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FIŞA DISCIPLINEI

	Denumirea disciplinei
	GENETICA MEDICALĂ

	Anul de studiu
	I
	Semestrul
	I
	Tipul de evaluare finală (E/V)
	V

	Regimul disciplinei (Ob, Op, F)
	Ob
	Nr. de credite
	2

	Total ore din planul de învăţământ
	28
	Totalul ore studiu individual
	32
	
	

	Titularul disciplinei

( grad didactic şi ştiinţific, nume, prenume)
	Titular curs
	Titular  lucrări practice

	
	Şef lucări dr. Michaela Dobre 
	Şef lucrări dr. Michaela Dobre 

	Catedra de specialitate
	Departamentul de Ştiinţe Funcţionale


	Numărul total de ore (pe semestru) din planul de învăţământ

	Total
	C
	S
	LP

	28
	14
	-
	14


	Competenţe generale (competenţele generale sunt menţionate în fişa specializării)

	Competenţe specifice disciplinei


	1. Cunoaştere, înţelegere, explicare şi interpretare ( de exemplu : cunoaşterea şi utilizarea adecvată a noţiunilor specifice disciplinei, explicarea şi interpretarea unor idei, proiecte, procese, precum şi a conţinuturilor teoretice şi practice ale disciplinei)

- Asimilarea conceptelor de bază despre structura şi funcţia genelor, controlul genetic şi epigenetic al expresiei genelor, structura cromozomilor, interacţiunea genelor cu mediul, mecanismele eredităţii, boli genetice.

- Cunoşterea profilaxiei bolilor genetice 

-Înţelegerea perspectivelor dezvoltării geneticii medicale având în vedere caracterul său transdisciplinar.

- Dezvoltarea interesului pentru interpretarea fenotipului uman pe baza interacţiunii dintre genotip şi mediu;


	
	2. Instrumental-aplicative (de exemplu : proiectarea şi evaluarea activităţilor practice specifice; utilizarea unor metode, tehnici şi instrumente de investigare şi aplicare)

- Dezvoltarea capacităţii de observare/investigare a materialului genetic şi a expresiei acestuia în cadrul lucrărilor practice.

- Efectuarea cariotipului uman cu posibilitatea deducerii sindroamelor asociate anomaliilor cromozomale.

- Utilizarea criteriilor de recunoaştere a tipului de transmitere ereditară în sfatul genetic.



	
	3. Atitudinale 
- Formarea unei atitudini obiectivizate în raport cu terapia genică şi ingineria genetică 

- Dezvoltarea interesului şi a motivaţiei pentru studiul şi aplicarea geneticii în practica medicală.

- Valorificarea optimă şi creativă a potenţialului propriu în activităţile colective.



	Conţinutul disciplinei

	Tematică generală
	Tematică curs
	Tematică seminar / lucrări practice

	
	1. STOCAREA INFORMAŢIEI GENETICE – 2 ore

Clasificarea acizilor nucleici. Structura primară şi secundară a ADN-ului. Organizarea celulară a acizilor nucleici.

2. EXPRESIA INFORMAŢIEI GENETICE – 2 ore 

Definiţia genei. Alele. Concepţia clasică şi modernă privind structura şi funcţia genei. Transcripţia şi translaţia.

3. TRANSMITEREA INFORMAŢIEI GENETICE – 4 ore 

Replicarea ADN-ului. Cromatină şi cromozomi. Diviziunea celulară şi ciclul celular.

4. VARIABILITATEA GENETICĂ NORMALĂ ŞI PATOLOGICĂ – 4 ore

Surse de variabilitate genetică. Boli cauzate de anomalii cromozomale (de număr şi de structură). Boli monogenice (mutaţii cu pierderea funcţiei, cu câştig de funcţie, cu dobândirea unei funcţii noi). Boli moleculare. 

5. Profilaxia şi tratamentul bolilor genetice – 2 ore

Diagnosticul prenatal. Sfatul genetic. Screening-ul genetic. Principii de tratament genetic. Noţiuni de inginerie genetică.
	1. Norme de protecţie a muncii. Noţiuni de bioetică - 1 oră 

2. Studiul diviziunii celulare – 1 oră

3. Tehnici de evidenţiere a cromozomilor umani – 2 ore

4. Studiul cariotipului normal şi patologic – 4 ore

5. Cromatina sexuală – 1 oră

6. Comportamentul genelor umane. Raport dominanţă/recesivitate. 
Noţiuni de genetica populaţiilor – 1 oră

7. Pattern-uri de ereditate umană normală – 1 oră

8. Caractere poligenice – 1 oră

9. Metode şi tehnici moleculare utilizate în analiza genetică – 1 oră

10. Verificare sumativă prin probă scrisă şi orală – 1 oră



	 Bibliografie obligatorie

selectivă
	Covic M., Ştefănescu D, Sandovici I, Genetică medicală, Ed. Polirom, Bucureşti, 2004

· CAP 1 – GENETICA UMANĂ ŞI IMPORTANŢA EI ÎN MEDICINA MODERNĂ

· CAP 2 – STRUCTURA ŞI ORGANIZAREA CELULARĂ A ADN

· CAP 3 – STRUCTURA, ANALIZA ŞI LOCALIZAREA GENELOR: Concepţia clasică şi actuală despre structura genei.

· CAP 4 – EXPRESIA INFORMAŢIEI EREDITARE (FUNCŢIA GENEI): Concepţia clasică şi actuală despre funcţia genei. Mecanismele moleculare ale expresiei genice 
· CAP 5 – Transmiterea informaţiei ereditare 
· CAP 6 – VARIABILITATEA  GENETICĂ

· CAP 9 – CONSULTUL ŞI SFATUL GENETIC

· CAP 10 – BOLILE CROMOZOMIALE

· CAP 11 – BOLILE MONOGENICE


	La stabilirea notei finale se iau în considerare
	Ponderea exprimată în %

{total = 100%}

	· Media notelor acordate la  seminar / lucrări practice
	20%

	· Notele obţinute la testele periodice sau parţiale
	-

	· Nota acordată pentru frecvenţa şi conduita la activităţi
	10%

	· Notele acordate pentru temele de casă, referate, eseuri, traduceri, studii de caz …
	20%

	· Notele acordate pentru participarea la cercuri ştiinţifice şi/sau la concursuri profesionale
	-

	· Nota acordată la examinarea finală 
	50%

	· Alte note
	-

	Cerinţe minime de promovare (pentru nota 5) :

· promovarea testului de verificare a cunoştinţelor teoretice 

· prezenţa la lucrările practice în proporţie de 80%
· refacerea obligatorie a lucrărilor la care s-a absentat
· asimilarea conceptelor de bază despre structura şi funcţia genelor, structura cromozomilor, interacţiunea genelor cu mediul, mecanismele eredităţii, boli genetice.
· cunoşterea profilaxiei bolilor genetice

	Cerinţe maxime de promovare (pentru nota 10) :

· promovarea testului de verificare a cunoştinţelor teoretice 

· prezenţa la lucrările practice în proporţie de 80%
· refacerea obligatorie a lucrărilor la care s-a absentat
· prezentarea unui referat cu tematică specifică
· aprofundarea cunoştinţelor despre structura şi funcţia genelor, controlul genetic şi epigenetic al expresiei genelor, structura cromozomilor, interacţiunea genelor cu mediul, mecanismele eredităţii, boli genetice.
· cunoşterea profilaxiei bolilor genetice
· înţelegerea perspectivelor dezvoltării geneticii medicale



	Estimaţi timpul total (ore pe semestru) al activităţilor de studiu individual pretinse studentului (completaţi cu zero activităţile care nu sunt cerute)

	1. descifrarea şi studiul notiţelor de curs
	4
	
	8. pregătire prezentări orale
	0

	2. studiu după manual, suport de curs
	0
	
	9. pregătire examinare finală
	10

	3. studiul bibliografiei minimale indicate
	4
	
	10. consultaţii
	2

	4. documentare suplimentară în bibliotecă
	0
	
	11. documentare pe net
	4

	5. activitate specifică de pregătire pt. seminar /  

     lucrări practice
	4
	
	12. alte activităţi
	0

	6. realizare teme de casă, eseuri, referate, 

     proiecte, traduceri etc.
	4
	
	13. alte activităţi
	0

	7. pregătire teste periodice sau parţiale
	0
	
	14. alte activităţi
	0





                                Total ore studiu individual (pe semestru) = 32
Data întocmirii: 10.10.2010
Titular curs: Sef lucrari dr. Michaela Dobre 

Semnătura:

Titular lucrări practice: Sef lucrari dr. Michaela Dobre
Semnătura:

Decan






            
Şef Departament 
Prof. univ. dr. Aurel Nechita





Prof.dr. Alexandru Ierima 
 Semnătură:                         



 

Semnătură:










� Fişa se completează pentru fiecare disciplină din planul de învăţământ corespunzător unui program de studii şi pentru fiecare semestru în parte. Fişa va fi însoţită de programa analitică a disciplinei.


� În toate cazurile în care sunt indicate exemple pe acest formular, acestea se vor elimina de pe fişa finală.





