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I. PRELIMINARII

e Prezentarea generala a disciplinei: locul si rolul disciplinei in formarea competentelor
specifice ale programului de formare profesionala / specialitatii

Cursul de Genetica umana reprezinta una dintre componentele de baza, in intreaga lume, in
planul de invatdmant a scolilor medicale si poate forma paradigma principala in educatia medicald a
studentilor-medici. Cursul acesta evidentiaza si educa studentului — medic rolul genomului vs
factorii de mediu in formarea, dezvoltarea si functionarea organismului uman. Genotipul individului
este unic si irepetabil, se stabileste la momentul fecundarii — combinarii genelor materne cu cele
paterne. Individualitatea geneticd determina individualitatea biologica - fenotipul - ansamblul de
caractere specifice ale unui organism, produse prin interactiunea permanenta, in proportii diferite
de ereditate si mediu. Modificarile materialului genetic — mutatiile — pot determina diferite stari
patologice cu implicarea unui sistem sau mai multor sisteme, ce reprezintd explicatia producerii
unor boli sau sindroame genetice. Se insista asupra a doua fenomene genetice importante: agregarea
familiala si transmiterea ereditard a unor caractere normale si patologice; vulnerabilitatea diferitad a
oamenilor la agresiunile externe, manifestarile variabile ale unei boli la persoane diferite, reactia
diferita la anumite preparate farmacologice.

e Misiunea curriculumului (scopul) in formarea profesionala

Cursul este structurat pentru a demonstra ca genetica poate fi nucleul medicinii moderne, ce
studiaza dezvoltarea biologica si posibilele variatii ale Intregului ciclu vital; genetica prezinta o
importantd majord in calcularea riscului genetic §i prevenirea bolilor umane; tehnicile moleculare
de inalta rezolutie utilizate In genetica umana reprezinta unealta principala cu ajutorul careia se
studiaza bolile in cadrul specialitdtilor medicale. Genetica Umana asigurd posibilitatea
- elucidarii mecanismelor patogenice ale bolilor genetice si cu predispozitie geneticd (cancere,
boala coronariand);

- diagnosticului genotipic: presimptomatic sau prenatal;

- farmacologiei genomice - blocarea expresiei sau replicarii genelor mutante;

- terapiei genice - introducerea de gene normale in celulele somatice ale unor bolnavi cu gene
mutante;

- profilaxiei individualizate a bolilor;

- modificarea relatiei medic-pacient - “Nu exista bolnavi, ci numai familii de bolnavi”.

e Limbile de predare a disciplinei: romana, rusa, engleza.

e Beneficiari: studentii anului I, facultatea de Stomatologie, specialitatea Stomatologie
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Il. ADMINISTRAREA DISCIPLINEI
Codul disciplinei F.02.0.017
Denumirea disciplinei Genetica umana
o PSRRI dr. st. biol., conf. univ. Igor Cemortan
Responsabil (i) de disciplina dr. st. med., conf. univ. Dumitru Amoasii
Anul | Semestrul 1
Numarul de ore total, inclusiv: 90
Curs 17 Lucrari practice -
Seminare 34 Lucrul individual 39
Stagiu clinic (total ore) -
Forma de evaluare E Numarul de credite 3
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1. OBIECTIVELE DE FORMARE TN CADRUL DISCIPLINEI

= |a nivel de cunoastere si intelegere

- Cunoasterea proceselor de stocare, transmitere si exprimare a informatiei genetice prin care sunt
realizate caracterele morfo-functionale specifice fiecarui individ,

- Cunoasterea substratului molecular si celular al ereditatii - ADN-ul si cromozomii - care detin,
exprima si transmit informatia ereditara;

- Intelegerea transmiterii informatiei ereditare in succesiunea generatiilor de celule si organisme;

- Intelegerea fenomenelor care produc diferentele genetice dintre indivizii unei populatii si intre
populatii diferite: mutatiile, recombinarile genetice in meioza si la fecundare, migratiile - fluxul
unor gene in cadrul populatiei primitoare;

- Sa cunoasca nomenclatura mutatiilor;

- Cunoasterea legitatilor ereditatii unor caractere normale si patologice, ce sunt determinate
monogenic, poligenic si multifactorial;

- Cunoasterea principiilor diferitor tehnici utilizate in genetica umana.

= | anivel de aplicare

- Saaprecieze cariotipul normal vs anormal;

- Sa stabileasca natura aneuploidiei: eroare mitotica Sau eroare meiotica;

- Sa aprecieze tipul de mutatie, consecintele posibile, metodele de identificare;

- Sa evalueze fenomenele genetice implicate in manifestarea fenotipica a unor gene normale si
patologice: interactiuni genice, pleiotropia, penetranta, expresivitatea, heterogenitatea,
amprentarea, anticipatia.

- Sd cunoasca principiile si aplicatiile practice ale tehnicii cariotiparii;

- Sa evalueze testul Barr;

- Sa aplice legitatile ereditatii unor caractere normale polimorfice ce sunt determinate
monogenic:
= grupele sanguine (variatii ale Ag eritrocitari);
= grupele serice (variatii ale proteinelor plasmatice);
= grupele enzimatice (variatii izoenzimatice al unei enzime);
= grupele tisulare (HLA).;

- Sa analizeze transmiterea genealogicd a unor caractere normale sau patologice, sia determine
tipul de transmitere, genotipul si sa calculeze riscul de recurentd a unei afectiuni monogenice;

- Sa evalueze rezultatele diferitor tehnici molecular-genetice: PCR, Southern-blot si secventierea
ADN;

- Saaplice metodele de studiu a caracterelor ereditare in diferite probleme de situatie:

o metoda gemenilor;
o metoda populational statistica.

= |anivel de integrare

- Sa Inteleagd importanta teoreticd a studiului caracterelor ereditare:
= vulnerabilitatea diferita la agresiunile externe;
» predispozitia genetica la anumite boli;
= manifestari variabile ale unei boli;
= raspunsul diferit la tratament.

- Sa Inteleagd importanta practicd a studiului caracterelor ereditare:
= abordarea genetica a pacientului;
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= prevenirea bolii hemolitice a nou-nascutului prin incompatibilitate feto-materna in sistemul
Rh;

= teste de paternitate si filiatie;

= identificarea persoanelor;

= diagnosticul tipului de gemelaritate.

IVV. CONDITIONARI SI EXIGENTE PREALABILE

Studentul anului I, semestrul Il necesita urmatoarele:

cunoasterea limbii de predare;

competente confirmate in stiinte la nivelul liceal (biologie, chimie, fizica),

competente in biologia moleculara;

competente in histologie si anatomie;

competente digitale (utilizarea internetului, procesarea documentelor, tabelelor electronice si
prezentarilor, utilizarea programelor de grafica);

abilitatea de comunicare si lucru in echipa;

e calitati — toleranta, compasiune, autonomie.
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V. TEMATICA SI REPARTIZAREA ORIENTATIVA A ORELOR

A. Cursuri (prelegeri):

Tema Ore
1 Genetica umana si importanta ei in medicind. Omul, ereditatea si mediul. Unicitatea 1
" | genetica si biologica a fiecarui om.
Morfologia si structura cromozomilor umani. Tehnici de studiu a cromozomilor
2. |umani. Identificarea, clasificarea si nomenclatura cromozomilor umani. 2
Cromozomii sexuali.
3 Anomaliile cromozomiale de numar si de structura. Anomaliile cromozomiale 9
" | echilibrate si neechilibrate. Consecinte. Sindroame cromozomiale.
4 Transmiterea informatiei genetice de la celula la celule. Fenomene genetice si erori in 1
" | cursul mitozei. Mozaicuri cromozomiale.
5 Transmiterea informatiei genetice de la parinti la urmasi. Fenomene genetice si erori 1
" | in cursul meiozei. Fenomene genetice si erori in cursul fecundarii.
6 Structura, localizarea i identificarea genelor umane. Locus. Gene alele. Polialelie. 5
" | Inlantuirea genica.

7. | Metode de analiza a genelor umane. 2
8. | Mutatii genice. Consecinfele fenotipice ale mutatiilor genice. 2
Functia genelor in relatia genotip-fenotip. Pleiotropia si poligenia. Heterogenitatea
9. | geneticd (alelica si de locus). Interactiunile genice: alelice, nealelice. Interactiuni 2

intre gene i mediu.
Transmiterea caracterelor monogenice. Mostenirea caracterelor inlanfuite cu sexul.
10. | Transmiterea non-mendeliana. Ereditatea mitocondriald. Amprenta genomica. | 1
Disomia uniparentala.
Notiuni generale de patologie geneticd. Bolile genetice. Definitie. Clasificare.
11. | Frecventa. Caracterele generale ale bolilor genetice. Metodele de studiu ale bolilor | 1
genetice. Profilaxia bolilor genetice. Diagnosticul prenatal.
Total 17
B. Seminarii / Lucrari practice/Lucrul individual:
Tema Ore
i 5| P ] Luor
indivi
dual
1. | Aparatul genetic al celulei umane. Genomul nuclear si mitocondrial. 2 2
9 Cromozomii umani. Structura. Nomenclatura. Particularitatile 2 5
" | cromozomilor sexuali. Cariotipul normal.
3. | Tehnici de studiu a cromozomilor umani. 2 3
4. | Anomaliile cromozomiale de numar si de structura. 2 2
5 Dinamica cromozomilor in mitoza. Erorile mitozei si consecintele lor. 2 2
" | Mozaicurile cromozomiale.
6 Dinamica cromozomilor in meioza. Transmiterea materialului genetic 2 5
" | de la parinti la urmasi. Erorile meiozei si consecintele lor.
7. | Evaluarea cariotipului normal si patologic. 2 3
8. | Genele umane. Structura, localizarea si identificarea genei. 2 2
9. | Analiza directa si indirectd a genelor. 2 3
10. | Mutatii genice. Clasificare. Consecintele mutatiilor punctiforme. 2 2
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11 Caractere ereditare normale monogenice (I). Genetica grupelor 2 9
" | sanguine (ABO, Rh).
12. | Caractere monogenice (I1). Genetica sistemelor MNS, Hp, Xg, HLA. 2 2
13. | Caractere ereditare normale cu determinism poligenic. 2 2
14 Studiul caracterelor ereditare. Aplicatiile practice ale metodelor 2 2
" | populational-statistica si gemenologica.
Transmiterea caracterelor monogenice anormale. Criteriile de 2
15. | recunoastere a transmiterii dominante si recesive, autozomale si X- 2
lincate.
16 Transmiterea caracterelor monogenice anormale cu penetranta 2 5
" | incompletd, expresivitate variabild, heterogenitate genetica.
17. | Sfatul genetic. Diagnosticul prenatal. 2 2
Total 34 39
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VI. OBIECTIVE DE REFERINTA SI UNITATI DE CONTINUT

Obiective

Unitati de continut

Capitolul 1. Cariotipul uman normal si patologic

Sa defineasca genomul, genotipul, plasmotipul,
fenotipul;

sa cunoasca cariotipul normal si polimorfismele
cromozomiale;

sd cunoascd nomenclatura si consecintele
anomaliilor cromozomiale de numar si structura,
sa demonstreze diferenta dintre anomaliile
autozomilor si gonozomilor, dintre anomaliile
echilibrate si neechilibrate;

sa cunoasca dinamica cromozomilor 1n mitoza si
in meioza, erorile si consecintele lor citogenetice;
sa comenteze semnificatia medicala a cunoasterii
originii mitotice sau meiotice a anomaliei
cromozomiale;

sa cunoasca principiile si etapele diferitor tehnici
citogenetice;

sd interpreteze cariograma, testul Barr, testul F,
testul FISH;

sa aplice cunostintele la alte discipline;

sa formuleze concluzii;

sa dezvolte opinii proprii

Aparatul genetic al celulei umane. Genomul
nuclear si mitocondrial.

Cromozomii umani. Structura.
Nomenclatura. Particularitatile
cromozomilor sexuali. Cariotipul normal.
Tehnici de studiu a cromozomilor umani.
Anomaliile cromozomiale de numar si de
structura.

Dinamica cromozomilor in mitoza. Erorile
mitozei §i consecintele lor. Mozaicurile
cromozomiale.

Dinamica cromozomilor in meioza.
Transmiterea materialului genetic de la
parinti la urmasi. Erorile meiozei si
consecintele lor.

Evaluarea cariotipului normal si patologic.

Capitolul 2. Particularititile genelor umane

Sa defineasca gena, expresia genica, genotip,
homozigot, heterozigot, hemizigot, fenotip

sa cunoasca modul si particularitatile de
organizare, proprietatile si functiile diferitor;

s cunoasca si sa inteleaga cauzele, mecanismele
si nomenclatura mutatiilor genice;

sa cunoascd consecintele mutatiilor regiunilor
codificatoare, reglatoare si modulatoare ale
genelor umane;

sa demonstreze efectul dominant, codominant sau
recesiv al mutatiilor genice la nivel molecular,
celular si de organism.

sa inteleaga principiile, etapele si componentele
necesare diferitor tehnici de analiza a genelor;

sa modeleze tehnica PCR, tehnica Southern-blot,
secventierea dideoxi;

sd interpreteze rezultatele testdrii genelor prin
diverse tehnici;

sa aplice cunostintele acumulate la alte discipline

Genele umane. Structura, localizarea si
identificarea genei.

Analiza directa si indirecta a genelor.
Mutatii genice. Clasificare. Consecintele
mutatiilor punctiforme.

Caractere ereditare normale monogenice (1).
Genetica grupelor sanguine (ABO, Rh).
Caractere monogenice (I1). Genetica
sistemelor MNS, Hp, Xg, HLA.

Caractere ereditare normale cu determinism
poligenic. Dermatoglifele si importanta
practica a studiului lor.
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Obiective

Unitéti de continut

Capitolul 3. Studiul caracterelor ereditare

Sa defineasca genofondul, concordanta la GMZ,
concordanta la GDZ, transmiterea genealogica
AD, AR, XD, XR;

Sa cunoascd metodele de confirmare a naturii
genetice a unui caracter normal sau patologic;

Sa construiasca si sa analizeze arbori genealogiCi
cu studiul ereditatii diferitor fenotipuri;

Sa inteleagd fenomenele genetice ce pot aparea in
manifestarea si transmiterea unor caractere:
penetranta incompleta, expresivitatea variabila,
heterogenitatea alelica / nonalelica, anticipatia;
Sa aplice metoda populational-statistica in
calcularea frecventei unor gene patologice si a
purtatorilor in populatia RM;

Sa aplice metoda gemenilor in calcularea ponderii
factorilor genetici si celor de mediu Tn manifestarea
unor caractere normale sau patologice;

Sa aplice metoda genealogica in stabilirea tipului de
transmitere si calcularea riscului de recurentd a unor
boli monogenice, mendeliene;

Sa inteleagd rolul si locul sfatului genetic in
abordarea pacientului, cuplului, persoanelor
sanatoase;

Sa inteleagd indicatiile si limitele diagnosticului
prenatal.

Studiul caracterelor ereditare. Aplicatiile
practice ale metodelor populational-statistica
si gemenologica.

Transmiterea caracterelor monogenice
anormale. Criteriile de recunoastere a
transmiterii dominante si recesive,
autozomale si X-lincate.

Transmiterea caracterelor monogenice
anormale cu penetrantd incompleta,
expresivitate variabild, heterogenitate
genetica.

Sfatul genetic. Diagnosticul prenatal.
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VIl. COMPETENTE PROFESIONALE (SPECIFICE (CS) SI TRANSVERSALE (CT)) SI

FINALITATI DE STUDIU

v COMPETENTE PROFESIONALE:

CP1. Cunoasterea si intelegerea organizarii genomului uman, cromozomilor si genelor.
CP2. Evaluarea mutatiilor cromozomiale si genice responsabile de producerea anomaliilor

cranio-faciale.

CP3. Indicatiile si limitele tehnicilor citogenetice si genetico-moleculare in diagnasticul si

prevenirea anomaliilor cranio-facoale izolate si sindromice.

CP4. Aplicarea metodelor de studiu din Genetica umana pentru evidentierea naturii genetice a
unei boli si initierea unor masuri de prevenire a nasterii copiilor cu anomalii cranio-

faciale. .

v FINALITATILE DISCIPLINEI
sa aprecieze cariotipul normal si anormal;

sa cunoasca principiile si aplicatiile practice ale tehnicilor citogenetice;

sa cunoascd nomenclatura mutatiilor cromozomiale si genice;

sa stabileasca natura anomaliei cromozomiale - eroare mitotica, eroare meiotica;
sa aplice legitatile ereditatii pentru caractere monogenice normale si patologice;

sa analizeze transmiterea genealogicd a unor caractere normale sau patologice si sa

determine tipul de mostenire, genotipul si sa calculeze riscul de recurentd a unei afectiuni

genetice;
e saaplice metodele studiate in stabilirea naturii genetice a diferitor caractere.
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VIIl. LUCRUL INDIVIDUAL AL STUDENTULUI
o 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 .
. . SN Capacitatea de a
informationale suplimentare la tema N
Lucrul cu o extrage esentialul; | Pe
respectiva. De selectat sursa de o ’
sursele . . . y abilitati parcursul
. . .| informatie suplimentara la tema . o .
informationale: . interpretative; semestrului
respectiva. .
o e . . .| volumul muncii
Citirea textului Tn intregime, cu atentie si
scrierea continutului esential.
Formularea generalizarilor si concluziilor
referitoare la importanta
temei/subiectului.
Pana la rezolvarea sarcinilor din caiet de
a analiza informatia si imaginile de la
tema respectiva din prelegere si manual. | Volumul de
Rezolvarea sarcinilor consecutiv. munca, rezolvarea
Lucrul cu . .. Pe
. .. | Formularea concluziilor la finele fiecarei | problemelor de
caietul de lectii . . e - o e parcursul
. ’ lectii. Verificarea finalitatilor lectiei situatie, abilitatea .
practice: R . SRS . semestrului
respective si aprecierea realizarii lor. formularii
Selectarea informatii suplimentare, concluziilor
folosind adrese electronice si bibliografia
suplimentara.
Lucrul cu Autoevaluarea on-line, studierea Numarul si durata Pe
. materialelor on-line de pe SITE catedrei, | intrarilor pe SITE,
materiale on- . . o . parcursul
X exprimarea opiniilor proprii prin forum si | rezultatele .
line ’ . semestrului
chat autoevaludrilor
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IX. SUGESTII METODOLOGICE DE PREDARE-INVATARE-EVALUARE

e Metode de predare utilizate

La predarea disciplinei Genetica umana 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-conferinti, lectie problemizati). In cadrul
lucrarilor practice sunt utilizate forme de activitate individuala, frontala, in grup, lucrari de laborator
virtuale. Pentru insusirea mai profunda 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 activititilor extracuriculare sunt folosite Tehnologii
Informationale de Comunicare — prezentari PowerPoint, lectii on-line.

e Metode de invdtare recomandate

Observatia - Identificarea elementelor caracteristice unor structuri sau fenomenelor
biologice, descrierea acestor elemente sau fenomene.

Analiza - Descompunerea imaginara a intregului in parti componente. Evidentierea
elementelor esentiale. Studierea fiecarui element ca parte componenta a intregului.
Analiza schemei/figurii - Selectarea informatiei necesare. Recunoasterea in baza
cunostintelor si informatiei selectate structurile indicate in schema, desen. Analiza
functiilor/rolului structurilor recunoscute.

Comparatia - Analiza primului obiect/proces dintr-o grupa si determinarea
trasaturilor lui esentiale. Analiza celui de-al doilea obiect/proces si stabilirea
particularitatilor lui esentiale. Compararea obiectelor/proceselor si evidentierea
trasaturilor comune. Compararea obiectelor/proceselor si determinarea deosebirilor.
Stabilirea criteriilor de deosibire. Formularea concluziilor.

Clasificarea - Identificarea structurilor/proceselor pe care trebuie clasificate.
Determinarea criteriilor in baza céarora trebuie facuta clasificarea. Repartizarea
structurilor/proceselor pe grupe dupa criteriile stabilite.

Elaborarea schemei - Selectarea elementelor, care trebuie sa figureze in schema.
Redarea elementelor alese prin diferite simboluri/culori si indicarea relatiilor Intre ele.
Formularea unui titlu adecvat si legenda simbolurilor folosite.

Modelarea — Identificarea si selectarea elementelor necesare pentru modelarea
fenomenului. Imaginarea (grafic, schematic)  fenomenului studiat. Realizarea
fenomenului respectiv folosind modelul elaborat. Formularea concluziilor, deduse din
argumente sau constatari.

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).
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v' Curenta: control frontal sau/si individual prin
e (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: examen

Nota finala se va alcatui din nota medie de la trei lucrari de control si proiect stiintific
semestrial (cota parte 0.5), proba test final in sistem computerizat (cota parte 0.5).

Nota medie anuala si notele tuturor etapelor de examinare finala (asistate la calculator,
testare) - toate vor fi exprimate in numere conform scalei de notare (conform tabelului), iar nota
finala obtinuta va fi exprimata in numar cu doua zecimale, care va fi trecuta in carnetul de note.

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 5,5 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 sustineri repetate ale examenului nepromovat.
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X. BIBILIOGRAFIE RECOMANDATA
- A. Obligatorie:
Materialele prelegerilor publicate pe site-ul www.biologiemoleculara.usmf.md
Suport de curs la genetica umana publicat pe site-ul www.biologiemoleculard.usmf.md
Genetica umana. Elaborari metodice Capcelea S., Perciuleac L., Cemortan 1. 2017
Culegere de teste la Biologia moleculara si Genetica umana Taranov L. Cherdivarenco N.
Capcelea S. Perciuleac L. Terehov V.Rotaru L.Platon E. Cemortan I. 2003
Genetica medicala Covic M., Stefanescu D., Sandovici 1. 2004, 2011
https://ghr.nlm.nih.gov
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- B. Suplimentara:

1. Curs de biologie moleculara Cemortan I., Capcelea S., 2000 Taranov L., Amoasii D.
2. www.ornl.gov

3. www.freebooks4doctors.com
4. www.pubmed.com
5
6
7

. WWW.genome.org
http://www.genecards.org/
Biologie moleculaire en biologie clinique V.2. M. Bogart 2005
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