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FIŞA DISCIPLINEI

	Denumirea disciplinei
	DIAGNOSTICUL IN GENETICA SI BIOLOGIE MEDICALA

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

	Regimul disciplinei (Ob, Op, F)
	Op
	Nr. de credite
	1

	Total ore din planul de învăţământ
	14
	Totalul ore studiu individual
	16
	
	

	Titularul disciplinei

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

	
	     Sef lucrari drd. Michaela Dobre
	

	Catedra de specialitate
	Departamentul Stiinte Functionale


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

	Total
	C
	S
	LP

	14
	14
	-
	-


	Competenţe generale (competenţele generale sunt menţionate în fişa specializării)

	Competenţe specifice disciplinei


	1. Cunoaştere, înţelegere, explicare şi interpretare  

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

- Cunoşterea profilaxiei bolilor genetice.

- Dezvoltarea capacităţii studenţilor de a integra noţiunile teoretice şi practice de genetică,  biochimie, imunologie, microbiologie, virusologie, farmacologie cu cele de patologie umană în cadrul stabilirii diagnosticului;

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


	
	2. Instrumental-aplicative 

- Dezvoltarea de abilităţi în interpretarea şi corelarea rezultatelor  investigaţiilor preclinice

- Formarea capacităţii de a stabili un diagnostic diferenţial

- Formarea şi dezvoltarea capacităţii de observare a factorilor de mediu cu influenţă în patologie 

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

	
	3. Atitudinale 

- Dezvoltarea unei atitudini responsabile în raport cu necesitatea şi importanţa stabilirii unui diagnostic corect şi personalizat;

- 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

	
	- Stabilirea diagnosticului 

Frecvenţa globală a patologiei genetice (boli mendeliene, cu componentă genetică, anomalii cromozomiale). Etapele diagnosticării. Algoritmul de evaluare a diagnosticului clinic. Diagnosticul ca rezultat al unui efort  pluridisciplinar de echipă. Proiectul Genomul Uman. Baze de date genetice.

-  Diagnosticul antenatal, prenatal şi neonatal 

Profilaxia bolilor genetice. Recomandarea diagnosticului ante- şi prenatal. Metode de obţinere a celulelor fetale. Diagnosticul genetic al preimplantării. Sfatul genetic. Importanţa diagnosticului neonatal. Genetica dezvoltării şi anomalii congenitale.

- Diagnosticul citogenetic 

Diagnosticarea anomaliilor cromozomiale (numerice şi structurale). Metode şi tehnici utilizate în citogenetică: culturi de celule, bandări cromozomiale, cariotipul, metoda FISH de evidenţiere a cromozomilor în diviziune şi în interfază, cariotiparea spectrală.

-Metode moleculare de diagnosticare 

Metode bazate pe tehnica PCR. RT-PCR. Enzime de restricţie. Polimorfismul lungimilor fragmentelor de restricţie (RFLP). Tehnici electroforetice utilizare în biologia moleculară. Secvenţierea ADN. Southern blotting. Cipurile ADN

- Aplicaţii ale biologiei moleculare în medicină 

Boli monogenice. Boli multifactoriale. Diagnosticarea genetică a infecţiei bacteriene sau virale. Cancerul. Vaccinuri. Tratamentul personalizat. Compatibilitatea celulară în grefele de ţesut şi transplantul de organe.


	Bibliografie obligatorie

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

2 2 Gavrilă L., Genomul uman, Editura BIC ALL, Bucureşti, 2004

3 Tatiana Vassu, Ileana Stoica, Ortansa Csutak, Florin Muşat, Genetica micro-
organismelor şi inginerie genetică microbiană - note de curs şi tehnici de laborator, Ed. Petrion, Bucureşti, 2001




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

{total = 100%}

	· Media notelor acordate la  seminar / lucrări practice
	-

	· Notele obţinute la testele periodice sau parţiale
	25%

	· Nota acordată pentru frecvenţa şi conduita la activităţi
	-

	· Notele acordate pentru temele de casă, referate, eseuri, traduceri, studii de caz …
	25%

	· 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) :

- înţelegerea perspectivelor dezvoltării geneticii medicale având în vedere caracterul său transdisciplinar.
- asimilarea conceptelor de bază despre controlul genetic şi epigenetic al expresiei genelor, structura cromozomilor, interacţiunea genelor cu mediul, mecanismele eredităţii, boli genetice.
- dezvoltarea de abilităţi în interpretarea şi corelarea rezultatelor  investigaţiilor preclinice
- formarea capacităţii de observare a factorilor de mediu cu influenţă în patologie 
- cunoşterea profilaxiei bolilor genetice.

- promovarea testului de verificare a cunoştinţelor teoretice în proporţie de 50%
	Cerinţe maxime de promovare (pentru nota 10) :
- dezvoltarea capacităţii studenţilor de a integra noţiunile teoretice şi practice de genetică,  biochimie, imunologie, microbiologie, virusologie, farmacologie cu cele de patologie umană în cadrul stabilirii diagnosticului;

- înţelegerea perspectivelor dezvoltării geneticii medicale având în vedere caracterul său transdisciplinar.
- aprofundarea cunoştinţelor despre controlul genetic şi epigenetic al expresiei genelor, structura cromozomilor, interacţiunea genelor cu mediul, mecanismele eredităţii, boli genetice.
- cunoaşterea algoritmului de diagnosticare genetică
-dezvoltarea de abilităţi în interpretarea şi corelarea rezultatelor  investigaţiilor preclinice

- formarea capacităţii de a stabili un diagnostic diferenţial

- dezvoltarea capacităţii de observare a factorilor de mediu cu influenţă în patologie
- cunoaşterea profilaxiei bolilor genetice. 

- promovarea testului de verificare a cunoştinţelor teoretice  în proporţie de 100%



	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
	5
	
	8. pregătire prezentări orale
	0

	2. studiu după manual, suport de curs
	5
	
	9. pregătire examinare finală
	3

	3. studiul bibliografiei minimale indicate
	0
	
	10. consultaţii
	2

	4. documentare suplimentară în bibliotecă
	1
	
	11. documentare pe net
	0

	5. activitate specifică de pregătire pt. seminar /  

     lucrări practice
	0
	
	12. alte activităţi
	0

	6. realizare teme de casă, eseuri, referate, 

     proiecte, traduceri etc.
	0
	
	13. alte activităţi
	0

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





                                Total ore studiu individual (pe semestru) = 16
Data întocmirii: 10.10.2010
Titular curs: Sef Lucrari drd. Michaela Dobre
Semnătura:

Decan,





Sef departament


Prof. univ. dr. Aurel Nechita


Prof. univ. dr. Alexandru Ierima
Semnătura: 




Semnătura:















