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Conditionari si Program: competente confirmate in stiinte la nivelul liceal in

exigente prealabile de: | biologie, chimie, fizicd; cunostinte de bazi in biologia moleculara
biochimie.
Competente: digitale  (utilizarea internetului, procesarea

documentelor, tabelelor electronice si prezentdrilor, utilizarea
programelor de graficd); abilitatea de comunicare si lucru in echipa;
calitati — toleranta, compasiune, autonomie.

Misiunea disciplinei Cursul de Genetica umana reprezinta una dintre componentele de baza,
in Intreaga lume, in planul de invatdmant a scolilor medicale si poate
forma paradigma principald in educatia medicalda a studentilor-
stomatologi. Cursul acesta evidentiazd si educa studentului —
stomatolog rolul genomului vs factorii de mediu Tn formarea,
dezvoltarea si functionarea organismului uman. Genotipul individului
este unic si irepetabil, se stabileste la momentul fecundarii —
combindrii genelor materne cu cele paterne. Individualitatea genetica
determina individualitatea biologica - fenotipul - ansamblul de
caractere specifice ale unui organism, produse prin interactiunea
permanentd, 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 reprezinta
explicatia producerii unor boli sau sindroame genetice ale regiunii
cranio-faciale si dintilor. Se insista asupra a doud fenomene genetice
importante: agregarea familiald si transmiterea ereditard a unor
caractere normale si patologice; vulnerabilitatea diferita a oamenilor la
agresiunile externe, manifestarile variabile ale unei boli la persoane
diferite, reactia diferitd la anumite preparate farmacologice. Cursul
este structurat pentru a demonstra cd genetica poate fi nucleul
medicinii moderne, ce studiaza dezvoltarea biologica si posibilele
variatii ale intregului ciclu vital; gemetica prezinta o importanta
majord in calcularea riscului genetic si prevenirea bolilor umane;
tehnicile moleculare de inalta rezolutie utilizate in genetica umana
reprezinta unealta principald cu ajutorul careia se studiaza bolile Tn
cadrul specialitatilor medicale.

Tematica prezentata Cursul de genetica umana include: particularitatile aparatului genetic
al celulei umane, sursele ereditatii si variabilitatii, diversitatea si
determinismul caracterelor ereditare; cariotipul uman normal si
patologic; anomalii cromozomiale — tipuri, mecanisme de producere,
particularitdti de manifestare; bazele citogenetice ale sindroamelor
cromozomiale (s.Down, s.Patau, s.Edwards, s.Klinefelter, s.Turner,
etc.); particularitatile, proprietatile si functiile genelor umane;
diversitatea, nomenclatura si consecintele mutatiilor genice; relatia
genda — genotip — fenotip; gene alele si nealele, interactiuni genice;




fenomene genetice implicate in expresivitatea variabila a genelor,
penetranta diferita, anticipatie si amprentare parentala; tehnici de
analizd a genelor — principii generale, aplicatii; studiul caracterelor
ereditare si demonstrarea naturii genetice a unui caracter normal sau
patologic; studiul genealogic; principiile si rolul identificarii rolului
factorilor de mediu si factorilor genetici in patologia umana, inclusiv
anomalii cranio-faciale.

Finalitati de studiu

sa aprecieze cariotipul normal si anormal;

sd stabileascd natura anomaliei cromozomiale -  eroare
mitotica, eroare meiotica;

sa cunoasca principiile si aplicatiile practice ale tehnicilor
citogenetice;

sa aplice legitatile ereditdtii pentru caractere monogenice
normale si patologice;

sa cunoascd nomenclatura mutatiilor cromozomiale si genice;
sd analizeze transmiterea genealogica a unor caractere normale
sau patologice si sa determine tipul de mostenire, genotipul si
sa calculeze riscul de recurenta a unei afectiuni genetice;

sa aplice metodele studiate in stabilirea naturii genetice a
diferitor caractere.

Manopere practice
achizitionate

Evaluarea mutatiilor cromozomiale si genice responsabile de

producerea anomaliilor cranio-faciale.

Indicatii si limite ale tehnicilor citogenetice si genetico-

moleculare in diagnosticul si prevenirea anomaliilor cranio-

faciale izolate si sindromice.

Aplicarea metodelor de studiu din Genetica umand pentru

evidentierea naturii genetice a unei boli si initierea unor masuri

de prevenire a nasterii copiilor cu anomalii cranio-faciale.

Forma de evaluare

Examen




