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|. PRELIMINARII

e Prezentarea generala a disciplinei: locul si rolul disciplinei Tn formarea competentelor
specifice ale programului de formare profesionali / specialitaitii

Genetica umana este o disciplina clinica care studiaza relatia dintre ereditate si boala sau,
mai exact, rolul mutatiilor in producerea bolilor sau predispozitiei la boald. Se cunosc peste 10.000
de boli determinate sau conditionate genetic, care afecteaza 5-8% din nou-nascuti si probabil 30— 40
% de indivizi 1n tot cursul vietii; ele au o mare diversitate §i se regdsesc in aproape toate
specialitatile medicale. Genetica este domeniul de activitate al unor specialisti, dar fiecare medic
practician trebuie sa foloseascd o abordare genetica in relatia sa cu pacientul si familia acestuia.
Continutul cursurilor si a lucrarilor practice cuprind aspecte legate de: 1) evidentierea mecanismelor
genetice ce mentin homeostaza organismului si determind sanatatea individului; 2) importanta
factorilor genetici (mutatiile si corelarea anumitor gene alele) in etiologia patologiilor; 3) rolul
factorilor genetici in determinarea manifestarilor clinice a afectiunilor (ereditare si neereditare); 4)
specificul bolilor genetice: a anomaliilor cromozomiale, a bolilor monogenice si multifactoriale, a
bolilor mitocondriale si ale genomului celulelor somatice; 5) metodologia consultului si sfatului
genetic, implicit, valoarea acestora pentru practica medicald; 6) noile tehnici de investigatie
genetica, 7) importanta profilaxiei patologiilor genetice si a metodelor de diagnostic prenatal si
postnatal; 8) problematica sanatatii reproductive si planificarea familiei; 9) rolul ereditatii in
determinarea specificului terapiei farmacologice si a altor tipuri de tratament.

e Misiunea curriculumului (scopul) in formarea profesionala

Integrarea geneticii medicale in planul de invatamant medical s-a impus ca o disciplina
indispensabild pregatirii complexe si moderne a viitorului medic. Cursul este adresat viitorilor
medici din diferite specialitati, in contextul integrarii medicinii genomice in practica medicala,
devine un instrument esential pentru a obtine cunostinte, vocabular si mai ales un concept larg
despre rolul genomicii in medicina pentru a evita riscurile de a nu intelege medicina viitorului
apropiat. Numeroasele descoperiri din ultimul deceniu au avut efecte importante asupra teoriei si
practicii medicale. In plan diagnostic, perfectionarea metodelor de analizid moleculard, la nivel
genic permite ameliorarea capacitatii de identificare a unor boli, indiferent de varsta pacientului
(fat, nou nascut, copil, adult) si deseori inainte de manifestarea clinica a bolii (presimptomatic). A
aparut farmacologia "genomicd" in care prin sinteza unor inhibitori ai transcriptiei genelor se
incearca blocarea functiondrii genelor mutante. A devenit operationala (din 1991) si terapia genica,
in care prin fabricarea si introducerea unor gene normale in celulele somatice ale unor bolnavi cu
afectiuni genetice grave se poate ameliora / corija efectul genelor mutante. Profilaxia bolilor capata,
gratie geneticii, o noud dimensiune adresandu-se familiilor sau persoanelor cu risc genetic,
profilaxia devine individualizatd, personalizata. Identificarea unor gene ce determind
susceptibilitatea unor persoane sanatoase la anumite boli deschid calea unei medicini predictive,
bazatd pe "previziunile" prenatale sau premorbide. Genetica Medicala poate forma paradigma
principald in educatia medicala a studentilor-medici.

e Limbile de predare a disciplinei: romana

e Beneficiari: studentii anului 1V, facultatea de Medicina 1, specialitatea Medicina
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1. OBIECTIVELE DE FORMARE TN CADRUL DISCIPLINEI

v' La nivel de cunoastere si Tngelegere:

Sa cunoasca organizarea si functionarea genelor, cromozomilor si genomului uman,;

Sa inteleaga rolul factorilor genetici si de mediu in etio-patogeneza bolilor umane;

Sa cunoasca nomenclatura internationald a anomaliilor cromozomiale si mutatiilor genice;
Sa cunoasca particularitatile generale clinice si genetice ale sindroamelor cromozomiale, ale
bolilor monogenice, ale bolilor multifactoriale si celor mitocondriale;

Sa cunoasca etiopatogenia, clinica, diagnosticul, principiile de tratament si profilaxie a
maladiilor genetice frecvent intalnite;

Sa cunoasca principiile, indicatiile si limitele diferitor metode de testare genetica;

Sa cunoasca rolul sfatului genetic in planificarea familiei;

Sa inteleaga principiile de terapie a bolilor genetice.

v' La nivel de aplicare:

Sa realizeze ancheta familiala prin colectareca anamnezei ereditare si sa calculeze riscul
genetic;

Sa distinga metodele de evaluare a caracterului genetic al patologiilor in cadrul consultului
medico-genetic;

Sa interpreteze rezultatele testelor citogenetice si molecular-genetice;

Sa distinga particularitatile de manifestare si criteriile de recunoastere a bolilor cu
transmitere dominanta vs recesiva, autosomala vs X-lincata.

Sa interpreteze caracterul congenital si multisistemic al sindroamelor cromozomiale;

Sa interpreteze caracterul cronic si progresiv al patologiei multifactoriale, cu predispozitie
genetica,

Sa evalueze metodele de profilaxie a patologiilor ereditare, diagnosticul prenatal genetic,
testele de screening prenatal (biochimic si ultrasonografic) si valoarea lor diagnostica.

v" La nivel de integrare:

sa fie apt sa deduca rolul factorilor genetici si de mediu in etiopatogeneza patologiilor
umane;

sa fie competent de a utiliza cunostintele si metodologia consultului genetic in abordarea
oricarui pacient;

sa fie apt sa faca legatura dintre modificarea materialului genetic si consecintele fenotipice;
sa fie competent sd deduca evolutia unor stari patologice si sa initieze diagnosticul timpuriu
al patologiilor ereditare monogenice.

sé fie apt sd deduca caracterul individual al pacientului si abordarea familiala a fiecarui caz ;
sa fie apt sa deducd particularititile de diagnostic, tratament si profilaxie a patologiilor
ereditare cu afectare multisistemica;

sa fie competent sa indice metodele de diagnostic prenatal si postnatal, sa indice consultul
medico-genetic Tn familiile cu boli rare.
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IV. CONDITIONARI S| EXIGENTE PREALABILE

Studentul anului IV necesita urmatoarele:

e cunoasterea limbii de predare;

e competente confirmate n stiinte la nivelul preclinic (biologie moleculara, biochimie, genetica
umana, embriologie, propedeutica, fiziologie normala si patologica);

e competente digitale (utilizarea internetului, procesarea documentelor, tabelelor electronice si
prezentdrilor, utilizarea programelor de graficd);

e abilitatea de comunicare si lucru in echipa;

e calitati — toleranta, compasiune, autonomie.

V. TEMATICA SI REPARTIZAREA ORIENTATIVA A ORELOR
Cursuri (prelegeri) / Seminarii(S) / Lucrari practice(LP)/Lucru individual:

Nr. Tema Ore
Prelegeri | S | LP | Lucru
individual

1. Clasificarea si particularitatile patologiilor genetice. 1 1 1
Metode de evaluare a caracterului genetic al
patologiei.

2. Particularitatile clinice si citogenetice a celor mai | 1 1 1
frecvente boli cromozomiale.

3. Metode citogenetice de diagnostic al patologiilor | 1 1 1
cromozomiale.

4. Boli monogenice vs sindroame monogenice. | 1 1 1
Transmiterea mendeliana si  metoda  clinico-
genealogica.

5. Bazele moleculare, genetice si aspecte clinice a celor | 1 1 1
mai frecvente boli monogenice.

6. Metode molecular-genetice in diagnosticul bolilor | 1 1 1
genetice.

7. Boli poligenice, multifatoriale. Rolul predispozitiei 1 1 1
genetice in cancere, in bolile comune ale adultului.

8. Tulburarile de repreducere — sterelitatea primara, | 1 1 1
aborturile spontane, nou-nascuti plurimalformati —
cauze, diagnostic, planificare familiala.

9. Anomalii congenitale — cauze genetice si teratogene, 1 1 1
diagnostic prenatal, prevenire.

10. Consultul si sfatul genetic. Profilaxia patologiei 1 1 1
genetice. Diagnosticul prenatal. Metodele screening-
ului invaziv si neinvaziv. Principiile de terapie a
bolilor genetice.

10 515 10
Total 30
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V1. OBIECTIVE DE REFERINTA SI UNITATI DE CONTINUT

Obiective

Unitati de continut

Capitolul 1. JIntroducere in genetica medicala”

Sa demonstreze cunostinte despre organizarea si 1. Incursiuni  in  istoricul  geneticii
functionarea aparatului genetic uman medicale. Organizarea si functionarea
si comenteze semnificatia medicald a eredititii aparatului genetic uman.

caracterelor normale si patologice. 2. Rolul factorilor ereditari si de mediu in
sa cunoasca notiunile de mutatii genice, mutatii etio-patogeneza patologiilor umane.
genice punctiforme, mutatii cromozomiale 3. Clasificarea patologiilor genetice.
echilibrate si neechilibrate, aneuploidii 4. Particularitatile manifestarilor clinice si
autosomale, aneuploidii gonosomale.. evolutiei bolilor genetice.

sd insuseasca metodele de evaluare a caracterului | - Determinismul genetic si transmiterea
genetic al patologiei. ereditara. _ B .
sd cunoasci clasificarea patologiilor genetice. 6. Caracterul  ereditar, ~ familial  si
sa aplice cunostintele la alte discipline clinice congenital al bolilor genetice. N
sa formuleze concluzii privitor la caracterul £ EVOlutla.‘ paEOIOgl.ll.Or er(fdltare: cronica,
genetic al unei patologii progredientd, recidivanta etc.

sa dezvolte opinii proprii referitor la rolul rolul

factorilor ereditari si de mediu in dezvoltarea

patologiei.

Capitolul 2. ,,Bolile cromozomiale”

Sa defineasca cariotipul uman normal 1. Cariotipul uman normal.

sa cunoasca clasificarea si nomenclatura
anomaliilor cromozomiale numerice si
structurale.

sd cunoasca particularitatile clinice si citogenetice
ale celor mai frecvente anomalii cromozomiale:
sindroamelor Down, Edwards, Patau (trizomiile
21, 13, 18), sindr. Klinefelter, sindr. Turner.

sa cunoasca particularitatile clinice si citogenetice
ale sindroamelor aneuploidiilor partiale.

sa cunoasca particularitatile clinice si citogenetice
ale sindroamelor prin anomalii cromozomice
submicroscopice.

sa cunoasca factorii de risc pentru nasterea
copiilor cu anomalii cromozomiale.

sa aplice cunostintele acumulate la alte discipline
clinice

Etiologia si clasificarea anomaliilor
cromozomiale.

Consecintele anomaliilor de numar si de
structura.

Tulburarile de reproducere produse prin
anomalii cromozomiale.

Particularitatile clinice si citogenetice ale
celor mai frecvente anomalii
cromozomiale: sindroamelor Down,
Edwards, Patau (trizomiile 21, 13, 18),
sindr. Klinefelter, sindr. Turner.
Particularitatile clinice si citogenetice ale
sindroamelor aneuploidiilor partiale.
Particularitatile clinice si citogenetice ale
sindroamelor prin anomalii cromozomice
submicroscopice.

Factorii de risc pentru nasterea copiilor
cu anomalii cromozomiale.
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Obiective

Unitati de continut

Capitolul 3. ,,Bolile monogenice (moleculare)”

sd cunoasca etiologia, clasificarea, particularitatile
de baza ale patogenezei BM

sa cunoasca nomenclatura mutatilor genice

sd cunoasca particularitatile tabloului clinic al
bolilor monogenice

Sa defineasca notiunile heterogenitatea genetica,
expresivitatea variabila, polimorfismul clinic al
bolilor monogenice;

sa cunoasca enzimopatiile: fenilcetonuria;
galactozemia, sindromul adreno-genital,
alcaptonuria;

sa cunoasca sindroamele cu afectarea sistemului
nervos: miodistrofia Duchenne-Becker;
neurofibromatoza (boala Reclinghauzen);
sindromul X-fragil; boala Willson, Etc.;

sa cunoasca sindroame cu afectarea tesutului
conjunctiv: sindromul Ehlers-Danlos, sindromul
Marfan, osteogeneza imperfecta;

sa cunoasca patologiile: mucoviscidoza;
hipercolesterolemia familiala. boala polichistica
renald autozomal-dominantd, hemofilia A si B.
Clinica si genetica celor mai frecvente bolile
mitocondriale.

sa demonstreze rolul medical al cunoasterii
sfatului genetic, gradul de risc in patologia
monogenica.

1. Etiologia. Clasificarea. Particularitatile

de baza ale patogenezei.

Transmiterea mendeliana

Polimorfismul clinic si cauzele lui.

4. Heterogenitatea genetica. Expresivitatea

variabila.

Fenilcetonuria; Mucoviscidoza;

Sindromul adreno-genital.

7. Sindroame cu afectarea sistemului
nervos:

8. Miodistrofia Duchenne-Becker;

9. Neurofibromatoza (boala
Reclinghauzen);

10.  Sindromul X-fragil; Boala Willson.

11.  Sindroame cu afectarea tesutului
conjunctiv:

12.  Sindromul Ehlers-Danlos;

13.  Sindromul Marfan.
Hipercolesterolemia familiala. Boala
polichisticd renald autozomal-dominanta.
Hemofilia A si B. Clinica si genetica
celor mai frecvente bolile mitocondriale.

14.  Tehnici de analizd a genelor mutante

15.  Sfatul genetic, gradul de risc in
patologia monogenica.

w N

oo

Capitolul 4. ,,Metodele de laborator in bolile genetice”

Sa defineasca metodele citogenetice (cariotiparea,
testul Barr, FISH) si tehnicile de obtinere a
preparatelor de cromozomi metafazici.

s cunoasca indicatiile practice pentru studiul
cromatinei sexuale si a cromozomilor umani.

sa Inteleaga principiile de izolare a ADNului
genomic si ARNui pentru diferite tehnici de analiza;
sa inteleaga principiile tehnicilor de analiza a
genelor;

sa interpreteze rezultatele obtinute prin tehnica
PCR;

sa interpreteze rezultatele obtinute prin tehnica
Southern-blot.

sa cunoasca indicatiile practice si limitele pentru
studiul molecular-genetic prenatal si postnatal in
grupul de risc pentru boli monogenice.

1. Metode citogenetice (cariotiparea, testul
Barr, FISH).

2. Tehnicile de obtinere a preparatelor de
cromozomi metafazici. Etapele standard
de obtinere a preparatelor de cromozomi
din diferite celule, tesuturi (singe
periferic, vilozitati coriale, amniocite).

3. Indicatii practice pentru studiul
cromatinei sexuale si a cromozomilor
umani.

4. Metodele biochimice in diagnosticul
enzimopatiilor: metoda selectiva si de
screening.

5. Metodele molecular genetice. Depistarea
directa si indirecta a mutatiilor genice

6. Polimorfismul ADN. Marcheri
moleculari ai bolilor genetice.
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Obiective Unitati de continut

7. Diagnosticul molecular-genetic prenatal
a patologiei ereditare.

Capitolul 5. ,,Profilaxia patologiei genetice. Consultul medico-genetic”

e Sa cunoasca metodele diagnosticul prenatal al 1. Diagnosticul prenatal al patologiilor
patologiilor congenitale si ereditare. congenitale si ereditare.

e si cunoasci diagnosticul presimtomatic al bolilor | 2. Diagnosticul presimtomatic al bolilor
ereditare. ereditare.

e 53 cunoasca metode invazive i neinvazive de 3. Metode i_nvazive si neinvazive de
diagnostic prenatal. Sreening-ul biochimic si diagnostic prenatal.
ecografic la gravide. 4, Sreerling-ul biochimic si ecografic la

e si cunoasca screening-ul postnatal al bolilor gravide. _
genetice: fenilcetonuria, hipotireoidismul 5. Screening-ul postnatal al bolilor
congenital, sindromul adreno-genital, genetice: fenilcetonuria, hipotireoidismul
mucoviscidoza etc. congenital, sindromul adreno-genital,

e si cunoascad tratamentul simptomatic si ml_JCO_V'_SfC'doza etc. ) o
patogenetic. 6. Principii de tratament simptomatic si

patogenetic.

7. Profilaxia primara, secundara si tertiara a
patologiilor genetice.

8. Consultul medico-genetic.

e sa cunoasca profilaxia primara, secundara si
tertiara a patologiilor genetice.

e sa cunoasca consultul medico-genetic. Examenul
clinico-genealogic. Alcatuirea arborelui
genealogic si studiul pedigree-ului.
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VIl. COMPETENTE PROFESIONALE (SPECIFICE (CS) S| TRANSVERSALE (CT)) SI
FINALITATI DE STUDIU

v' COMPETENTE PROFESIONALE:

CP1. Cunoasterea mecanismelor genetice, organizarii §i functionarii aparatului genetic uman;

CP2. Cunoasterea rolul factorilor genetici si de mediu in etio-patogeneza patologiilor
genetice;

CP3. Intelegerea particularititile genetice si clinice ale bolilor genetice: ale anomaliilor
cromozomiale, ale bolilor monogenice, multifactoriale, mitocondriale;

CP4. Explicarea rolului abordarii sindromologice 1n patologia genetica;

CP5. Cunoasterea principiilor consultului medico-genetic, examenului clinico-genealogic,
alcatuirii si analizei arborelui genealogic;

CP6. Cunoasterea indicatiilor si limitelor metodelor de diagnostic prenatal si postnatal,
consult medico-genetic a patologiilor ereditare;

CP7. Cunoasterea principiilor de diagnostic, tratament si profilaxie a patologiilor ereditare cu
afectare multisistemica;

CP8. Prognozarea evolutiei bolilor genetice si metodologiei diagnosticului timpuriu al
patologiilor ereditare monogenice.

CP9. Rezolvarea problemelor de situatie si formularea concluziilor.

v" COMPETENTELE TRANSVERSALE:
CT1. Perfectionarea capacitatii de autonomie decizionala;
CT2. Formarea atitudinii personale;
CT3. Abilitatea de interactiune sociala, activitatea in grup cu diferite roluri;
CT4. TIncadrarea in proiecte interdisciplinare, activitati extracuriculare;
CT5. Perfectionarea aptitudinilor digitale;
CT6. Dezvoltarea diferitor tehnici de a invata;
CT7. Selectarea materialelor digitale, analiza critica si formularea unor concluzii;
CT8. Prezentarea proiectelor stiintifice individuale.

v FINALITATILE DISCIPLINEI

e Sa insuseasca metodele de evaluare a caracterului genetic al patologiei; clasificarea
patologiilor genetice; particularitatile bolilor genetice; consultul medico-genetic; examenul
clinico-genealogic.

e Sa cunoasca etiologia si clasificarea anomaliilor cromozomiale; particularitatile clinice si
citogenetice ale celor mai frecvente boli cromozomiale; factorii si grupurile de risc genetic.

e S3 cunoasca etiologia si clasificarea bolilor monogenice; particularitatile de bazd ale
patogenezei, manifestarile clinice, polimorfismul clinic i heterogenitatea genetica.

e Sa cunoascd si sd aplice metodele citogenetice de diagnostic a patologiilor cromozomiale;
metodele molecular-genetice Tn diagnosticul bolilor genetice.

e Sa cunoasca principiul metodelor de profilaxie a patologiei genetice si a tratamentului bolilor
genetice; sa stabileasca corect rolul diagnosticului prenatal si postnatal..

e Sa fie competent de a utiliza cunostintele si metodologia din genetica medicala in abilitatea de
a explica natura unor procese fiziologice sau patologice;

e Si fie capabil sa implementeze cunostintele acumulate in activitatea de cercetator;

e Sa fie competent sa utilizeze critic si cu incredere informatiile stiingifice obtinute utilizand
noile tehnologii informationale si de comunicare.

VIIl. LUCRUL INDIVIDUAL AL STUDENTULUI
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S Termen
Produsul . : Criterii de
Nr. : Strategii de realizare de
preconizat evaluare .
realizare
Lecturarea prelegerii sau materialul din
manual la tema respectiva, cu atentie.
Citirea intrebarilor din tema, care necesita
o reflectie asupra subiectului.
De facut cunostinta cu lista surselor .
. . . Capacitatea de a
informationale suplimentare la tema o
Lucrul cu o extrage esentialul; | Pe
respectivd. De selectat sursa de o
1 sursele . ! . 5 abilitati parcursul
- . .| informatie suplimentara la tema - o .
informationale: o interpretative; modulului
respectiva. ..
ok A . . .| volumul muncii
Citirea textului in intregime, cu atentie si
scrierea continutului esential.
Formularea generalizarilor si concluziilor
referitoare la importanta
temei/subiectului.
Autoevaluarea on-line, studierea Numarul si durata
Lucrul cu . : . SN Pe
. materialelor on-line de pe SITE catedrei, intrarilor pe SITE,
2 materiale on- : ;L o . parcursul
. exprimarea opiniilor proprii prin forum si | rezultatele :
line ’ - modulului
chat autoevaluarilor
Selectarea unui pacient cu patologie
genetica, completarea datelor generale
despre pacient, despre istoricul bolii,
istoricul vietii, istoricul familiei. Volumul de
Introducerea rezultatelor evaluarii clinice | munca, gradul de
pe sisteme si datele de laborator, patrundere in
rezultatele examenelor paraclinice, esenta patologiei
rezultatele testelor genetice (in situatia genetice, calitatea | Pe
Lucrul cu fisa | . . ’ by S .
3 ; - cind au fost realizate). Formularea indeplinirii fisei, | parcursul
pacientului . . R . o .
diagnosticului clinic. Realizarea corectitudinea modulului
diagnosticului diferentiat si consultarea concluziilor,
literaturii de specialitate. Recomandari capacitatea
pentru confirmarea diagnosticului. indeplinirii unei
Formularea unor concluzii privind fise virtuale
etiologia, prezentarea evolutia si
tratamentul bolii; perspective Tn abordarea
familiei pacientului.
Volumul de
. . - munca, gradul de
Selectarea temei cercetarii, stabilirea - & N
. - . . patrundere 1n
planului cercetarii, stabilirea termenilor .
o . g - esenta temei
Pregitirea si realizarii. Stabilirea componentelor > .
> > . ) - .. . proiectului, Pe
suszinerea proiectului / prezentarii PowerPoint — .
4 SR . nivelul de parcursul
prezentdrilor tema, scopul, rezultate, concluzii, .
. L . - ; " argumentare modulului
/portofoliilor aplicatii practice, bibliografie. Recenzii APV
2 stiintifica,
colegi. e
.. . calitatea
Recenzii profesori .
concluziilor,
elemente de
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L. Termen
Produsul .. . Criterii de
Nr. : Strategii de realizare de
preconizat evaluare .
realizare
creativitate,
formarea
atitudinii
personale,

coerenta expunerii
si corectitudinea
stiintifica,
prezentarea
grafica,
modalitatea de
prezentare

IX. SUGESTII METODOLOGICE DE PREDARE-INVATARE-EVALUARE

e Metode de predare utilizate

La predarea disciplinei Genetica Medicala sunt folosite diferite metode si procedee didactice,
orientate spre insusirea eficientd si atingerea obiectivelor procesului didactic. In cadrul lectiilor
teoretice, de rand cu metodele traditionale (lectie-expunere, lectie-conversatie, lectie de sinteza) se
folosesc si metode moderne (lectie-dezbatere, lectie-conferintd, lectie problemizati). In cadrul
lucrarilor practice sunt utilizate forme de activitate individuala, frontala, in grup, lucrari de laborator
virtuale, discutarea unor cazuri — copii cu diverse patologii genetice sau anomalii congenitale
internati in sectiile IOSMC, copii si adulti prezenti In Consultul genetic. Pentru Insusirea mai
profundd a materialului, se folosesc diferite sisteme semiotice (limbaj stiintific, limbaj grafic si
computerizat) si materiale didactice (tabele, scheme, microfotografii, folii transparente). In cadrul
lectiilor si activitatilor extracuriculare sunt folosite Tehnologii Informationale de Comunicare —
prezentari PowerPoint, lectii on-line.

e Metode de invatare recomandate

= Observatia - Identificarea semnelor patologice la pacient, descrierea acestor fenomene.

* Analiza — Examinarea clinica a pacientului, evidentierea semnelor patologice esentiale.
Studierea fiecarui simptom ca parte componentd a unei entitati nozologice.

* Analiza fisei pacientului - Selectarea informatiei necesare pentru formularea diagnosticului,
recunoasterea in baza cunostintelor si informatiei selectate a unei patologii sau sindrom
cunoscut.

= Comparatia - Analiza unui caz clinic, selectarea criteriilor de diagnostic, realizarea unui
diagnostic diferential. Formularea concluziilor.

» Clasificarea - Identificarea diferitor pacienti. Determinarea criteriilor in baza carora trebuie
stabilit diagnosticul. Repartizarea cazurilor pe grupe dupa criteriile stabilite pentru diferite
categorii de boli genetice.

= Elaborarea fisei - Selectarea pacientului, completarea cu date conform cerintelor unei fise de
consult genetic elementelor alese prin diferite simboluri/culori si indicarea relatiilor intre ele.
Formularea unui titlu adecvat si legenda simbolurilor folosite.

* Modelarea — Identificarea si selectarea unui sindrom monogenic necesar pentru modelarea
unei fise virtuale. Imaginarea pacientului studiat. Realizarea unei fise folosind modelul propus.
Formularea concluziilor.
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= Experimentul — Formularea unei ipoteze, pornind de la fapte cunoscute, cu privire la
procesul/fenomenul studiat. Verificarea ipotezei prin realizarea proceselor/fenomenelor studiate
in conditii de laborator. Formularea concluziilor, deduse din argumente sau constatari.

e Strategii/tehnologii didactice aplicate (specifice disciplinei);

,,Brainstorming”, ,,Multi-voting”; ,,Masa rotunda”; ,,Interviul de grup”; ,,Studiul de caz”;
,Controversa creativa”; ,,Tehnica focus-grup”, ,,Portofoliu”.

Lucrari practice virtuale

e Metode de evaluare (inclusiv cu indicarea modalitatii de calcul a notei finale).
v" Curenta: control frontal sau/si individual prin
(a) aplicarea testelor docimologice,
(b) rezolvarea problemelor/exercitiilor,
(c) analiza studiilor de caz
(d) realizarea unor jocuri de rol la subiectele discutate.
(e) lucrari de control
v Finala: colocviu diferentiat
v atestarea complexa din 3 etape — media pe parcursul cursului, proiectul si testul — control.

Scala de notare

GRILANOTELOR INTERMEDIARE Sistemul de Echivalent
(media anuala, notele de la etapele examenului) Notare national ECTS
1,00-3,00 2 F
3,01-4,99 4 EX
5,00 5

5,01-5,50 5,9 E
5,51-6,0 6
6,01-6,50 6,5

D
6,51-7,00 7
7,01-7,50 7,5

C
7,51-8,00 8
8,01-8,50 8,5

B
8,51-8,00 9
9,01-9,50 9,5

A
9,51-10,0 10

Neprezentarea la examen fara motive intemeiate se inregistreaza ca “absent” si se echivaleaza cu
calificativul O (zero). Studentul are dreptul la 2 suszineri repetate ale examenului nepromovat.
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BIBILIOGRAFIE RECOMANDATA
A. Obligatorie:

Materialele prelegerilor publicate pe site-ul www.biologiemoleculara.usmf.md, e.usmf.md
Suport de curs la genetica medicala publicat pe site-ul www.biologiemoleculara.usmf.md

Genetica medicala Covic M., Stefanescu D., Sandovici 1. 2004, 2011
https://ghr.nim.nih.gov

B. Suplimentara:

Sprincean M. Bolile genetice. Elaborare metodica. Chisindu, 2013, 70 p. ISBN 978-9975-113-

86-1.

Sprincean M. Consultul medico-genetic si diagnosticul prenatal in contextul Geneticii Medicale.

Elaborare metodica. Chisinau, 2013, 41 p.
www.ornl.gov
www.freebooks4doctors.com
www.pubmed.com

WWW.Qenome.org
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