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PROGRAMA ANALITICĂ

Disciplina: DIAGNOSTICUL ÎN GENETICĂ ŞI BIOLOGIE MEDICALĂ

A. Locul disciplinei în planul de învăţământ:

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

	
	Sem. I
	Sem. II
	
	
	
	

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

	Nr. ore
	14
	-
	-
	-
	14
	-
	V
	-
	1
	-
	Op. VII. 02


B. Obiectivele disciplinei:

- 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.
- 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 
- 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.
C. Metode de predare – învăţare: 
prelegerea, explicaţia, conversaţia, problematizarea, studiul de caz..
D. Forme şi metode de evaluare: 
evaluare formativă/continuă prin probe scrise şi evaluare sumativă prin probă scrisă.
E. Conţinutul cursului / număr de ore pentru fiecare temă:

1. Stabilirea diagnosticului / 2 ore

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.
2. Diagnosticul antenatal, prenatal şi neonatal / 2 ore

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.
3. Diagnosticul citogenetic / 2 ore

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.
4. Metode moleculare de diagnosticare / 4 ore

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
5. Aplicaţii ale biologiei moleculare în medicină / 4 ore
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.
F. Conţinutul lucrarilor practice / număr de ore pentru fiecare temă: 
G. Bibliografie de elaborare a cursului

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

2. Gavrilă L., Genomica, Editura Enciclopedică, Bucureşti, 2003

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

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

5. Ionela Paşcanu, Katalin Csép, Claudia Mureşan, Aplicaţii practice în genetica umană, Ed. University Press, Tg. Mureş, 2005

6. Jeanpierre M, Génétique medicale: formelle, chromosomique, moléculaire, clinique, Masson, Paris, 2004
7. Ştefănescu D., Genetică medicală, Ed. Tehnică, Bucureşti, 1998

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

H. Bibliografie minimală de studiu pentru studenţi

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

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

3. Tatiana Vassu, Ileana Stoica, Ortansa Csutak, Florin Muşat, Genetica microorganismelor şi inginerie genetică microbiană - note de curs şi tehnici de laborator, Ed. Petrion, Bucureşti, 2001
Data aprobării programei analitice: 10.10.2010
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