FISA DISCIPLINEI

1. Date despre program

1.1. Institutia de invatamant superior UNIVERSITATEA DE VEST ,,VASILE GOLDIS” DIN ARAD
1.2. Facultatea MEDICINA
1.3. Departamentul BIOLOGIE SI STIINTE ALE VIETII
1.4. Domeniul de studii BIOLOGIE
1.5. Ciclul de studii MASTERAT
1.6. Programul de studii ANALIZE DE LABORATOR UTILIZATE IN DOMENIUL
BIOMEDICAL
2. Date despre disciplina
2.1. Denumirea disciplinei GENETICA MEDICALA
2.2. Titularul activitatilor de curs Prof. univ. dr. Mathe Endre
2.3. Titularul activitatilor de seminar | Prof. univ. dr. Mathe Endre

24. Anul de| II | 2.5.

Semestrul | II | 2.6. Tipul de evaluare | Ex | 2.7. Regimul disciplinei | Disciplina

studiu obligatorie
3. Timpul total estimat (ore pe semestru al activitatilor didactice)

3.1. Numar de ore pe saptimana 5 3.2. din care curs | 2 3.3. Seminar / laborator 3

3.4. Total ore din planul de Invatdmant | 60 3.5.din care curs | 24 3.6. Seminar / laborator 36
Distributia fondului de timp ore
Studiu dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 30
Documentare suplimentara in bibliotecd, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 42
Pregatire seminarii / laboratoare, teme, referate, portofolii si eseuri 51,5
Tutoriat 2
Examinari 2
Alte activitati: .....oceeervennennee. -

3.7. Total ore studiu individual 127.5

3.8. Total ore pe semestru 187,5

3.9. Numarul de credite 7,5

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1. Preconditii de curriculum

Cunostinte de genetica, biologie celulara si moleculara, biochimie la nivel de licenta
precum si de anatomie si fiziologie umana

4.2. Preconditii de competente

Utilizarea echipamentelor, ustensilelor, reactivilor de laborator specifice biologiei
celulare si moleculare precum si manipularea materialului biologic

Cunoasterea notiunilor si regurilor privind conduita profesionald, activitatea si
prevenirea accidentelor de laborator

Discutarea criticd a informatiei stiintifice legate de specificul geneticii

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1. Conditii de desfasurare a cursului - sald de curs cu videoproiector, tabla interactiva, conexiune internet

5.2. Conditii de desfagurare a seminarului / | - sala de lucrari practice dotata corespunzator

laboratorului

6. Competente specifice acumulate

Competente profesionale | -

Operarea cu notiuni, concepte, legitati si principii specifice geneticii

Investigarea bazei moleculare si celulare de organizare si functionare a materiei
genetice

Utilizarea de modele si algoritmi pentru studierea genomului uman

Explorarea sistemelor biologice prin prisma informatiei genetice

Integrarea inter- /transdisciplinara a cunostintelor specifice geneticii umane

Analiza critica a demersului investigativ si interpretarea pertinenta a datelor obtinute
Interactioneaza profesional in mediile de cercetare si profesionale

Aplica principiile eticii si integritatii stiintifice in activitatile de cercetare

Colecteaza date experimentale

Gestioneaza dezvoltarea profesionald personala

Competente transversale -

Realizarea responsabild si eficienta a sarcinilor aferente profesiilor din domeniul
geneticii umane cu respectarea principiilor de etica si deontologie profesionala




- Identificarea rolului dintr-o echipd de cercetare sau colectiv de lucru si preluarea
responsabilitatilor corespunzatoare profilului profesional si personal

- Dezvoltarea capacitatii de reflectie critic-constructivd asupra propriului nivel de
pregatire profesionala in raport cu standardele profesiei

- Utilizeaza baze de date

- Aduna date biologice

- Competente digitale prin utilizarea bazelor de date

7. Obiectivele disciplinei (reiesind din grila competentelor specifice acumulate)

7.1. Obiectivul general al disciplinei | Insusgirea notiunilor de genetica medicala, precum si cunoasterea fenomenului
ereditar care std la baza tuturor proceselor vitale atdt la nivelul celular,
individual cat si la nivelul populational. Conceperea vietii si a starii de
sanatate/boald prin relatiile multiple dintre gene/genom si factorii de mediu
interni §i externi. Cunoasterea principalelor metode de investigare si
identificare a mutatiilor specifice genomului uman. Insusirea conceptului de
medicind personalizatd bazata pe specificitatea genomurilor individuale

7.2. Obiectivele specifice Dobandirea de cunostinte despre organizarea si functionarea genomului
Insusirea limbajului de specialitate

Dobandirea motivatiei pentru studiul geneticii medicale care va sta la baza
profesiei de biolog specializat in domeniul analizelor genetice de laborator
Cunoasterea si intelegerea notiunilor si metodelor utilizate in genetica
medicala, a patern-urilor de ereditate umand normald, comportamentului
genelor umane, tehnicile moderne utilizate in disectia moleculara a
predispozitiei pentru maladiile genetice umane, principiile de eredopatognomie
umand, principiile de metodelor moleculare de laborator si citogentetica
umand

Capacitatea de analiza si sinteza, pornind de la premisa ca genomul fiecarui
individ uman este unic

Capacitatea de a rezolva probleme ereditare necunoscute pe baza organizarii si
integritatii genomului uman

Capacitatea de a percepe si aplica logica cercetarii in contextual ereditatii.
Abilitatea de a aplica cunostintele dobéandite in domeniul analizelor de
laborator din domeniul geneticii umane

Intelegerea modului de interpretare a datelor obtinute in urma analizei bolilor
monogenice sau poligenice.

Cunoasterea metodelor prin care se identifica mutatiile in genomul uman
Competente specifice pentru a lucra intr-o echipa inter si multidisciplinara
Formarea unui sistem de valori profesionale, si a unei conduite morale centrate
pe profesionalism desavarsit, gdndire academicd si comportament etic adecvat

8. Continuturi

8.1. Curs Metode de predare Observatii

Determinismul genetic si controlul genetic al | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 2 ore
mecanismelor vitale. Abordarea holisticd privind | videoproiector si pe tabla interactiva
integritatea structurala  si functionalitatea
organismului uman.

Structura genomului uman si si bazele celulare ale | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 3 ore

unicitatii sale. Proiectul genomului uman. videoproiector si pe tabla interactiva
Istoricul metodelor moleculare de investigare. | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 3 ore
Genomica, transcriptomica, epigenomicd, | videoproiector si pe tabld interactiva

proteomicd, metabolomica, metabiomica.

Structura genelor. Controlul expresiei genice. Cai | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 2 ore
intracelulare de semnalizare si implicarea acestora | videoproiector §i pe tabld interactiva
in anumite patologii umane.

Tipuri de mutatii genetice: genice, cromozomiale si | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 2 ore
genomice. Eredopatogenezd umana: mutatii de | videoproiector si pe tabld interactiva
pierdere a functiei genice / mutatii de dobandire de
functie genica. Mentinerea integritatii genomice si

epigenomice.

Pattern-uri de ereditate umana normal: ereditatea | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 3 ore
autozomal — dominant; ereditatea autozomal — | videoproiector si pe tabla interactiva

recesiva; ereditatea X — lincatd; ereditatea

holandricd. Analiza genetica la nivel fenotipic
cantitativ — biometric. Studiul unor polimorfisme




genetice umane.

Identificarea  genelor umane implicate in | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 3 ore

eredopatologii: maladia Huntington (HD), distrofia | videoproiector si pe tabla interactiva
musculard Duchenne (DMD), fibroza chistica (CF),
neurofibromatoza tip 1 (NF 1).

Bazele

Mutatiile genelor implicate in reglajul ciclului | videoproiector si pe tabla interactiva
celular si al cailor celulare de semnalizare

genetice ale cancerului si diabetului. | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 4 ore

Genom mitocondrial uman. Bazele genetice ale | Expunere liberd, cu prezentarea cursului pe | 2 ore

patologiei mitocondriale umane. videoproiector si pe tabla interactiva
Bibliografie
1. Covic, M., Stefanescu, D., Sandovici, I. Godruza E.V (2017). Geneticd medicald. Editia 3. Editura Polirom.
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4. Lynn B. Jorde, John C. Carey,Michael J. Bamshad (2019). Medical Genetics E-Book. 6" Edition. Elsevier.
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University Press. ISBN 9780199557509
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9781444183740
9. Rob Elles (2010). Molecular Diagnosis of Genetic Diseases. Humana Press Inc. ISBN 1617372595
10. Alan Wright, Nicholas Hastie (2007). Genes and Common Diseases. Cambridge University Press ISBN
0521833396
11. L. Hartwell, M. Goldberg, J. Fischer, L. Hood, C. Aquadro (2014). Genetics: From Genes to Genomes.
McGraw-Hill, ISBN-13: 978-0073525310 ISBN-10: 0073525316 Edition: 5th
12. Pierce, B.A. (2014). Genetics. A Conceptual Approach. Fifth Edition. Macmillan, ISBN-10: 1-4641-0946-X;
ISBN-13: 978-1-4641-0946-1
13. Gavrila L. (2004). Genomul uman. Editura All, Bucuresti
14. Gavrila L. (2004). Principii de ereditate umana. Editura All, Bucuresti
15. Stefanescu Grigorie (2004). Principiile geneticii clasice, Editura Dacia
16. Gavrila Lucian (2003). Genomica: un tratat despre genom, de la virusuri la om, vol. I: Principii de ereditate.
Fundamentele moleculare si celulare ale ereditatii, Editura Enciclopedica, Bucuresti, 2003.
17. Gavrila Lucian (2003). Genomica: un tratat despre genom, de la virusuri la om, vol. II: Organizare si evolutie
genomica, Editura Enciclopedicd, Bucuresti.
8.2. Seminar / laborator Metode de predare Observatii

Boli autozomal recesive. Evidentierea mutatiilor in | Discutii cu studentii privind partea teoreticd si | 4 ore

enele CFTR si SMN. racticd. Se realizeaza partea practica a lucrarii
g S p p p

sub indrumarea cadrului didactic. Vor fi
prezentate studii de caz si analiza rezultatelor va
fi explicatd. Demonstrati practicd, prelegere
combinatd cu mijloace audio-vizuale si
experiment.

Boli autozomal dominante. Evidentierea unor | Discutii cu studentii privind partea teoreticd si | 6 ore

mutatii cu efect dominant negativ (APC, BRCA 1 si | practica. Se realizeaza partea practicd a lucrarii

2).

sub indrumarea cadrului didactic. Vor fi
prezentate studii de caz si analiza rezultatelor va
fi explicatd. Demonstrati practicd, prelegere
combinatd cu mijloace audio-vizuale si
experiment.

Boli multifactoriale. Markeri moleculari asociati cu | Discutii cu studentii privind partea teoreticd si | 6 ore

predispozitia genetica pentru diabetul zaharat de tip | practica. Se realizeaza partea practicd a lucrarii

1.

sub indrumarea cadrului didactic. Vor fi
prezentate studii de caz si analiza rezultatelor va
fi explicatd. Demonstrati practicd, prelegere
combinatd cu mijloace audio-vizuale si
experiment.

Diagnosticul molecular al bolilor genetice. Metode | Discutii cu studentii privind partea teoreticd si | 6 ore

moleculare aplicate diagnosticului genetic bazate pe | practica. Se realizeaza partea practicd a lucrarii
PCR pentru analiza neurofibromatozei tip 1 si | sub 1iIndrumarea cadrului didactic. Vor fi




distrofia musculara Duchenne. prezentate studii de caz si analiza rezultatelor va

fi explicatd. Demonstrati practicd, prelegere
combinatd cu mijloace audio-vizuale si
experiment.

Analiza markerilor moleculari din genele cu | Discutii cu studentii privind partea teoreticd si | 6 ore

penetranta  redusd In  fenotipul = malign | practica. Se realizeazd partea practica a lucrarii
(polimorfismele din genele VDR si MTHFR in | sub indrumarea cadrului didactic. Vor fi
cancerul colorectal si cancerul de san) prezentate studii de caz si analiza rezultatelor va

fi explicatd. Demonstrati practicd, prelegere
combinatd cu mijloace audio-vizuale si
experiment.

Markeri moleculari anonimi utilizati in medicina | Discutii cu studentii privind partea teoreticd si | 4 ore

legala (CSF-1PO, TPOX si THO1 Multiplex) practica. Se realizeaza partea practicd a lucrarii

sub indrumarea cadrului didactic. Vor fi
prezentate studii de caz si analiza rezultatelor va
fi explicatd. Demonstrati practicd, prelegere
combinatd cu mijloace audio-vizuale si
experiment.

Aplicatiile genomicii in medicind. Perspectivele | Discutii cu studentii privind partea teoreticd si | 4 ore

medicinei personalizate. Bazele de date de | practica. Se realizeaza partea practicd a lucrarii
bioinformatica. sub indrumarea cadrului didactic. Vor fi
Accesarea mai multor baze date: PUBMED, | prezentate studii de caz si analiza rezultatelor va
PROSITE, HUMAN GENOME INFORMATION, | fi explicatd. Demonstrati practica, prelegere

AMIGO, GENECARDS, etc. combinatd cu mijloace audio-vizuale si
experiment.
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9. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptirile reprezentantilor comunititii epistemice, asociatiilor
profesionale si angajatorilor reprezentativi din domeniul aferent programului




e Continutul figei de disciplind a fost reactualizat conform cerintelor stakeholderilor din domeniul analizelor
biomedicale facandu-se o comparatie cu alte programme de studiu din tara si strainatate
e A fost considerate recomandarile precizate in The European Federation of Clinical Chemistry and Laboratory

e Medicine syllabus for postgraduate education and training for Specialists in Laboratory Medicine: version 5 —
2018

10. Evaluare

Tip de activitate

10.1. Criterii de evaluare

10.2. Metode
de evaluare

10.3. Pondere
din nota finala

10.4. Curs - cunoasterea si Intelegerea continutului informational Examen scris 70%
- capacitatea de a utiliza informatia intr-un context nou
- capacitatea de a sintetiza esenta fenomenelor ereditare
10.5. Seminar/ | - abilitatea de explicare si interpretare La laborator | 30%
laborator - rezolvarea completa si corecta a cerintelor studentii

- deprinderi de identificare ale cromosomilor, fazelor
mitotice si meiotice
- intocmirea analizelor genetice si fenotipice

primesc o nota
pentru testele si
referatele  din
timpul
semestrului

10.6. Standard minim
de performanta

- trebuie cunoscute notiunile si metodele de studiu specifice genomului uman

Semnatura titularului de seminar
Prof.univ.dr. Mathe Endre

Semnatura titularului de curs
Prof.univ.dr. Mathe Endre

Data completarii

Semnatura directorului
de departament

Data avizarii in departament




