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FISA DISCIPLINEI

1. Date despre program
1.1 Institutia de Tnvatamant superior | Universitatea de Vest din Timisoara

1.2 Facultatea / Departamentul Matematica si Informatica
1.3 Departamentul Informatica

1.4 Domeniul de studii Informatica

1.5 Ciclul de studii master

1.6 Programul de studii / Calificarea Bioinformatica / Bioinformatica

2. Date despre disciplina

2.1 Denumirea disciplinei Fundamente de genetica

2.2 Titularul activitatilor de curs Maria Puiu

2.3 Titularul activitatilor de seminar Maria Puiu

2.4 Anul de studiu | 1 2.5 Semestrul 1 2.6 Tipul de E 2.7 Regimul DOp
evaluare disciplinei

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

3.1 Numar de ore pe saptamana 3 | dincare: 3.2 curs 2 | 3.3 seminar/laborator |1
3.4 Total ore din planul de invatamant | 42 | din care: 3.5 curs 28 | 3.6 seminar/laborator | 14
Distributia fondului de timp: ore

Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite
Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate / pe teren

Pregatire seminare / laboratoare, teme, referate, portofolii si eseuri

Tutoriat

Examinari

Alte activitati

3.7 Total ore studiu individual 83
3.8 Total ore pe semestru 125
3.9 Numarul de credite 5

4. Preconditii (acolo unde este cazul)
4.1 de curriculum °

4.2 de competente | e

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1 de desfasurare a cursului °

5.2 de desfasurare a seminarului / laboratorului °
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6. Obiectivele disciplinei - rezultate asteptate ale invatarii la formarea carora contribuie
parcurgerea si promovarea disciplinei

(c1) Insusirea terminologiei in genetica.

(c2) Intelegerea structurii, functionalititii materialului ereditar.

(c3) Cunoasterea modelelor de transmitere ereditara.

(c1) Intelegerea particularitatilor materialului genetic la diferite niveluri de
organizare, a noilor cercetari din domeniul ingineriei genetice si a actiunii
factorilor de mediu asupra genomului.

(c1) Capacitatea de a explica aparitia semnelor si simptomelor clinice, a
Cunostinte | modificarilor investigatiilor genetice, in unele afectiuni, in vederea utilizarii in
practica medicala curenta.

(c1) Cunoasterea categoriilor esentiale de risc genetic.

(c1) Cunoasterea principalelor metode utilizate in citogenetica, citogenetica
moleculard si diagnostic ADN pentru bolile ereditare.

(c1) Intocmirea unui plan de evaluare genetica a unui pacient.

(c1) Aplicarea principiilor generale de bioetica medicala in genetica.

(A1) Identificarea si antrenarea abilitatilor de gandire critica demonstrata prin
participare activa la curs si laborator.

(A2) Implicarea 1n activitati de cercetare stiintifica prin participare la elaborarea
de referate, studii, articole de specialitate.

(A3) Utilizarea eficienta a surselor informationale si a resurselor de comunicare
si formare profesionala asistatd (portaluri Internet, aplicatii software de
specialitate, baze de date, cursuri on-line etc.) atat in limba romana cat si intr-
0 limba de circulatie internationala,

(A4) Abilitatea de a lucra in echipa, sd interactioneze social si sd 1si realizeze
atributiile cu responsabilitate si cu profesionalism.

(A5) Deschidere spre invatare si educatie medicald continua.

(A6) Identificarea tehnicilor si a instrumentelor informatice adecvate prelucrarii

Abilitati

datelor si construirii unor modele;

(A7) Utilizarea conceptelor din informaticd, statistica, genetica, biologie
moleculara si chimie in definirea modelelor si proiectarea strategiilor de analiza
a datelor si interpretare a rezultatelor
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Responsabilitati

intelectuale a acestora;

acestuia;

datelor biomedicale;

(R1) Responsabilitate de actiune in conformitate cu interesul public; angajament relativ la
sanatatea, siguranta si bunastarea populatiei;
(R2) Respectarea confidentialitatii angajatorului si a clientilor si protejarea proprietatii

(R3) Reprezentarea corecta a nivelului de competenta si acceptarea de sarcini in limitele
(R4) Responsabilitatea de a respecta cele mai Tnalte standarde profesionale in prelucrarea
(R5) Pastrarea autonomiei, integritatii si independentei in opiniile profesionale;

(R6) Promovarea integritatii si reputatiei profesiei, in concordanta cu interesul public;

(R7) Perfectionarea continua relativ la practicarea profesiei;
(R8) Comportament etic, cinstit si colegial in practicarea profesiei.

7. Continuturi

7.1 Curs

Metode de predare

Observatii

1.

Continutul si rolul geneticii medicale.
Istoricul geneticii. Clasificarea patologiei
genetice. Niveluri de studiu in genetica
medicald. Structura, organizarea si
functionalitatea ADN. Replicarea ADN.

Prelegere interactiva

Gena-element morfo-functional
fundamental al ereditatii. Structura genei la
eucariote. Teoria cromozomiala a ereditatii.
Acizii ribonucleici. Transcriptia. Translatia.
Codul genetic. Dogma centrald a geneticii.

Alelia multipla. Tipuri de gene. Mecanisme
epigenetice implicate in expresia genei.

Organizarea genomului uman. Baza
geneticd a sintezei proteinelor. Relatia gena-
proteina.

Cartografierea si identificarea genelor pe
cromozomi. Materialul nuclear cromozomial.
Reglarea expresiei genice. Recombinari
genetice. Mutatii: definitie, clasificare, baza
moleculard. Repararea leziunilor ADN.
Agenti mutageni.

Legile lui Mendel. Legile ereditatii pentru
expresia monogenicd. Mecanismele
expresiei genice in ereditatea monogenica.
Heterogenitatea genetica. Transmiterea
autozomald. Transmiterea gonozomala.

Ereditate nonclasica. Particularitati ale
transmiterii monogenice. Ereditatea
poligenica, multifactoriala. Boli
multifactoriale. Studiul gemenilor.
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8. Cromozomii - baza citogenetica a ereditatii.
Materialul nuclear cromozomial.
Citogenetica clinica. Patologia
cromozomiala 1.

9. Patologia cromozomiald 2. Sindroame cu
microdeletii, microduplicatii.
Determinismul genetic al sexului. Patologia
procesului de sexualizare. Factori genetici
in esecuri reproductive.

10. Boli prin erori innascute de metabolism.
Nutrigenetica. Farmacogenetica.

11. Genetica complexului major de
histocompatibilitate. Imunogenetica.
Baza genetica a procesului canceros.
Aberatii cromozomiale Tn hemopatii
maligne.

12. Genetica populatiilor umane. Elemente de
epigeneticd. Elemente de teratologie.

13. Posibilitati de terapie in bolile genetice.

14. Genetica si bolile rare. Notiuni de bioetica
aplicate in genetica.

Bibliografie obligatorie:

1. Genetica Medicald, Maria Puiu, Dorina Stoicanescu, Cristina Gug, Simona Farcas, Cristina Popa, Andreescu
Nicoleta, Emandi-Chirita Adela, Dobrescu Andreea, Editura Eurostampa, 2016.

disponibila pe platforma de e-learning Moodle
Bibliografie facultativa:

1. Geneticd Medicala, Mircea Covic, Dragos Stefanescu, lonel Sandovici, Vlad Gorduza. Editura Polirom, 2017
2. Genetica Medicala, Thompson&Thompson, editia in limba romana, Ed. Hipocrate, 2018

7.2 Seminar / laborator

Metode de predare Observatii

1.Niveluri de studiu in genetica medicala. Glosar de
termeni genetici.

prelegere+dezbatere+studii
+referate

2.Metode de studiu ale acizilor nucleici. Metode
moleculare utilizate pentru depistarea mutatiilor.
Interpretarea unor buletine de analize moleculare.

3.Nivelul citogenetic de studiu al materialului
ereditar. Morfologia cromozomilor umani.

Metode de evidentiere ale cromozomilor umani.
Nomenclatura cariotipului uman normal si
patologic.

4.Caracterizarea cromozomilor dupd modelul de
bandare. Polimorfisme cromozomiale. Descrierea
grupelor de cromozomi.

5.Efectuarea  si  interpretarea
Evaluarea cunostintelor.

cariotipurilor.

6. Materialul genetic in diviziunea celulara normala
si patologica. Gametogeneza. Fecundarea. Exercitii
de nondisjunctii.
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7.Aspecte dismorfice sugestive pentru bolile
genetice. Sindroame cu microdeletii si cu
microduplicatii.

8. Cariotip si fenotip in bolile cromozomiale.
Exercitii de scriere a formulelor citogenetice.

9.Evaluare— recunoasterea sindroamelor
cromozomiale.

10.Aspecte citogenetice si moleculare in procesele
maligne.

11.Ereditatea unor caractere fiziologice. Ereditatea
unor caractere somatice. Studiul dermatoglifelor.

12.Metodologia consultului genetic. Alcatuirea si
interpretarea arborilor genealogici

13.Legea Hardy-Weinberg. Riscul de recurenta si
sfatul genetic

14.Screening-ul genetic. Diagnosticul antenatal

Bibliografie:

Bibliografie obligatorie:

1. Genetica - Aplicatii practice. Maria Puiu, Dorina Stoicanescu, Cristina Gug, Simona
Farcas, Cristina Popa, Nicoleta Andreescu, Adela Chirita-Emandi, Andreea Dobrescu,
Alexandra Mihailescu. Editura Eurostampa, 2019

Bibliografie facultativa:

Smith's Recognizable Patterns of Human Malformation, Kenneth Lyons Jones, Marilyn
Crandall Jones, Miguel del Campo, EdituraElsevier - Health Sciences Division, iulie 2021

ISCN 2016: An International System for Human Cytogenomic Nomenclature (2016) Reprint of:
Cytogenetic and Genome Research 2016, Vol. 149, No. 1-2 1st Edition

8. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptarile reprezentantilor comunitatii
epistemice, asociatiilor profesionale si angajatori reprezentativi din domeniul aferent
programului

Testarea genetica NGS aduce pe piata muncii o nevoie deloc asigurata de bioinformaticieni, specialisti
fara de care este imposibil ca medicina personalizata, genomica si terapia in general sa poata face fata
provocarilor aduse de tehnologiile genetice de testare.

9. Evaluare

Tip activitate 9.1 Criterii de evaluare 9.2 Metode de 9.3
evaluare Pondere
din nota
finala
9.4 Curs Cunogstinte pentru nota 5: Evaluare continua: | 10%
cunoasterea elementelor de baza | (aprecierea
ale structurii si functionalitatii activitatilor
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materialului ereditar §i implicarea | masteranzilor in

lor in patologie, respectiv timpul semestrului
enumerarea principalelor semne in | ce vizeaza aspecte
unele afectiuni monogenice si de cunoastere si
cromozomiale. sinteza a
Cunostinte pentru nota 10: informatiilor)

cunostinte temeinice de structura
si functionalitate a materialului
genetic, sd cunoasca modelele de | Evaluarea finala:

transmitere ereditara, afectiuni de | Referat de

cauza genetica, categoriile specialitate,

esentiale de risc genetic, precum | pregatit si discutat 50%

si notiuni de bioetica. cu loctorii,
prezentat in fata
colegilor si a
titularului de curs.

9.5 Seminar / laborator Cunogstinte pentru nota 5: Evaluarea finala: 40%

cunoasterea protocoalelor | examen practic
teoretice ale tehnicilor pe care le-a
efectuat, sa cunoasca datele
normale privind buletinul de
analiza cromozomial, sa deseneze
un arbore genealogic.

Cunogstinte pentru nota 10:
cunoasterea valorilor normale si
recunoasterea modificarilor
patologice in investigatiile
citogenetice si unele tehnici
moleculare, sd recunoasca
anumite fenotipuri patologice, sa
deseneze si sa interpreteze arbori
genealogici, sd poatd intocmi un
plan de evaluare genetica a unui
pacient.

9.6 Standard minim de performanta

e Cunoasterea si intelegerea terminologiei si a informatiilor stiintifice de baza, transmise
prin prelegeri si lucrari practice, utilizand corect limbajul de specialitate vehiculat in
cadrul disciplinei de Genetica, la nivel acceptabi

Data completarii  09.09.2023 Titular de disciplina Prof. dr. Mar;j Puiu
/ : '/"/ ”
‘ 2{ Ly
Data avizarii in departament Director de‘departament

Conf.dr. Flavia Elena Micota
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