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KARTA OPISU PRZEDMIOTU - SYLABUS

Nazwa przedmiotu
Zmiennosc strukturalna genomow

Przedmiot

Kierunek studiow Rok/semestr

Bioinformatyka 2/4

Studia w zakresie (specjalnosg) Profil studiéw
ogolnoakademicki

Poziom studiéw Jezyk oferowanego przedmiotu

drugiego stopnia polski

Forma studiow Wymagalnos¢

stacjonarne obieralny

Liczba godzin

Wyktfad Laboratoria Inne (np. online)
30 30
Cwiczenia Projekty/seminaria

Liczba punktéw ECTS

5

Wyktadowcy

Odpowiedzialny za przedmiot/wyktadowca: Odpowiedzialny za przedmiot/wyktadowca:
dr hab. inz. Aleksandra Swiercz dr hab. inz. Agnieszka Rybarczyk

email: aleksandra.swiercz@cs.put.poznan.pl
tel: 616653030

wydziat: Wydziat Informatyki i Telekomunikacji Wydziat Informatyki i Telekomunikagji
adres: ul. Piotrowo 3 60-965 Poznan

email: agnieszka.rybarczyk@cs.put.poznan.pl

Wymagania wstepne

Osoba podejmujaca studia na Il stopniu Bioinformatyki powinna mie¢ osiggniete efekty ksztatcenia z |
stopnia tego kierunku studiow, zdefiniowane w Uchwale Senatu PP — efekty te prezentowane sq w
serwisie internetowym wydziatu http://www.cat.put.poznan.pl/

Student rozpoczynajgcy ten modut powinien posiada¢ podstawowg wiedze z zakresu biologii
molekularnej, genomiki i transkryptomiki, a takze programowania, statystyki i analizy bioinformatycznej
sekwencji biologicznych. Powinien posiada¢ umiejetnosc rozwigzywania podstawowych problemdéw
biologicznych i bioinformatycznych, testowania i poprawiania btedéw w zaimplementowanych przez
siebie programach oraz pozyskiwania informacji ze wskazanych zrédet i korzystania z baz danych.
Ponadto w zakresie kompetencji spotecznych student musi prezentowac takie postawy, jak uczciwos¢,
odpowiedzialnos¢, wytrwatosé, ciekawosé poznawcza, kreatywnosé, kultura osobista, szacunek dla
innych ludzi.
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Cel przedmiotu

1. Przekazanie studentom podstawowej wiedzy na temat rodzajéw i przyczyn zmiennosci
strukturalnej genomoéw, jej wptywu na zréznicowanie fenotypdw oraz znaczenia dla biologii,
biotechnologii i medycyny

2. Prezentacja réznych podejs¢ analitycznych w identyfikacji wariantéw strukturalnych (w
szczegoblnosci duplikacji i delecji) w genomach eukariotycznych w oparciu o wyniki badan
wysokoprzepustowych, przedstawienie w jakim stopniu rézne etapy analizy wptywajg na wyniki

3. Zapoznanie studentéw z wybranymi bazami prezentujgcymi dane nt. zmiennosci strukturalnej
genomoéw, formatami zapisu oraz sposobami wizualizacji tych danych

4, Rozwijanie u studentéw umiejetnosci zrozumienia, czytania i dyskusji na temat literatury
naukowej prezentujgcej eksperymenty z zakresu genomiki populacji i analizy zmiennosci strukturalne;j
genomow

Przedmiotowe efekty uczenia sie

Wiedza

1. Ma uporzadkowang, podbudowang teoretycznie wiedze w zakresie podejs¢ bioinformatycznychw
analizie zmiennosci strukturalnej genoméw (K_WQ07)

2. Zna podstawowe metody bioinformatyczne i przyktadowe narzedzia dedykowane do analizy réznych
typow zmiennosci strukturalnej genomdw oraz formaty plikow i narzedzia do wizualizacji takich danych
(K_W13)

3. Zna techniki i narzedzia wykorzystujgce warianty strukturalne, takie jak SNP i CNV jako markery
genetyczne zasocjowane z chorobami lub podatnoscia na nie (K_W14)

4. Zna zasady planowania badan z zakresu bioinformatyki (K_W15)

Umiejetnosci

1. Potrafi pozyska¢ dane Zrédtowe opisane w publikacjach naukowych (np. wyniki analiz genomicznych)
oraz w sposob zintegrowany pozyskiwac z réznych zrédet i interpretowac informacje na ich temat (np.
adnotacje funkcjonalne, sciezki powigzan) (K_U01)

2. Potrafi wskaza¢ odpowiednie metody bioinformatyczne do identyfikacji i genotypowania wariantow
strukturalnych oraz zastosowac je w praktyce (K_U04)

3. Potrafi zaplanowac i przeprowadzi¢ sciezke analizy danych z sekwencjonowania genomow pod katem
analizy zmiennosci strulturalnej, z uwzglednieniem specyfiki danych (sposéb sekwencjonowania,
gatunek, ploidalnosc¢ itp.). (K_UO05)

4. Zna i stosuje metody statystyczne w analizie ztozonych danych genomicznych i identyfikacji wynikow
znaczacych (K_U06)

5. Przygotowuje w jezyku polskim i angielskim prezentacje wynikow prac badawczych, dyskutuje
uzyskane wyniki w kontekscie istniejgcej wiedzy naukowej (K_UQ7)
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6. Formutuje i testuje hipotezy zwigzane z problemami bioinformatycznymi. (K_U12)

Kompetencje spoteczne
1. Potrafi wspdtdziataé i pracowac w grupie, przyjmujgc w niej rézne role. (K_K02)

2. Potrafi odpowiednio okresli¢ priorytety stuzgce realizacji zadania okreslonego przez siebie lub innych.
(K_K03)

3. Wykazuje twdrczg postawe w zyciu zawodowym i spotecznym. (K_K09)

Metody weryfikacji efektow uczenia sie i kryteria oceny

Efekty uczenia sie przedstawione wyzej weryfikowane sg w nastepujgcy sposodb:

Ocena formujaca

a) w zakresie wyktadow weryfikowanie zatozonych efektow ksztatcenia realizowane jest przez:

* na podstawie aktywnosci w dyskusji na temat omawianego materiatu;

b) w zakresie laboratoriéw weryfikowanie zatozonych efektéw ksztatcenia realizowane jest przez:
* na podstawie oceny biezgcego postepu realizacji zadan;

Ocena podsumowujgca

a) w zakresie wyktadow weryfikowanie zatozonych efektow ksztatcenia realizowane jest przez:

e kolokwium pisemne sktadajgce sie z 5 pytan / zadan problemowych - kazde zadanie punktowane 0-4
pkt (zadania mogg sktadac sie z kilku podpunktéw — za kazdy podpunkt jest woéwczas wyznaczona
punktacja czastkowa). Aby uzyskac zaliczenie nalezy zdoby¢ co najmniej 11 punktéw. W przypadku
nieobecnosci na wiecej niz 1/3 odbytych wyktadéw zaliczenie wyktadu bedzie wymagato dodatkowo
wykonania opracowania w formie pisemnej problemu z zakresu objetego tematyka wyktadéw,
wskazanego przez prowadzacego i uzyskania pozytywnej oceny za to opracowanie

b) w zakresie laboratoriow / éwiczen weryfikowanie zatozonych efektéw ksztatcenia realizowane jest
przez:

* ocena koricowa stanowi srednig oceny z opracowania i przedstawienia wybranego pakietu / grupy
pakietéw oraz ocen za wykonanie poszczegolnych ¢wiczen praktycznych z zakresu analizy danych w
Bioconductor w trakcie semestru. Za kazde ¢wiczenie / opracowanie mozna otrzymac¢ maksymalnie 5
punktéw (3 pkt = ocena dst; 4 pkt = ocena db, 5 pkt = ocena bdb)

Tresci programowe

Nowe technologie sekwencjonowania stworzyty mozliwos¢ sekwencjonowania i poréwnywania
indywidualnych genoméw reprezentujgcych rézne populacje i katalogowania zakresu zmiennosci
genetycznej zaréwno na skale pojedynczych nukleotydow jak i duzych wariantéw strukturalnych. W
oparciu o takie dane mozna bada¢ genetyczne podstawy procesédw ewolucyjnych, adaptacyjnych czy
chorobowych. Przedmiot poswiecony jest przedstawieniu rodzajow i przyczyn zmiennosci strukturalnej
genomoéw, molekularnych mechanizmow ich powstawania, wptywu zmiennosci na zréznicowanie
fenotypow oraz jej znaczenia dla biologii, biotechnologii i medycyny. Zaprezentowane zostang wybrane
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programy i metody analiz zmiennosci strukturalnej w oparciu o dane ,,omiczne” oraz istniejgce
repozytoria i miedzynarodowe inicjatywy skatalogowania zakresu zmiennosci strukturalnej cztowieka i
organizmdéw modelowych. Zagadnienia bedg ilustrowane przyktadami z literatury naukowej. Laboratoria
polegajg na pracy z programami prezentowanymi w czasie wyktaddéw i analizie danych biologicznych i
biomedycznych w zakresie zmiennosci strukturalnej populacji. Ponadto studenci wybierajg, opracowujg i
prezentujg problematyke analizy zmiennosci strukturalnej w oparciu o analize oryginalnych prac
naukowych.

Metody dydaktyczne

Wyktad ilustrowany prezentacjg multimedialng zawierajgcg omawiane tresci programowe, wzbogacone
przyktadami;

Laboratoria: ¢wiczenia praktyczne z zakresu analizy danych , prezentacje, dyskusja, praca grupowa

Literatura

Podstawowa
Aktualne artykuty opisowe, przeglgdowe, tutoriale omawianych programow oraz materiaty z wyktadow
udostepniane na biezgco przez prowadzgcego.

Uzupetniajaca
Hartl, Clark ,Podstawy genetyki populacyjnej” Wydawnictwa Uniwersytetu Warszawskiego 2009, Wyd. |

Bilans naktadu pracy przecietnego studenta

Godzin ECTS
taczny naktad pracy 125 5,0
Zajecia wymagajgce bezposredniego kontaktu z nauczycielem 65 2,5
Praca wtasna studenta (studia literaturowe, przygotowanie do 60 2,5
¢wiczen, przygotowanie do kolokwium, wykonanie pracy
kontrolnej)*

1 . TS . ;. ;.
niepotrzebne skresli¢ lub dopisaé inne czynnosci



