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1. Date despre program
1.1 | Institutia de Tnvataméant superior Universitatea din 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 / Diploma de master
2. Date despre disciplina
2.1 |Denumirea disciplinei Genomica umana
2.2 |Titularul activitatilor de curs Conf. univ. dr. Aurel Popescu
2.3 [Titularul activitatilor de laborator Conf. univ. dr. Aurel Popescu
2.4 |Anulde studii | Il [2.5 [Semestrul [ 2 [2.6[Tipuldeevaluare]| E [ 2.7 [Regimul disciplinei | O
3. Timpul total estimat
3.1 |[Numar de ore pe saptamana 3 3.2 din care curs 2 3.3 seminar/laborator 1
3.4 |Total ore din planul de inv. 36 3.5 din care curs 24 3.6 seminar/laborator 12
Distributia fondului de timp ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 24
Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 24
Pregatire seminarii/laboratoare, teme, referate, portofolii, eseuri 8
Tutoriat 2
Examinari 6
Alte activitati .....
3.7 | Total ore studiu individual 64
3.8 | Total ore pe semestru 100
3.9 | Numar de credite 4
4. Preconditii (acolo unde este cazul)
4.1 | De curriculum )
- Cunostinte de biologie celulara, biologie moleculara, biochimie, genetica generala,
4.2 | De competente 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
N . . specifica, calculator, conectare la internet, instrumente si materiale de
5.2 | De desfasurare a seminarului | L o
aborator, reactivi specifici

6. Competente specifice acumulate

Competente
profesionale

Operarea cu notiuni, concepte, legitati si principii specifice domeniului biologic si medical

Identificarea conceptelor, metodelor, tehnicilor, procedeelor avansate de observare, investigare/explorare a
sistemelor biologice

Investigarea bazei moleculare si celulare de organizare si functionare a organismului uman, Tn conditii normale
si patologice.

Competente
transversale

Integrarea inter / transdisciplinara a cunostintelor de specialitate
Realizarea responsabila si eficienta a sarcinilor aferente profesiilor din domeniu, cu respectarea principiilor de
etica profesionala




7. Obiectivele disciplinei

7.1 Obiectivul general al
disciplinei

Disciplina are ca obiectiv general aprofundarea de catre studenti a cunostintelor despre
organizarea genomului uman, intelegerea cauzelor mutatiilor genomice si genice ci
corelarea acestora cu modificarile fenotipice asociate starilor patologice (bolilor)

7.2 Obiectivele specifice

La finalul cursului si lucrarilor de laboratorstudentul trebuie sa fie capabil:

- sa inteleaga complexitatea organizarii genomului uman (nuclear si mitocondrial),
mecanismele ce stau la baza complexitatii informatiei genetice, a transmiterii nealterate
sau alterate a acesteia de la o generatie la alta, a interactiunilor alelice si nealelice,
precum si a interactiunilor cu factorii de mediu

- sa inteleaga principiile diagnosticarii bolilor monogenice/moleculare

- sa cunoasca si sa fie capabili sa aplice cele mai eficiente cai/metode/tehnici de
diagnostic si control al bolilor umane monogenice/moleculare

8. Continuturi

Nr. Metode Observatii
8.1. Curs ore de predare Resurse
folosite
1 Genomica si analiza genomului uman. Organizarea ADN in celula. 2 prelegerea Sugglréjgtgl;rs,
Genomica structuralda. Genomica functionala dezbaterea . o
Videoproiector
Structura genomului uman. Marimea genomului uman. 2 Suport d
2 Fragmentarea genomului uman. Heterogenitatea secventelor prelegerea ugglculgtglrjrs’
nucleotidice. ADN genic si extragenic. Genomul nuclear. Genomul dezbaterea Videoproiect‘or
mitocondrial
Variabilitatea structurald a genomului uman 2 prelegerea Suport de curs,
3 Calculator,
dezbaterea . .
Videoproiector
Alterarea structurii genomului si implicatiile sale 2 prelegerea Suport de curs,
4 Calculator,
dezbaterea . .
Videoproiector
Detectia si analiza acizilor nucleici. Secventierea ADN. | 2 prelegerea Suport de curs,
S | Hibridizarea moleculara a acizilor nucleici dezbaterea Calculator,
Videoproiector
5 l.JtiIizarea markerilor moleculari pentru alcatuirea hartilor de 2 prelegerea Sugglréj:tgl;rs,
linkage dezbaterea . oo
Videoproiector
Utilizarea analizei polimorfismului lungimii fragmentelor de 2 relegerea Suport de curs,
7 restrictie (RFLP) pentru urmarirea modului de transmitere gezbagterea Calculator,
ereditara a alelelor implicate in aparitia maladiilor genetice Videoproiector
“Proiectul Genom Uman” si impactul sau asupra geneticii umane: 2
cunoasterea genelor implicate in determinismul bolilor genetice, Suport d
8 cunoasterea localizarii lor in cromozomi, infelegerea interactiunilor prelegerea ugglculztglrjrs,
alelice si intergenice (nealelice), intelegerea interactiunilor cu dezbaterea Videoproiect‘or
factorii de mediu, elaborarea de strategii pentru controlul bolilor
genetice si pentru terapia genica
prelegerea Suport de curs,
9 Bolile monogenice 2 9 Calculator,
dezbaterea ) .
Videoproiector
releqerea Suport de curs,
10 | Bolile moleculare 2 P 9 Calculator,
dezbaterea . .
Videoproiector
prelegerea Suport de curs,
11 | Bolile cauzate de mutatji dinamice 2 dezbaterea Calculator,
studiul de caz Videoproiector
Boli genetice cauzate de mutatii ale genelor mitocondriale: ADNmt releqerea Suport de curs
si heteroplasmia; ereditatea materna — mitocondriala; principalele pre'eg P ’
12 | 2 o . 2 dezbaterea Calculator,
tipuri de boli mitocondriale . ) .
studiul de caz Videoproiector
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Nr. Metode Observatii
8.2. Aplicatii ore de predare Resurse
folosite
Fise de lucru
(protocol) PC, Internet,
1 Tehnici pentru extractia ADN genomic uman 5 Demonstratie Software
’ Dezbatere specializat,
Studii/interpretari Demo virtual
de caz
Tehnici de diagnostic molecular: tehnici pentru evidentierea .
alterarilor genomice 1in celulele tumorale; tehnici Fige de Iulcru PC, Internet,
2 evidentierea mutatiilor punctiforme; tehnici pentru evidentierea 5 Dgr)nr(;tnos(i(r)a)ie Software
* | mutatiilor dinamice; nomenclatura mutatjilor genice; valoarea Dezbateré specializat,
diagnostica si prognostica a diagnosticului genetic molecular Studii de caz Demo virtual
Secventierea ADN; Hibridizarea acizilor nucleici: hibridizarea . PC, Internet,
3 probelor oligo-nucleotidice specifice alelelor (ASO); hibridizarea 2 F'F;gtiéglc)ru Software
" in situ D . specializat,
emonstratie D .
emo virtual
Fragmentarea cu enzime de restrictie, separarea si identificarea
fragmentelor de restrictie (tehnica Southern blotting). Analiza Fise de lucru PCS:’ Internet,
4. limorfismului lungimii fragmentelor de restricte (RFLP) si | 2 rotocol oftware
polimo 9 9 tie ( ) s (p ) specializat
identificarea de markeri ADN polimorfici Demonstratie Demo virtual
PC, Internet,
Amplificarea ADN: reactia polimerizarii in lan{ (PCR); Variante ale Fige de lucru Software
5. PCR 2 (protocol) specializat,
Demonstratie Demo virtual
Metode de detectie rapida a mutatiilor in gene necunoscute:
analiza polimorfismului conformatiei monocatenelor
stranded conformational analysis — SSC); analiza hetero-
duplexurilor (heteroduplex analysis — HA); clivarea chimica a , PC, Internet,
N . . . . Fise de lucru Software
6 imperecherilor gresite (chemical mismatch cleavage —~CMC) 9 (protocol s
. . ) o o protocol) specializat,
Metoda MLPA (Multiplex ligand probe amplification); hibridarea Demonstratie Demo virtual
genomica comparata — CGH (comparative genomic hybridization); Lucru individual
hibridarea genomica comparatd in retea — array-CGH (array -
comparative genomic hybridization)
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9. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptarile reprezentantilor comunitatii epistemice,
asociatiilor profesionale si angajatori din domeniul aferent programului

Competentele dobandite la disciplina Genomicd umana sunt coroborate cu cerintele posturilor de biolog (genetician) Tn
laboratoarele de analiza / testare genetica.
Competentele dobandite permit absolventilor sa lucreze ca: Biolog - 221118; Expert biolog - 221102; Asistent de
cercetare in biologie — 254102.

10. Evaluare

Tip activitate 10.1 Criterii de evaluare 10.2 Metode de evaluare 10.3 Por}ic:;rleédln nota
Cunoasterea notiunilor de genomica umana 80%
si a mecanismelor implicate Tn producerea . °
; " . . . din care:
mutatiilor genice si genomice.
10.4 Curs Cunqagterea} mo_dulw del transmitere ereditara Prezentd la curs 10%
a bolilor genice si genomice. : o
A - . | Examen partial 30%
Cunoasterea principalelor semne clinice si ’ o
. ; - . . . | Examen final 40%
simptome ale bolilor genice si genomice.
Descrierea si/sau executarea tehnicilor Proba practica o
. 10%
de laborator studiate
10.5 Laborator / :
- Realizarea de referate/ o
Tema de casa e N C - 10%
Verificarea Tnsusirii notiunilor prezentate teme de casa
la activitatea de laborator

10.6 Standard minim

de performanta

monogenice / genomice.

Cunoasterea si utilizarea corecta a termenilor si notiunilor de genomica umana, a cauzelor
si modului de transmitere ereditara a bolilor genetice si genomice, a riscului de transmitere
a bolilor cauzate de mutatii genice nucleare si mitocondriale, cunoasterea principalelor
semne clinice si simptome ale bolilor monogenice comune si a bolilor genomice;

Utilizarea corecta a tehnicilor moleculare (ADN) de diagnostic prenatal si postnatal a bolilor

Rezolvarea in proportie de 50% a cerintelor de la activitatile de laborator, a cerintelor de la
evaluarea periodica si de la examenul final;

Obtinerei minim a notei 5 la temele de casa si referate;

Redactarea unui referat cu o tema de actualitate in genomica umana

Data completarii
xx.09.2021

Data aprobarii in Consiliul departamentului

xx.09.2021

Titular de curs

Conf. univ. dr. Aurel Popescu

(prestator)

Conf. univ. dr. Cristina Soare

Director de departament

Titular de laborator
Conf. univ. dr. Aurel Popescu

Director de departament
(beneficiar)
Conf. univ. dr. Cristina Soare




