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PROGRAMA ANALITICĂ

Disciplina: GENETICĂ MEDICALĂ
A. Locul disciplinei în planul de învăţământ:

	Anul de studiu
	Anul II
	Total ore
	Forme de verificare
	Nr. credite
	Cod disciplină

	
	Sem. I
	Sem. II
	
	
	
	

	
	C
	Lp
	C
	Lp
	C
	S
	Sem. I
	Sem. II
	Sem. I
	Sem. II
	

	Nr. ore
	14
	14
	-
	-
	14
	14
	V1
	-
	2
	-
	O. III. 07


B. Obiectivele disciplinei:

Cunoaşterea şi utilizarea unor noţiuni specifice din domeniul geneticii;
Dezvoltarea capacităţii studenţilor de a opera cu cunoştinţe de specialitate şi de a le interfera cu cele din domeniile conexe: biochimia, imunologia, biologia celulară, patologia umană;

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

Însuşirea cunoştinţelor de baza privitoare la relaţiile dintre ereditate şi boală;
Formarea priceperii de a utiliza baza materială existentă şi dezvoltarea capacităţii de observare/investigare a materialului genetic şi a expresiei acestuia în cadrul lucrărilor practice;

Cunoaşterea metodelor utilizabile în investigarea şi tratamentul bolilor genetice şi dezvoltarea unei atitudini obiectivizate în raport cu acestea.
C. Metode de predare – învăţare: prelegerea, explicaţia, conversaţia, problematizarea, studiul de caz, experimentul, demonstraţia, modelarea, lucrări practice.
D. Forme şi metode de evaluare: evaluare sumativă prin probă scrisă şi orală.
E. Conţinutul cursului / număr de ore pentru fiecare temă:
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.
6. Conţinutul lucrărilor practice / număr de ore pentru fiecare temă:

7. Norme de protecţie a muncii. Noţiuni de bioetică - 1 oră 
8. Studiul diviziunii celulare – 1 oră
9. Tehnici de evidenţiere a cromozomilor umani – 2 ore

10. Studiul cariotipului normal şi patologic – 4 ore
11. Cromatina sexuală – 1 oră
12. Comportamentul genelor umane. Raport dominanţă/recesivitate. Noţiuni de genetica populaţiilor – 1 oră

13. Pattern-uri de ereditate umană normală – 1 oră
14. Caractere poligenice – 1 oră
15. Metode şi tehnici moleculare utilizate în analiza genetică – 1 oră

16. Verificare sumativă prin probă scrisă şi orală – 1 oră
F. Bibliografie de elaborare a cursului

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

2. Gavrilă L., Principii de ereditate umană, Editura BIC ALL, Bucureşti, 2004

3. Griffiths A, Analyse génétique moderne, De Boeck Université, Paris, 2001

4. Jeanpierre M, Génétique medicale: formelle, chromosomique, moléculaire, clinique, Masson, Paris, 2004

5. Maximilian C., Genetică medicală, Ed. Medicală, Bucureşti, 1986 

6. Serre J-L, Génétique medicale: rappels des cours, exercices et problèmes corrigés, Dunod, Paris, 2004

7. Ştefănescu D., Genetică medicală, Ed. Tehnică, Bucureşti, 1998

G. Bibliografie minimală de studiu pentru studenţi

1. 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
Data aprobării programei analitice: 10.10.2010
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     Șef catedră  

Prof. univ. dr. Aurel Nechita


      
     Prof. univ. dr. Alexandru Ierima
Semnătura: 




    
     Semnătura:

� Este de preferat ca bibliografia minimală de studiu pentru surdenţi să identifice cu claritate şi precizie capitolele pe care studenţii le au de parcurs pentru atingerea obiectivelor de predare şi învăţare, eventual fiind particularizată în funcţie de tematica cursurilor şi seminariilor.





