PCR majgce zastosowanie w hematoonkologii, sekwencjonowanie Sangera
i zastosowanie sekwencjonowania nastepnej generacji NGS
w hematoonkologii). Standaryzacja badan molekularnych w hematoonkologii
(ELN) na podstawie modelu BCR-ABL oraz FLT3-ITD. Badania molekularne
w poszczegolnych typach nowotwordéw uktadu krwiotwérczego. Zasady
sporzadzania sprawozdan (raportow) z badan molekularnych
w hematoonkologii. Terapia CAR-T (ang. Chimeric Antigen Receptor T-cell
therapy).

7) Molekularne i cytogenetyczne metody monitorowania chimeryzmu
poprzeszczepowego (analiza markeréw mikrosatelitarnych, plusy i minusy
monitorowania molekularnego, monitorowanie FISH).

8) Metody badania mierzalnej choroby resztkowej (MRD, ang. Measurable
Residual Disease) takich jak np. ddPCR, NGS.

9) Nowotwory mieloproliferacyjne:

a) przewlekta biataczka szpikowa (CML, ang. Chronic Myeloid Leukemia) —
aberracje chromosomowe (chromosom Philadelphia, wtdérne aberracje)
i zmiany molekularne (fuzja BCR-ABL1) w przebiegu choroby, ich
znaczenie, diagnostyka i monitorowanie,

b) ostra biataczka szpikowa (AML, ang. Acute Myeloid Leukemia) —
patomechanizm choroby i przebieg kliniczny, badania cytogenetyczne
i molekularne; aberracje o korzystnym, posrednim i niekorzystnym

rokowaniu, ich zwigzek z podtypem AML [m.in. t(8;21), t(15;17), inv(16)].;
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markery genetyczne w ostrej biataczce szpikowej (takie jak np. kariotyp
ztozony, kariotyp monosomalny, mutacje FLT3, NPM1, CEBPA, itd.),

c) nowotwory mieloproliferacyjne (MPN, ang. Myeloproliferative Neoplasms)
inne niz przewlekta biataczka szpikowa (czerwienica prawdziwa,
nadptytkowos¢ samoistna, osteomielofibroza) — patomechanizm,
diagnostyka roznicowa — chromosom Ph, wariant p.Val617Phe w genie
JAK2; znaczenie wariantow w genach JAK2, MPL, CALR w rozwoju MPN
i wyborze metody leczenia (w tym wariantow towarzyszacych jak ASXL1,
SRSF2 iinnych),

d) zespoty mielodysplastyczne (MDS, ang. Myelodysplastic Syndromes) —
patomechanizm, zmiany genetyczne; zespét 5q; charakterystyka zmian
cytogenetycznych i molekularnych, leczenie celowane.

10) Nowotwory limfoproliferacyjne:

a) ostra biataczka limfoblastyczna (ALL, ang. Acute Lymphoblastic Leukemia)
— badania cytogenetyczne i molekularne, odmiennosci genetyczno-
biologiczne ALL u dzieci i dorostych, podstawowe zmiany genetyczne
uwzgledniane w aktualnych programach leczenia,

b) przewlektfa biataczka limfocytowa (CLL, ang. Chronic Lymphocytic
Leukemia) — podtoze, zmiany cytogenetyczne i molekularne o znaczeniu
rokowniczym (np. delecja genu TP53),

c) szpiczak plazmocytowy (MM, ang. Multiple Myeloma) — podtoze, zmiany
cytogenetyczne i molekularne o znaczeniu rokowniczym,

d) chtoniaki nieziarnicze (NHL, ang. non-Hodgkin’s Lymphoma) — podfoze,
zmiany cytogenetyczne i molekularne charakterystyczne dla réznych typéw
chtoniaka, znaczenie rearanzacji gendw IGH, IGK, IGL, TCR, MYC
i innych.

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.
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6.(V) Kurs specjalizacyjny: ,,Dziedziczne predyspozycje do nowotworéw

Cel kursu:

przygotowanie osoby specjalizujgcej do identyfikaciji i interpretacji dziedzicznych
predyspozycji do nowotworow, z uwzglednieniem analizy rodowodu, rozpoznawania
zespotdéw genetycznych oraz klasyfikacji wariantow genetycznych.

Zakres wiedzy teoretycznej

w czasie kursu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Genetyczne podstawy zespotdw dziedzicznych predyspozycji do nowotworéw.
Zasady dziedziczenia, teoria Knudsona, znaczenie gendw o wysokim, Srednim
i niskim stopniu penetracji.

2) Znaczenie analizy rodowodu w ustaleniu podejrzenia/rozpoznania zespotéw
dziedzicznej predyspozycji do nowotworow.

3) Zespoty dziedzicznych predyspozycji do nowotworéw uwarunkowane
autosomalnie dominujgco, np. siatkdwczak, guz Wilmsa, rak piersi, jajnika,
zwigzany i nie zwigzany z polipowatoscig rak jelita grubego, czerniak, rak
zofadka, nerki, prostaty. Zespoty uwarunkowane autosomalnie dominujgco,

w spektrum ktoérych wchodzg nowotwory: np. zespo6t Cowdena,
nerwiakowtdkniakowatosc¢ typu | i Il, stwardnienie guzowate, zespét Beckwith-
Wiedemanna, zespot WAGR, zesp6t Denys-Drasha, zespét Perimana.

4) Badania genetyczne w diagnostyce zespotéw dziedzicznej predyspozyciji do
nowotwordw i ich interpretacja. Zmiany o charakterze patogennym i warianty
genetyczne bez znaczenia klinicznego. Testy genetyczne, diagnostyczne,
rokownicze i predykcyjne. Klasyfikacja wariantow genetycznych wedtug
ACMG/AMP.

Czas trwania kursu: 1 dzienh (8 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.
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7.(V) Kurs specjalizacyjny: ,,Badania genetyczne w nowotworach

sporadycznych”

Cel kursu:

nabycie wiedzy i umiejetnosci w zakresie molekularnych podstaw nowotworow litych,
ze szczegolnym uwzglednieniem diagnostyki genetycznej, klasyfikacji guzow,
markerow molekularnych oraz zasad terapii personalizowanej i wspotpracy
interdyscyplinarnej w leczeniu nowotwordéw sporadycznych.

Zakres wiedzy teoretycznej:

w czasie kursu osoba specjalizujgca sie opanuje przedstawiong ponizej wiedze.

1) Genetyczne podstawy transformacji nowotworowej. Geny o wysokiej, srednigj
i niskiej penetracji. Zaburzenia epigenetycznej regulacji ekspresji genow.
Genetyczne podstawy tworzenia przerzutdw.

2) Klasyfikacja histopatologiczna i molekularna guzéw litych. Metody
cytogenetyczne i molekularne stosowane w diagnostyce guzéw litych.
Znaczenie wynikow badan genetycznych guzéw litych w medycynie. Zasady
wypisywania wynikow. Zasady wspotpracy diagnosty-genetyka
z histopatologiem i klinicysta.

3) Przepisy regulujgce wykonywanie badan genetycznych
w niehematologicznych nowotworach sporadycznych.

4) Znaczenie znajomosci podstaw genetycznych/molekularnych patogenezy
choréb nowotworowych dla optymalizacji postepowania medycznego
dziedzicznych i sporadycznych. Molekularne markery diagnostyczne,
predykcyjne i rokownicze w nowotworach sporadycznych.

5) Terapia personalizowana w nowotworach sporadycznych — omdéwienie na
wybranych przyktadach np. rak piersi, rak jajnika, rak jelita grubego, rak ptuc
i czerniak. Molekularne podstawy opornosci na leki.

Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegto$é. Zajecia realizowane sg w formie wykfaddw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.
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8.(V) Kurs specjalizacyjny: ,,Zasady konstruowania i interpretaciji

wynikéw badan genetycznych”

Cel kursu:
uzyskanie wiedzy na temat zasad laboratoryjnej interpretaciji wynikow.
Zakres wiedzy teoretycznej:

1) praktyczne zasady postepowania w ramach diagnostyki wybranych zespotéw
chorobowych;

2) konstrukcja rodowodu z uwzglednieniem patomechanizmu, etiologii dane;
choroby, mozliwosci dostepnej diagnostyki i wskazania lekarzowi mozliwosci
dalszego postepowania;

3) algorytmy postepowania diagnostycznego na przyktadach;

4) zasady raportowania zmian genetycznych wykrytych przypadkowo
(ang. incidental findings).

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) analiza etiopatogenezy danej jednostki chorobowej oraz dobor adekwatnych
metod diagnostyki laboratoryjnej;

2) sporzadzanie prawidtowego zapisu wyniku badania cytogenetycznego
i molekularnego wraz z jego interpretacjg;

3) stosowanie standardéw jakosci obowigzujgcych w medycznych laboratoriach
genetycznych oraz poprawne opracowanie sprawozdania z badania.

Czas trwania kursu: 1 dzienh (8 godz.).

Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

1.(V) Staz kierunkowy: ,,Cytogenetyka i genetyka molekularna

w hematoonkologii”

Cel stazu:
nabycie praktycznej umiejetnosci identyfikacji aberracji chromosomowych i wariantow

genowych w biataczkach, chtoniakach oraz innych chorobach hematologicznych,
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zrozumienie roli diagnostyki genetycznej w monitorowaniu leczenia i przewidywaniu
odpowiedzi na terapie celowane.

Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie stazu osoba specjalizujgca sie zdobedzie ponizszg wiedze.

1) Znajomos¢ metod hodowli komorkowych oraz metod i technik badan
cytogenetycznych i molekularnych w hematoonkologii oraz zasad doboru
odpowiednich metod i technik do okreslonych typodw nowotworow i ich
stadiow, a takze postawionych celéw diagnostycznych (ustalenie rozpoznania,
rokowania, wybor metody leczenia, monitorowanie, itp.), znajomos$¢
adekwatnego zapisu i interpretacji wynikow badan.

2) Znajomosc¢ najwazniejszych zmian genetycznych w nowotworach
hematologicznych, ich znaczenia diagnostycznego, rokowniczego
i predykcyjnego.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

1) dobér metod hodowli i metod diagnostyki genetycznej do danego problemu
klinicznego (diagnostyka, ustalenie rokowania, monitorowanie, itp.
okreslonego typu nowotworu w okreslonym stadium);

2) analiza cytogenetyczna i molekularna w hematoonkologii;

3) prawidtowy zapis wyniku badania genetycznego wraz z interpretacjg
i komentarzem diagnostycznym.

Czas trwania stazu: 10 dni (80 godz.).

Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki cytogenetycznej i molekularnej
w hematoonkologii, ktére zatrudnia co najmniej jednego specjaliste LGM z minimum
trzyletnim doswiadczeniem w zakresie technik wymienionych w programie stazu,

w ktorym wykonywanych jest co najmniej 200 badan rocznie technikami z zakresu
stazu. MLD posiada certyfikat uczestnictwa w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci
w zakresie technik lub diagnostyki wymienionych w programie stazu.

Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian

umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego.
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2.(V) Staz kierunkowy: ,,Badania genetyczne w nowotworach”

Cel stazu:

nabycie praktycznych umiejetnosci identyfikacji wariantéw genetycznych, translokaciji
chromosomowych oraz analizy zmiennosci genetycznej w guzach litych, zrozumienie
mechanizmdéw rozwoju nowotworow sporadycznych oraz roli diagnostyki genetycznej
W prognozowaniu, monitorowaniu leczenia i personalizacji terapii nowotworowych.
Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie stazu osoba specjalizujgca sie opanuje przedstawiong ponizej wiedze.

1) Diagnostyka cytogenetyczna: znajomosc¢ swoistych aberracji nowotworowych
wykrywanych metodami cytogenetyki klasycznej i molekularnej (FISH),
np. t(X;18) w miesaku maziéwkowym, t(12;16) w ttuszczakomiesaku
Sluzowatym i innych. Znaczenie badan amplifikacji genéw np. HER2, MYCN
i innych w diagnostyce nowotworéw sporadycznych, warto$¢ diagnostyczna
i predykcyjna ww. badan.

2) Diagnostyka molekularna: znaczenie diagnostyki personalizowanej guzow
litych u pacjentow z roznymi typami nowotworéw, z uwzglednieniem mutac;ji
aktywujacych oraz tzw. ,actionable” w nastepujgcych genach:

— nowotwory podscieliskowe przewodu pokarmowego (GIST): KIT,

PDGFRA,

— niedrobnokomoérkowy rak ptuca: ALK, EGFR,

— czerniak: BRAF,

— rak jelita grubego: KRAS, NRAS,

— rak piersi, jajnika, prostaty, trzustki: BRCA1/2,

— rak piersi: PIK3CA,

— rak endometrium: TP53, POLE.
Wskazanie molekularnych markeréw diagnostycznych, rokowniczych
i predykcyjnych w powyzszych nowotworach. Analizy z wykorzystaniem
technik RNA oparte na ocenie ekspres;ji i identyfikacji fuzji genowych.

3) Wykorzystanie technik biologii molekularnej takich jak gPCR, ddPCR, NGS

w badaniach guzéw litych.
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Zakres umiejetnosci praktycznych:
po ukonczeniu stazu osoba specjalizujgca sie potrafi:
1) diagnostyka cytogenetyczna:

a) wyprowadzic¢ krotkoterminowe hodowle in vitro komoérek nowotworow litych,

b) uzyskac i przeanalizowa¢ pod mikroskopem metafazy wybarwione
metodami cytogenetycznymi,

c) oceni¢ obecnosc lub brak aberracji chromosomowych,

d) rozpoznac rodzaj aberracji i ewentualnie okresli¢ z jakiego typu nowotworu
pochodzi,

e) zapisac kariotypy przeanalizowanych metafaz zgodnie z zasadami
obowigzujgcego ISCN,

f) podac¢ komentarz diagnostyczny,

g) wykonac¢ badanie metodg FISH w tkance nowotworowej zatopionej
w parafinie oraz oceni¢ w mikroskopie fluorescencyjnym obecnos¢ lub brak
aberracji, np.: amplifikacji genéw HER2 i MYCN, rearanzacji genéw SS18,
DDIT3, EWSR1, ALK i innych,

h) zapisa¢ uzyskany wynik zgodnie z obowigzujgcym ISCN oraz podaé
komentarz diagnostyczny;

2) diagnostyka technikami molekularnymi:

a) dobrac¢ odpowiednig metode badan molekularnych w zaleznosci od rodzaju
prébki biologicznej oraz zawartosci komoérek nowotworowych,

b) przeanalizowaé wyniki badan molekularnych i dokonac¢ ich interpretacji
w kontekscie rozpoznania oraz mozliwosci terapii celowanej,

c) przygotowac epikryze diagnostyczng zgodnie z zasadami nomenklatury
ISCN i HGVS,

d) wykonac diagnostyke molekularng ukierunkowang na wykrycie zmian
charakterystycznych dla réznych nowotworéw litych,

e) dostosowac technike molekularng do rodzaju diagnostyki personalizowanej
w guzach litych takich jak: GIST, niedrobnokomérkowy rak ptuca, czerniak,
rak jelita grubego i inne,

f) prawidtowo zapisac i zinterpretowac uzyskane wyniki laboratoryjne.

Czas trwania stazu: 5 dni (40 godz.).
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Miejsce stazu: MLD o profilu genetycznym (albo wyodrebniona pracownia w jego
strukturze) specjalizujgce sie w zakresie diagnostyki cytogenetycznej i molekularnej
nowotworéw, ktore zatrudnia co najmniej jednego specjaliste LGM/MGM z minimum
trzyletnim doswiadczeniem w zakresie technik wymienionych w programie stazu,

w ktérym wykonywanych jest co najmniej 200 badan rocznie technikami z zakresu
stazu. MLD posiada certyfikat uczestnictwa w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci
w zakresie technik lub diagnostyki wymienionych w programie stazu.

Forma zaliczenia stazu: kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej i sprawdzian

umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu kierunkowego.

MODUL VI

Podstawy prawne i organizacja pracy w laboratorium genetycznym

oraz zasady etyczne badan genetycznych

Modut realizowany jest w formie 2 kurséw specjalizacyjnych trwajgcych 16 godzin.
Cele modutu:

zwrocenie uwagi na koniecznos¢ ksztattowania przez diagnoste laboratoryjnego
wiasnych umiejetnosci oraz cech osobowos$ciowych oczekiwanych podczas pracy
w specjalistycznym laboratorium badawczym lub diagnostycznym. Potozenie nacisku
na potrzebe ustawicznego podnoszenia swoich kwalifikacji w zwigzku z postepem
wiedzy, idgcymi za tym zmianami technologicznymi i metodycznymi oraz
zmieniajgcym sie porzadkiem prawnym. Przekazanie gtéwnych zasad dotyczgcych
organizaciji, zarzgdzania i nadzoru nad pracg laboratorium diagnostycznego
dziatajgcego w zakresie testdw i badan genetycznych. Docelowo osiggniecie przez
specjaliste kompetencji umozliwiajgcych kierowanie laboratorium diagnostycznym

W reprezentowanej przez siebie dziedzinie.
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1.(VI) Kurs specjalizacyjny: ,,Podstawy prawne i organizacja pracy

w laboratorium genetycznym, etyka wykonywania badan genetycznych”

Cel kursu:
zapoznanie diagnosty laboratoryjnego z zasadami pracy w medycznym laboratorium
diagnostycznym z uwzglednieniem organizaciji pracy, obiegu informacji, rejestracji
i archiwizacji wynikéw, wyliczania kosztéw badan oraz zasad bezpieczenstwa pracy
pacjentow i personelu, a takze komunikacji medyczne;.
Zakres wiedzy teoretycznej:
w czasie kursu osoba specjalizujgca sie opanuje przedstawiong ponizej wiedze.
1) Regulacje prawne dotyczgce badan genetycznych: przepisy europejskie
i krajowe, testy genetyczne w kontekscie psychologicznym, etycznym
I prawnym; zagadnienia zwigzane z chorobami rzadkimi (tzw. ,sierocymi”);
podstawowa wiedza o organizacjach wspierajgcych genetyke medyczng
(np. Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka — PTGC),
genetyke laboratoryjng (np. Krajowa Izba Diagnostéw Laboratoryjnych — KIDL)
oraz stowarzyszenia pacjentéw i ich rodzin; zasady etyki zawodowej w pracy
laboratorium genetycznego; podstawy wspotpracy z lekarzami klinicystami.
2) Organizacja i bezpieczenstwo pracy w laboratorium genetycznym, systemy
informatyczne w laboratorium (LIMS, System Zarzgdzania Informacjg
Laboratoryjng, ang. Laboratory Information Management System),
wprowadzanie i utrzymanie systeméw zapewnienia jakosci zgodnych
z normami ISO; programy kontroli wewnatrz i zewnatrzlaboratoryjnej,
swiadomos¢ potencjalnych konsekwencji bledéw w diagnostyce genetyczne;.
3) Znajomos$¢ podstawowych aktow prawnych i rozporzgdzen, prowadzenie
dokumentacji, przechowywanie i bankowanie materiatu genetycznego,
prezentacji wynikow i przygotowania publikacji naukowych.
4) Wymagania rozporzgdzenia Parlamentu Europejskiego i Rady (UE) 2017/746
w sprawie wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro (IVDR) w odniesieniu
do badan genetycznych wykonywanych w medycznych laboratoriach
diagnostycznych, ze szczegélnym uwzglednieniem testéw opracowanych

I stosowanych we wiasnym zakresie laboratorium/instytucji ochrony zdrowia,

CMKP 2026 62



Program specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej — program
uzupetniajgcy dla diagnostéw laboratoryjnych posiadajacych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki laboratoryjnej/analityki
klinicznej, lub mikrobiologii

tj. laboratory-developed tests (LDT), okreslanych w IVDR jako in-house in vitro
diagnostic.

Zakres umiejetnosci praktycznych:

po ukonczeniu kursu osoba specjalizujgca sie potrafi:

1) odrdézni¢ metode komercyjng wymagajgcg weryfikacji przed wdrozeniem od
metody opracowanej, zmodyfikowanej lub istotnie rozszerzonej przez
laboratorium, wymagajgcej walidacji;

2) wskaza¢ minimalne elementy planu walidacji/weryfikacji metody genetycznej;

3) oceni¢ kompletnos¢ dokumentacji walidacyjnej, w tym analize ryzyka, kryteria
akceptacji, wyniki kontroli jako$ci, ograniczenia metody oraz decyzje
0 dopuszczeniu metody do stosowania diagnostycznego;

4) rozpoznac sytuacje wymagajgce ponownej walidacji lub weryfikacji metody,

w szczegolnosci po zmianie odczynnikéw, aparatury, oprogramowania, analizy
bioinformatycznej, zakresu badania lub zasad interpretacji i raportowania
wynikow.
Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).
Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtos¢. Zajecia realizowane sg w formie wykfaddw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

2.(VI) Kurs specjalizacyjny: ,,Komunikacja medyczna”

Cel kursu:

umiejetnos¢ komunikacji z przedstawicielami innych zawodéw medycznych

w ramach komitetow terapeutycznych oraz umiejetnosé komunikacji z pacjentem,

w tym z mozliwoscig udzielenia porady diagnostyczne;j.

Zakres wiedzy teoretycznej:

W czasie kursu osoba specjalizujgca sie opanuje przedstawiong ponizej wiedze:
1) zespot terapeutyczny — rola w systemie ochrony zdrowotnej;
2) rola komunikaciji interprofesjonalnej w zapewnieniu opieki zdrowotne;

spoteczenstwa,;
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3) wiasciwa komunikacja z pacjentem — udzielanie porady diagnostycznej
w kontekscie oceny wptywu przygotowania pacjenta do badan laboratoryjnych,
koniecznosci powtorzenia badania, zlecenia badan dodatkowych
i koniecznosci konsultacji z lekarzem.
Czas trwania kursu: 1 dzien (8 godz.).
Forma realizacji kursu: stacjonarnie lub z wykorzystaniem metod i technik
ksztatcenia na odlegtosé. Zajecia realizowane sg w formie wykfadéw i seminariow.
Forma zaliczenia kursu: sprawdzian wiedzy objetej programem kursu u kierownika

naukowego kursu.

Kurs jednolity

Kurs specjalizacyjny: ,,Prawo medyczne”

Cel kursu:
oczekuje sie, ze osoba realizujgca szkolenie specjalizacyjne po ukonczeniu kursu
wykaze sie znajomoscig podstawowych przepisow prawa w zakresie wykonywania
zawodu diagnosty laboratoryjnego oraz odpowiedzialno$ci.
Zakres wymaganej wiedzy:
1) zasady sprawowania opieki zdrowotnej w swietle Konstytucji Rzeczypospolitej
Polskiej;
2) zasady wykonywania dziatalnosci leczniczej:
a) Swiadczenia zdrowotne,
b) podmioty lecznicze — rejestracja, zasady dziatania, szpitale kliniczne,
nadzor,
C) nadzor specjalistyczny i kontrole;
3) zasady wykonywania zawodu diagnosty laboratoryjnego:
a) definicja zawodu diagnosty laboratoryjnego,
b) prawo wykonywania zawodu,
C) uprawnienia i obowigzki zawodowe,
d) kwalifikacje zawodowe,
e) eksperyment medyczny,

f) zasady prowadzenia badan klinicznych,
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g) dokumentacja medyczna,
h) prawa pacjenta a powinnos$ci diagnosty laboratoryjnego;
4) zasady powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego:

a) prawa i obowigzki osoby ubezpieczonej i lekarza ubezpieczenia
zdrowotnego,

b) organizacja udzielania i zakres Swiadczen z tytutu ubezpieczenia
zdrowotnego,

c) dokumentacja zwigzana z udzielaniem swiadczen z tytutu ubezpieczenia;

5) zasady dziatania samorzgdu diagnostéw laboratoryjnych:

a) zadania Krajowej Izby Diagnostéw Laboratoryjnych,

b) prawa i obowigzki cztonkéw samorzgdu diagnostow laboratoryjnych,

c) odpowiedzialnos¢ zawodowa diagnostow laboratoryjnych — postepowanie
wyjasniajgce przed rzecznikiem odpowiedzialnosci zawodowej,
postepowanie przed sgdem;

6) odpowiedzialnos¢ prawna diagnosty laboratoryjnego — karna, cywilna:

a) odpowiedzialnos¢ karna (nieudzielenie pomocy, dziatanie bez zgody,
naruszenie tajemnicy),

b) odpowiedzialnos¢ cywilna (ubezpieczenie od odpowiedzialnosci cywilnej).

Czas trwania kursu: 2 dni (16 godz.).

Forma realizacji kursu: z wykorzystaniem metod i technik ksztatcenia na odlegtos¢
lub stacjonarnie.

Forma zaliczenia kursu: potwierdzenie uczestnictwa w kursie oraz zaliczenie

sprawdzianu z zakresu wiedzy objetej programem kursu.

V. FORMY | METODY SAMOKSZTALCENIA

Diagnosta laboratoryjny realizujgcy szkolenie specjalizacyjne w laboratoryjnej
genetyce medycznej powinien systematycznie ksztatciC sie uczestniczgc w krajowych
i miedzynarodowych konferencjach, seminariach, posiedzeniach szkoleniowych

z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej, korzystac¢ z polecanych propozyciji
piSmiennictwa i pogtebia¢ wiedze przez state sledzenie literatury fachowej, a takze
poprzez korzystanie z innych form zdobywania wiedzy zalecanych przez kierownika

specjalizaciji.
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A. Przygotowanie pracy pogladowej lub oryginalnej

Osoba specjalizujgca sie zobowigzana jest do przygotowania pod kierunkiem
kierownika specjalizacji pracy pogladowej lub pracy oryginalnej, ktorej temat

odpowiada programowi szkolenia specjalizacyjnego.

B. Studiowanie pismiennictwa

Osoba specjalizujgca sie zobowigzana jest pogtebia¢ wiedze przez state sledzenie
i studiowanie literatury fachowej polskiej lub obcojezycznej dotyczgcej laboratoryjnej

genetyki medycznej.

VI. METODY OCENY WIEDZY | UMIEJETNOSCI PRAKTYCZNYCH

A. Kolokwia i sprawdziany umiejetnosci praktycznych

Osoba specjalizujgca sie zdaje kolokwia i sprawdziany:
1) na zakonczenie kursu specjalizacyjnego sprawdzian z zakresu wiedzy
okreslonej programem kursu — u kierownika kursu;
2) na zakonczenie stazu kierunkowego kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej
i sprawdzian umiejetnosci praktycznych objetych programem stazu
kierunkowego — u opiekuna stazu/kierownika specjalizacii;
3) na zakonczenie modutu kolokwium z zakresu wiedzy teoretycznej objetej

programem danego modutu — u kierownika specjalizaciji.

B. Ocena pracy pogladowej lub pracy oryginalnej

Zaliczenia przygotowanej przez osobe specjalizujgca sie pracy poglgdowej lub

oryginalnej dokonuje kierownik specjalizacji.

C. Ocena znajomosci piSmiennictwa

Osoba specjalizujgca sie przedstawia jeden raz w roku sprawozdanie z przegladu
pismiennictwa fachowego. Oceny dokonuje kierownik specjalizacji.

CMKP 2026 66



Program specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej — program
uzupetniajgcy dla diagnostéw laboratoryjnych posiadajacych specjalizacje | stopnia
w dziedzinie: choréb wewnetrznych lub pediatrii, lub diagnostyki laboratoryjnej/analityki
klinicznej, lub mikrobiologii

STANDARDY SZKOLENIA SPECJALIZACYJNEGO

1. Liczbai kwalifikacje kadry dydaktycznej

1) Szkolenie specjalizacyjne w laboratoryjnej genetyce medycznej moze
prowadzi¢ podstawowa jednostka organizacyjna uczelni (jednostka
ksztatcgca), ktora prowadzi studia na kierunku analityka medyczna.

2) Jednostka szkolgca zapewnia kadre dydaktyczng posiadajgcg merytoryczng
wiedze i umiejetnosci praktyczne w dziedzinach zwigzanych z realizowanym
programem specjalizacji, stanowigce gwarancje wysokiego poziomu
ksztatcenia, a w szczegdlnosci jednostka szkolgca zapewnia co najmniej:

a) jednego pracownika posiadajgcego tytut naukowy profesora lub stopien
naukowy doktora habilitowanego w dziedzinach zwigzanych z realizacjg
programu specjalizacji,

b) dwadch specjalistow laboratoryjnej genetyki medyczne;j.

3) Kursy specjalizacyjne oraz staze kierunkowe objete programem specjalizacji
prowadza:

a) nauczyciele akademiccy ze stopniem minimum doktora w dziedzinach
zwigzanych z realizacjg programu specjalizacji lub

b) osoby ze specjalizacjg z laboratoryjnej genetyki medycznej, lub

c) osoby ze specjalizacjg z molekularnej genetyki medycznej (w zakresie
technik biologii molekularnej), lub

d) diagno$ci laboratoryjni wykonujgcy badania objete programem specjalizacji
z laboratoryjnej genetyki medycznej, ktérzy majg co najmniej 5 lat
doswiadczenia zawodowego i sg zatrudnieni w akredytowanej jednostce
szkolgcej uczelni medycznej, lub

e) pracownicy innych podmiotow posiadajgcy umiejetnosci praktyczne
w dziedzinach zwigzanych z realizowanym programem specjalizacji,

z ktérymi jednostka szkolgca podpisata porozumienia na realizacje

okreslonych kursow specjalizacyjnych lub stazy kierunkowych.
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4)

5)

Kierownikiem specjalizacji moze by¢ osoba, ktéra posiada tytut specjalisty

w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej, a w uzasadnionych
przypadkach - w pokrewnej dziedzinie z zakresu medycyny, albo osoba
posiadajgca decyzje ministra wiasciwego do spraw zdrowia o uznaniu dorobku
naukowego lub zawodowego diagnosty laboratoryjnego za rownowazny ze
zrealizowaniem programu specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej.

Opiekunem stazu kierunkowego moze by¢ osoba posiadajgca tytut specjalisty
w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej albo osoba posiadajgca
decyzje ministra wiasciwego do spraw zdrowia o uznaniu dorobku naukowego
lub zawodowego diagnosty laboratoryjnego za rownowazny ze
zrealizowaniem programu specjalizacji w dziedzinie laboratoryjnej genetyki

medycznej.

2. Baza dydaktyczna do prowadzenia szkolenia specjalizacyjnego

1)

2)

Baza dydaktyczna do prowadzenia kursow specjalizacyjnych i stazy
kierunkowych powinna by¢ dostosowana do liczby os6b realizujgcych
szkolenie specjalizacyjne. Jednostka szkolgca zapewnia odpowiednie miejsca
realizacji kursdw specjalizacyjnych i stazy kierunkowych, wyposazone
w sprzet niezbedny do nabywania wiedzy i ksztatcenia umiejetnosci
praktycznych objetych programem specjalizacji a w szczegdlnosci:
a) sale seminaryjno-wyktadowe i éwiczeniowe wyposazone w pomoce
dydaktyczne (sprzet audiowizualny i komputerowy, rzutniki multimedialne),
b) pracownie specjalistyczne wyposazone w specjalistyczny sprzet
i aparature niezbedne do realizacji programu kursu specjalizacyjnego lub
stazu kierunkowego,
c) biblioteke posiadajgcg zalecane w programie specjalizacji piSmiennictwo
oraz dostep do Internetu.
Kursy specjalizacyjne objete programem specjalizacji (zajecia teoretyczne
i praktyczne) moze realizowac akredytowana jednostka szkolgca uczelni

medycznej w ramach swojej struktury organizacyjnej lub instytuty naukowo-
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badawcze w resorcie zdrowia, lub inne podmioty, z ktérymi jednostka szkolgca
zawarta porozumienie na realizacje okreslonych kursow specjalizacyjnych.

3) Staze kierunkowe objete programem specjalizacji moze realizowacé
akredytowana jednostka szkolgca uczelni medycznej, bedgca medycznym
laboratorium diagnostycznym (MLD) zarejestrowanym w rejestrze KIDL,

w ramach swojej struktury organizacyjnej lub inne MLD, ktérych dziatalnos¢
odpowiada profilowi stazu, z ktérymi jednostka szkolgca zawarta porozumienie
na ich realizacje. MLD powinno posiadac certyfikaty uczestnictwa

w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub diagnostyki
wymienionych w programie stazu nie starsze niz 2 lata poprzedzajgce
odbywanie stazu.

4) Miejscem podstawowego stazu specjalizacyjnego (miejscem zdobywania
niezbednego doswiadczenia zawodowego) jest zarejestrowane w KIDL
medyczne laboratorium diagnostyczne (MLD) o profilu genetycznym
realizujgce minimum 500 badan rocznie przy uzyciu technik cytogenetycznych
lub biologii molekularnej. MLD powinno posiadac¢ certyfikaty uczestnictwa
w zewnatrzlaboratoryjnej kontroli jakosci w zakresie technik lub diagnostyki
wymienionych w programie stazu nie starsze niz 2 lata poprzedzajgce
odbywanie stazu. MLD realizujgce staz podstawowy lub staze kierunkowe
powinno zapewni¢ osobie specjalizujgcej sie mozliwos¢ zapoznania sie
z dokumentacjg systemu zarzgdzania jakoscig wtasciwg dla badan
genetycznych.

5) Jednostka szkolgca zapewnia warunki techniczne umozliwiajgce prowadzenie
zaje¢ (w tym w formie online).

6) Jednostka szkolgca zapewnia aparature specjalistyczng do realizaciji

programu specjalizacji.

3. Sposob realizacji programu szkolenia specjalizacyjnego

1) Jednostka ksztatcgca zapewnia sprawng organizacje procesu dydaktycznego
oraz prowadzi w sposob ciggly wewnetrzny system oceny jakosci szkolenia

specjalizacyjnego.
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2) Realizacja programu specjalizacji uwzglednia aktualng wiedze, osiggniecia
teorii i praktyki oraz wyniki badan naukowych istotnych dla szkolenia
specjalizacyjnego w zakresie laboratoryjnej genetyki medyczne;j.

3) Metody ksztatcenia sg wtasciwie dobrane do przedmiotu oraz realizowanych
celow ksztatcenia.

4) Realizacja programu specjalizacji odbywa sie na podstawie harmonogramu
zajec¢ opracowanego w formie pisemne;j.

5) Harmonogram powinien okresla¢ realizacje modutéw tematycznie, wraz ze
zwigzanymi z nimi kursami (nazwa kursu, data, kierownik kursu i wykaz osob
szkolonych) i stazami kierunkowymi, okreslonym czasem i miejscem ich
realizacji oraz kadrg prowadzgcag. Ewentualne zmiany terminéw/kadry
dydaktycznej sg dopuszczalne w trakcie realizacji szkolenia specjalizacyjnego
i jest za nie odpowiedzialny organizator ksztatcenia.

6) Ocena uzyskanej wiedzy i nabytych umiejetnosci praktycznych odbywa sie
z uwzglednieniem metod okreslonych w programie szkolenia
specjalizacyjnego.

7) Jednostka ksztatcgca prowadzi dokumentacje przebiegu specjalizacji w tym

systemu oceniania.

4. Wewnetrzny system oceny jakosci ksztatcenia

Diagnosci laboratoryjni realizujgcy szkolenie specjalizacyjne bedg objeci sondazem
(drogg anonimowej ankiety) dotyczgcym jakosci ksztatcenia (przygotowanie kadry,
baza dydaktyczna, programy ksztatcenia itp.). W szczegodlnosci przedmiotem oceny
jakosci ksztatcenia jest:

1) realizacja programu specjalizacji, organizacja i przebieg szkolenia
specjalizacyjnego, harmonogram kurséw specjalizacyjnych, stazy
kierunkowych i innych form ksztatcenia, sposob oceniania wiedzy
i umiejetnosci praktycznych;

2) stopien przydatnosci przekazywanej wiedzy oraz umiejetnosci praktycznych;

3) sposéb prowadzenia zajec, stosowane metody ksztatcenia i pomoce

dydaktyczne.
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Na podstawie analizy wynikdw sondazu proces szkolenia specjalizacyjnego
w zakresie laboratoryjnej genetyki medycznej bedzie w razie potrzeby modyfikowany

przez jednostke szkolgca.
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