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Denumirea cursului: Genetica umana
Codul cursului in planul de studii: S.02.0.010
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univ.; Duca M., dr. hab., prof. univ.

Total ore Numar de ore pe tipuri de activitati
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direct individual
150 40 110 30 10 - E 5

Descriere succinta a corelarii cursului cu programul de studii
In cadrul cursul de lectii Genetica umana studentii asculta un ciclu de lectii de sinteza a informatiei in domeniu
care reflectd notiunile dee genom, genotip, haplotip, ereditatea si patologia, clasificarea patologiilor genetice,
particularitatile bolilor genetice, bolile cromozomiale, factorii de risc pentru nasterea copiilor cu anomalii
cromozomiale, bolile monogenice (moleculare), genetica celor mai frecvente boli monogenice, Boli
multifactoriale. Clasificarea generala a bolilor cu predispozitie ereditard. Metode de diagnostic in genetica
medicala.

Competente dezvoltate in cadrul cursului

Competente generale:

- identificarea problemelor ce tin de implementarea biotehnologiilor contemporane si posibilitatile de
solutionare;

- aplicarea cunostintelor teoretice din domeniul biologiei moleculare in rezolvarea problemelor cu importanta
aplicativa pentru societate;

- utilizarea metodelor traditionale si moderne de cercetare in domeniul Biologiei moleculare;

- argumentarea actualitatii investigatiilor propuse si interpretarea rezultatelor cercetarilor proprii;

- realizarea proiectelor de cercetare prin utilizarea programelor/aplicatiilor tehnologiilor informationale
adecvate, in special a instrumentelor bioinformatice;

- organizarea si realizarea activitatii stiintifice in echipa in scopul realizarii sarcinilor de cercetare si elucidare
a problemelor din domeniul profesional;

- elaborarea si aplicarea unor strategii de munca care ar permite eficientizarea si sporirea gradului de
responsabilitate in realizarea activitatilor din domeniu

Competente specifice:

- selectarea metodelor si tehnicilor de analiza adecvate obiectivelor de cercetare in domeniul biologiei
moleculare cu evidentierea avantajelor si dezavantajelor acestora;

- optimizarea procedeelor si tehnicilor din alte domenii pentru a fi utilizate in realizarea obiectivelor propuse;

- analiza datelor experimentale obtinute prin prisma teoriilor si conceptelor moderne cunoscute;

- pronosticarea efectelor economice si sociale ale realizarilor din domeniul biologiei moleculare;

- utilizarea rationald a materialului biologic, reagentilor si utilajului specific pentru obtinerea rezultatelor.

Finalitati de studii

Studentul la finele cursului va fi capabil:
— sd defineascd obiectivele si directiile de cercetare a geneticii umane ca disciplina;
— sd Inteleaga eficienta analizei moleculare a genomului uman 1n general si particular
— sd cunoasca particularitatile substratului molecular al ereditatii - ADN-ul.
— sd defineascd caracateristicile clinice si citogenetice a bolilor ereditare.
—sa explice valoarea factorilor si grupelor de risc genetic.
—sa aplice metode de cercetare a ADN-ului in cazuri concrete;
—sa determine criteriile si conditiile metodelor de analiza ale manifestarilor clinice
— sd aprecieze rolul geneticii umane in problemele fundamentale si aplicative;
— s analizeze importanta abordarilor sindromologice in patologia genetica.




— sd elaboreze proiecte de cercetare individuale pe probleme de genetica umana.

Conditii pre-rechizit: audierea cursurilor Imunogenetica, Genetica moleculara, Elaborarea si administrarea
proiectelor.

Teme de baza: Introducere in genetica medicald. Obiectul de studiu. Notiuni fundamentale. Istoricul geneticii
medicale. Organizarea si functionarea aparatului genetic uman. Genomul uman. Ereditatea si patologia.
Ereditatea caracterelor normale si patologice.Variabilitatea mutationald a caracterelor ereditare. Rolul factorilor
ereditari i de mediu in etio-patogeneza patologiilor genetice. Clasificarea patologiilor genetice. Particularitatile
bolilor genetice. Structura, proprietatile si functiile acizilor nucleici. Interactiunile si functiile macromoleculelor
in sistemele biologice. Compartimentarea celulei eucariote. Localizarea si organizarea ADN-ului n celula
eucariotd. Structura si functiile genelor. Transcrierea informatiei genetice. Translatia. Codul genetic. Ciclul
celular. Reglarea ciclului celular. Bolile monogenice (moleculare). Bolile cromozomiale.

Strategii de predare-invatare: prelegeri interactive, lucrari de laborator, proiecte; consultatii.

Strategii de evaluare: teste de evaluare, prezentari, rapoarte, dezbateri, elaborarea portofoliilor, teze/proiecte etc.
Nota finald se constituie din rezultatul evaluarii finale (40%), curente (40 %) si calitatii lucrului individual al
studentului pe parcursul semestrului (20%).
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