FISA DISCIPLINEI

Genetica si biologie moleculara
Biologie medicala, anul Il

2024-2025
1. Date despre program
1.1 | Institutia de invatamant superior Universitatea Nationala de Stiinta si Tehnologie POLITEHNICA
Bucuresti - Centrul Universitar Pitesti
1.2 | Facultatea Stiinte, Educatie Fizica si Informatica
1.3 | Departamentul Stiinte ale Naturii
1.4 | Domeniul de studii Stiinte biologice si biomedicale
1.5 | Ciclul de studii Masterat
1.6 | Programul de studii / Calificarea Biologie medicala/ Asistent de cercetare n biologie 213137, Asistent

de cercetare in microbiologie-bacteriologie 213139, Microbiolog
213135, Consilier microbiolog 213129, Inspector de specialitate
microbiolog 213131, Profesor in invatamantul liceal, postliceal
233001, Studentii care promoveaza disciplinele modulului de
pregatire psihopedagogica se pot angaja in invatamantul
preuniversitar.

2. Date despre disciplina

2.1 |Denumirea disciplinei Genetica si biologie moleculara

2.2 |Titularul activitatilor de curs Conf. univ. dr. Anca Sutan

2.3 |Titularul activitatilor de laborator Conf. univ. dr. Anca Sutan

2.4 |Anulde studii | Il [2.5 [Semestrul | 1 [2.6[Tipuldeevaluare] E | 2.7 [Regimul disciplinei [ O
3. Timpul total estimat

3.1 |Numar de ore pe saptdmana 3 3.2 din care curs 2 3.3 seminar/laborator 1

3.4 |Total ore din planul de inv. 42 3.5 din care curs 28 3.6 seminar/laborator 14

Distributia fondului de timp ore

Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 70

Documentare suplimentara in bibliotec3, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 24

Pregatire seminarii/laboratoare, teme, referate, portofolii, eseuri 8

Tutoriat 4

Examinari 2

Alte activitafi .....

3.7 | Total ore studiu individual 108

3.8 | Total ore pe semestru 150

3.9 | Numar de credite 6

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1 | De curriculum

- Cunostinte de biologie celulara si moleculara, citologie, biochimie, genetica generala,

4.2 | De competente > s <.
genetica umana,

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1 | De desfasurare a cursului Sala dotata cu videoproiector si ecran

Laboratorul disciplinei, dotat cu echipamente si aparatura de laborator
specifica, calculator, conectare la internet, soft-uri analiza cariotip
virtuala, instrumente si materiale de laborator, reactivi specifici, colectie
preparate microscopice permanente

5.2 | De desfasurare a seminarului

6. Competente specifice acumulate

C1. Valideaza rezultatele analizelor biomedicale

C2. Efectueaza teste de laborator

C6. Recunoaste anomalii citologice si examineaza la microscop probe de celule
C8. Interpreteaza date de laborator de genetica medicala

C11. Desfasoara activitati de cercetare la nivel interdisciplinar

C12. Aplica principiile eticii si integritatii stiintifice Tn activitatile de cercetare
C13. Lucreaza in echipe medicale multidisciplinare

Competente
profesionale

1/4




Competente

transversale

CT1. Gandeste holistic
CT2. Organizeaza informatii, obiecte si resurse
CT3. Isi asuma responsabilitatea

7. Obiectivele disciplinei

7.1 Obiectivul general

al disciplinei
genetica moleculara
mono(genice).

cromozomiale si

Disciplina are ca obiectiv general aprofundarea cunostintelor despre etiopatogenia bolilor
genetice, incidenta si prevalenta lor, simptomatologia specifica, riscul de recurenta sau
probabilitatea de transmitere la descendenti, metode/ tehnici de diagnostic, precum si
dobandirea abilitatilor necesare pentru utilizarea metodelor si tehnicilor de citogenetica si
in diagnosticarea sindroamelor

a bolilor

7.2 Obiectivele specifice

- cunoasca cauzele bolilor genetice;

de aparitia bolilor genetice;

comune cauzate de mutatii genice;

La sfarsitul cursului si lucrarilor de laborator studentul trebuie sa fie capabil sa:
- cunoasca modul de transmitere de la o generatie la alta a genelor responsabile

- cunoasca riscul de mostenire a genelor responsabile de aparitia bolilor genetice;
- cunoasca simptomatologia caracteristice sindroamelor cromozomiale si bolilor

- utilizeze metodele si tehnicile de diagnostic prenatal al bolilor genetice umane;
- foloseasca analiza cariotipului si a pedigree-ului pentru diagnosticul bolilor genetice.

8. Continuturi

Nr. Metode Observatii
8.1. Curs .
ore de predare Resurse folosite
Variabilitatea informatiei ereditare: surse de variabilitate
ereditara  (recombinarea genetica, mutatiile, migratiile), Prelegere Suport de curs,
1 clasificarea mutatiilor, mecanismele de producere a mutatiilor, > Dezbgtere Calculator,
mutatiile ca factor etiologic genetic in patologia umana, Videoproiector,
clasificarea genetica a bolilor, caracterele generale ale bolilor cu Retroproiector
etiologie genetica, polimorfismele genetice
Cauzele bolilor genetice: modificari cromozomiale numerice
(triploidia, aneuploidia autozomala si heterozomala) si structurale Prelegere Suport de curs,
(deletii, duplicatii, inversii, translocatii); mecanismele de 9 Calculator,
2 .. s . 2 Dezbatere . .
producere a anomaliilor cromozomiale; frecventa anomaliilor Videoproiector,
cromozomiale, sindroamele cromozomiale - consecinte Retroproiector
fenotipice ale anomaliilor cromozomiale
Suport de curs,
. o . Prelegere
Bolile cromozomiale: sindroamele cromozomiale autozomale Calculator,
3 X - . - 2 Dezbatere . )
(sindroamele cauzate de trisomiile autozomale si heterozomale) - Videoproiector,
’ Studii de caz )
Retroproiector
Suport de curs,
. L . T Prelegere
4 Bolile cromozomiale: sindroamele cauzate de (micro)deletii si 5 Dezbatere Calculator,
(micro)duplicatii cromozomiale - Videoproiector,
Studii de caz )
Retroproiector
- . - - Suport de curs,
Tulburarile de reproducere de cauza cromozomiala, sterilitatea Prelegere galculator
5 femining, sterilitatea masculind, avorturi spontane si nou nascuti 2 Dezbatere . L)
. - Videoproiector,
morti Studii de caz -
Retroproiector
Cauzele bolilor monogenice / moleculare: mutatii ale genelor Suport de curs
nucleare; bazele moleculare ale patologiei monogenice (mutatii Prelegere galculator !
6 cu pierderea functiei, mutatii cu céastig de functie, mutatii cu 2 Dezbatere . I
1 ; L .. ; g - Videoproiector,
dobandirea unei functii noi, mutatii cu expresie heterocronica sau Studii de caz .
o s . - Retroproiector
ectopica), clasificarea bolilor monogenice
Erori Tnascute de metabolism, boli prin anomalii ale
transportorilor membranari, boli prin anomalii ale proteinelor Prelegere Suport de curs,
7 structurale, boli prin anomalii ale proteinelor implicate Tn 5 Dezbgtere Calculator,
comunicarea intercelulara si controlul dezvoltarii, boli prin Studii de caz Videoproiector,
anomalii ale proteinelor implicate Tn controlul homeostaziei Retroproiector
extracelulare
Ereditatea poligenica si multifactoriala Tn patologia umana:
stabilirea naturii genetice a unui caracter familial non-mendelian, Suport de curs
teoriile care explica determinismul genetic al caracterelor Prelegere P !
X . ' o S - . Calculator,
8 multifactoriale, identificarea genelor implicate 1n bolile 2 Dezbatere . .
. . o . . - Videoproiector,
multifactoriale, conditionarea genetica a bolilor comune ale Studii de caz

adultului

Retroproiector




Transmiterea in descendenta a bolilor genetice: transmiterea
autozomal dominantad, transmiterea autozomal codominanta, Suport de curs,
. o . Prelegere
transmiterea autozomal recesiva, transmiterea heterozomal Calculator,
9 « X . . < 2 Dezbatere . ;
(legata de sex) dominanta, transmiterea heterozomal (legata de - Videoproiector,
L . N = ; Studii de caz .
sex) recesiva; Transmiterea in descendentd a bolilor cu Retroproiector
determinism genetic extranuclear (mitocondrial)
Genetica dezvoltarii si defectele de dezvoltare: genetica
dezvoltarii (categorii de gene implicate in controlul dezvoltarii,
=Y g . ’ Suport de curs,
procese majore in cadrul dezvoltarii embrionare, rolul apoptozei Prelegere
- o Calculator,
10 | in dezvoltare, senescenta), defectele de dezvoltare (clasificarea 2 Dezbatere Videooroiector
anomaliilor congenitale, cauzele genetice si negenetice ale Studii de caz pror '
. ) e . . Retroproiector
anomaliilor congenitale, profilaxia anomaliilor congenitale,
controlul genetic al sexualizarii
Prelegere Suport de curs,
Genetica retardului mental: etiologie, clasificare, prevalenta. Boli g Calculator,
11 - 2 Dezbatere . .
associate cu retardul mental " Videoproiector,
Studii de caz .
Retroproiector
Imunogenetica si imunopatologia: mecanismele genetice care
stau la baza generarii diversitati  imunoglobulinelor, Suport de curs,
. . o= oy Prelegere
12 mecanismele genetice care stau la baz.a. generarii diversitatii 5 Dezbatere .Calcula.uor,
TCR, complexul major de histocompatibilitate (genele MHC, Studii de caz Videoproiector,
proprietatile si functiile sistemului MHC, asocierea dintre HLA si Retroproiector
diverse afectiuni)
Genetica cancerului  (oncogenetica): gene implicate 1n s
. ; uport de curs,
dezvoltarea cancerului (oncogenele si genele supresoare de Prelegere Calculator
13 | tumori), anomalii citogenetice ih cancer (anomalii cromosomiale 2 Dezbatere Video roiect’or
numerice, anomalii cromosomiale structurale, amplificari genice), Studii de caz Retroproiector,
evolutia multistadiala a cancerelor P
Suport de curs,
Prelegere Calculator
14 | Consilierea genetica 2 Dezbatere . )
- Videoproiector,
Studii de caz .
Retroproiector
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. Nr. Metode Observatii
8.2. Aplicatii - Laborator ore de predare Resurse folosite
Calculator, colectie
Demonstratia preparate
Metode pentru evidentierea cromozomilor in celule din variate Experimentul de permanente cu
1 | tipuri de tesuturi pentru diagnosticul prenatal si postnatal al 2 laborator grc;rraciﬁ?ar‘m,i
sindroamelor cromozomiale Lucrul individual P s

instrumente de
laborator, material
biologic, microscop

Calculator, colectie

. reparate
Demonstratia prep
) permanente cu
Experimentul de :
. . cromozomi,
2 | Metode pentru bandarea cromozomilor umani 2 laborator

aparatura si
instrumente de
laborator, material
biologic, microscop

Lucrul individual

Lucrul individual Calculator, soft-uri

o .. . . analiza carioti
Alcatuirea si interpretarea cariotipului uman. Nomenclatura Dezbatere ; cariotip
- . 2 : virtuala, fise
anomaliilor cromozomiale Problematizare o
cariotip




Calculator, colectie
Studiul de caz preparate
. VR . Lucrul individual | _Permanente cu.
4 Metode pentru studiul cromatinei X si Y si diagnosticul 2 Dezbatere cromatina sexuala,
sindroamelor cromozomiale sexuale . aparatura si
Problematizare .
instrumente de
laborator, material
biologic, microscop
Metode de citogenetica moleculara: hibridizarea in situ Studiul de caz PC, Internet, soft-
5 < 2 Dezbatere . o
cu fluorescenta (FISH) . uri specializate
Problematizare
Calculul riscului genetic (inclusiv a riscului de recurenta) StUd'u.l d_e caz PC, Internet, soft-
6 : s o 2 Lucrul individual . L
si consilierea genetica uri specializate
Demonstratia Calculator,
7 | Construirea si interpretarea arborilor genealogici (pedigree) 2 Lucrul individual Internet, soft-uri
analiza pedigree
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9. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptarile reprezentantilor comunitatii epistemice,
asociatiilor profesionale si angajatori din domeniul aferent programului

Competentele dobéandite la disciplina Genetica medicala sunt coroborate cu cerintele posturilor de biolog (genetician)
in laboratoarele de analiza / testare genetica.

10. Evaluare

Tip activitate 10.1 Criterii de evaluare 10.2 Metode de evaluare 10.3 Por}i(:]e;rlzdm nota

Examen (verificare finala) Proba scrisa 40%

10.4 Curs Lucrare scrisd cu degrevare, evaluare pe . s 30%

Proba scrisa

parcurs
Activitate lucrari practice - evaluare pe parcurs Participare activa lucrari 10%

10.5 Laborator / P pep practice

Tema de casa Evaluarea insusirii metodelor de lucru Proba orala 20%

Cunoasterea si utilizarea corecta a termenilor si notiunilor de genetica si biologie
moleculara, a cauzelor si modului de transmitere ereditara a bolilor genetice, a riscului de
recurenta a sindroamelor cromozomiale si a riscului de transmitere a bolilor cauzate de
10.6 Standard minim mutatii genice nucleare si mitocondriale; cunoasterea principalelor semne clinice si

de performanta simptome ale sindroamelor cromozomiale si bolilor genetice comune; cunoasterea cailor
posibile de diagnostic (prenatal, postnatal, predictiv).
Utilizarea corecta a metodelor si tehnicilor de citogenetica clasica si moleculara pentru
diagnosticul prenatal si postnatal al sindroamelor cromozomiale numerice si structurale

10.7 Conditii de e Obtinerea a 50% din punctajul total
promovare e Obtinerea a 50% din punctajul aferent activitatii pe parcursul semestrului
Data completarii Titular de curs Titular de laborator
30.09.2024 Conf. univ. dr. Anca Sutan Conf. univ. dr. Anca Sutan
Data aprobarii in Consiliul departamentului  Director de departament Director de departament
30.09.2023 (prestator) (beneficiar)
Prof. univ. dr. Cristina Soare Prof. univ. dr. Cristina Soare
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