FISA DISCIPLINEI

1. Date despre program

1.1. Institutia de invatdmant superior Universitatea Babes-Bolyai din Cluj Napoca

1.2. Facultatea Biologie si Geologie

1.3. Departamentul Biologie moleculara si Biotehnologie

1.4. Domeniul de studii Biologie

1.5. Ciclul de studii Master

1.6. Programul de studii / Calificarea Managementul calitdtii in laboratoarele biomedicale/Biolog
1.7. Forma de invatamant Invatimant cu frecventi redusi

2. Date despre disciplina

disciplinei disciplinei

2.1. Denumirea Diagnostic prenatal si consiliere genetica Codul BMR4203

2.2. Titularul activitatilor de curs — Coordonatorul Radu Anghel Popp
de disciplina

2.3. Titularul activitatilor de seminar / laborator / Radu Anghel Popp
proiect — asistent
2.4. Anul de 2.5. Semestrul 2.6. Tipul 2.7. Regimul | Continut e
studiu I 3 | deevaluare C disciplinei __ 2)15 —
Obligativitate | (o
DOp
3. Timpul total estimat (ore pe semestru al activitatilor didactice)
3.1. Numar de ore pe .
sdptdmana — formapcu 3 din care: 3.2. curs 1 Al 3'3'. seminar/ laborator/ 2
< proiect
frecventa
3.4. Total ore pe . Al=
din care: 3.5. SI 83 | Nr.ore curs 3.6. ST (14) + SF (14) +
semestru — forma 125 14 28
Invatimant la distanta Hf xnro L/P(0)
§ ’ saptamani
Distributia fondului de timp pentru studiul individual ore
3.5.1. Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 35
3.5.2. Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 25
3.5.3. Pregatire seminare/ laboratoare/ proiecte, teme, referate, portofolii si eseuri 17
3.5.4. Tutoriat (consiliere profesionald) 2
3.5.5. Examinari 3
3.5.6. Alte activitati
3.7. Total ore studiu 83
individual
3.8. Total ore pe 125
semestru (numar ECTS
x 25 de ore)
3.9. Numarul de 5
credite
4. Preconditii (acolo unde este cazul)
4.1. de curriculum -
4.2. de competente -
5. Conditii (acolo unde este cazul)
5.1. de desfasurare a cursului e Suport electronic (Microsoft Teams)
e Acces electronic la bibliotecile UBB
5.2. de desfasurare a seminarului/ e Participarea la minim 80% din seminarii, sustinerea si predarea eseului
laboratorului/ proiectului sunt conditii pentru participarea la examenul teoretic final

6. Competente specifice acumulate




Competente profesionale

Cunoastere si intelegere (cunoasterea si utilizarea adecvata a notiunilor specifice disciplinei)

e Cunoaste mecanismele si consecintele anomaliilor cromosomiale si genice, precum si importanta
elementelor de diagnostic prenatal la nivel individual si familial

e Cunoaste domeniile de aplicare ale metodelor citogenetice si moleculare in cadrul diagnosticului prenatal

e Cunoaste particularitatile si etapele procesului de investigare si consiliere genetica in patologia de cauza
cromosomiala sau genica

e Intelege principiile cercetdrii in domeniul consilierii genetice si a diagnosticului prenatal

Explicare si interpretare (explicarea si interpretarea unor idei, proiecte, procese, precum si a continuturilor
teoretice §i practice ale disciplinei)

=  Explica si interpreteaza in mod adecvat mecanismele care stau la baza afectiunilor genetice cu etiologie
cromosomiald, genica sau multifactoriala

= Explica si interpreteazd in mod adecvat mecanismele de transmitere ale afectiunilor genetice cu etiologie
cromosomiald sau monogenica

Instrumental — aplicative (proiectarea, conducerea si evaluarea activitatilor practice specifice, utilizarea unor
metode, tehnici si instrumente de investigare si de aplicare)

= Dezvolta competente de evaluare si interpretare pentru intelegerea patologiei cu determinism sau
componenta genetica

= Dezvolta competente pentru intelegerea si interpretarea rezultatelor analizei genetice prenatale

= Exerseaza abilitatile necesare in procesul de analiza si consiliere genetica in cazul unor afectiuni ereditare
sau cu componenta ereditara

= Dobandeste abilitdti de proiectare si derulare de studii stiintifice in domeniul patologiei cu etiologie genetica

Competente

transversale

e Creeazd si dezvoltd o atitudine responsabild fata de activitétile de promovare si mentinere a sdndtatii pentru
individ, familie si societate

e Dezvolta si promoveaza valorile si principiile de deontologie profesionald necesare activitatilor de diagnostic
prenatal si consiliere genetica pre si post testare prenatala

e Creeaza deprinderi i promoveaza etica si deontologia profesionala in desfasurarea unor activitati de
cercetare stiintifica si de valorificare a rezultatelor acesteia

® (Creeaza aptitudini pentru dezvoltarea personala si profesionala in raport cu problemele din domeniul
diagnosticului prenatal pentru afectiunile genetice sau conditionate genetic

7. Obiectivele disciplinei (reiesind din grila competentelor specifice acumulate)

7.1. Obiectivul general al disciplinei | Familiarizarea cu aspectele generale si particulare din domeniul diagnosticului

genetic prenatal in cazul patologiei genetice sau cu componenta genetica
importanta

7.2. Obiectivele specifice o Intelegerea principiilor care stau la baza evaluarii si necesitatii efectudrii

unui diagnostic prenatal

o Intelegerea principalelor mecanisme care genereazi cromosomopatii sau
maladii monogenice ce justifica efectuarea unui diagnostic prenatal

e Familiarizarea studentilor cu principalele indicatii ale analizei genetice
cromosomiale sau moleculare efectuate prenatal, preconceptional sau
preimplantator

e Familiarizarea studentilor cu principalele caracteristici si probleme ale
patologiei genetice mai frecvent intalnite in practica diagnosticului prenatal

e Familiarizarea studentilor cu principalele caracteristici ale analizei
cromosomiale sau moleculare efectuatd prenatal

e Asigurarea unui bagaj de cunostinte cat mai solid privind elemente de
fenotip 1n cazul unor sindroame cromosomiale sau boli monogenice utile
pentru evaluarea necesitatii diagnosticului prenatal

e Familiarizarea studentilor cu cele mai wuzuale tehnici de analiza
cromosomiala si moleculara utile in cadrul diagnosticului genetic prenatal

e Familiarizarea studentilor cu diversele formule cromosomiale sau mutatii
genice si interpretarea acestora

e Realizarea unui bagaj de cunostinte care s permitad studentilor sa opereze




cu concepte ale notiunii de consiliere genetica in cazul cromosomopatiilor
sau bolilor monogenice

e Asigurarea cunostintelor care pot constitui bazele dezvoltarii competentelor
necesare in procesele de evaluare, interpretare si consiliere genetica in cazul
unor maladii genetice mai frecvente

8. Continuturi

8.1. SI

Metode de predare

Observatii

1. Notiuni introductive. Diagnostic genetic - generalitati.
Diagnostic  genetic prenatal. Diagnostic genetic de
preimplantare. Diagnosticul si screening-ul genetic.

SI

2. Cromosomii umani - notiuni de morfologie. Diviziunea
celulard normala. Mitoza si meioza. Anomalii ale mitozei si
meiozei.

SI

3. Tipuri, mecanisme si efecte ale anomaliilor cromosomiale
la om. Anomalii numerice si de structurd cromosomiala.
Efectul anomaliilor cromosomiale la nivelul produsului de
conceptie. Anomalii cromosomiale omogene, anomalii
cromosomiale in mozaic.

SI

4. Metode de diagnostic prenatal - metode invazive, metode
non-invazive de diagnostic genetic prenatal.

SI

5. Indicatii ale diagnosticului cromosomial prenatal.

SI

6. Diagnosticul mutatiilor genice ale produsul de conceptie.
Indicatii ale analizei prenatale in bolile monogenice.

SI

7. Elemente de etica in diagnosticul prenatal. Probleme etice,
reglementari si recomandari privind diagnosticul prenatal si
preimplantator.

SI

Bibliografie

1. Kennneth Jones, Smith's Recognizable Patterns Of Human Malformation Sixth Edition (Smith's
Recognizable Patterns of Human Malformation), Elsevier, 2005.
2. Mircea Covic, Dragos Stefanescu, Ionel Sandovici, Genetica medicala, Ed.2, Polirom, Iasi, 2011.
3. Cassidy B. Suzanne, Allanson E. Judith: Management of genetic syndromes, 2nd edition, John Wiley &
Sons, Inc., 2005.
4. Margaret J. Barch, Association of Cytogenetic Technologists, The ACT cytogenetics laboratory manual,
Raven Press, 1991.
5. Popp Radu Anghel, Genetica. Aspecte etice. Editura Risoprint, Cluj-Napoca, 2014.
6. Geneticd medicald. Curs pentru studentii anului II medicina, sub redactia Prof. univ. dr. Pop Ioan Victor,
Editura Medicala Universitara ”Iuliu Hatieganu”, 2013.
7. Genetici medicala - Indrumator de lucrari practice pentru studentii anului II — Facultatea de Medicina, sub
redactia Prof. univ. dr. Pop loan Victor, Editura Medicala Universitard “Tuliu Hatieganu”, 2013.
8. http:/ghr.nlm.nih.gov/
9. www.orpha.net
10. Suport de curs in format electronic (documente pdf) incércate pe grupul de Microsoft Teams
8.2. ST Metode de predare-invatare Observatii
Temele de control de la finalul fiecarui modul ST
Bibliografie:

Suport de curs in format electronic (documente pdf) incarcate pe grupul de Microsoft Teams

8.3.SF

Metode de predare-invatare Observatii

Discutii pe marginea tematicilor de curs. Aplicatii ale | Prezentare de cazuri.
tematicilor de curs pe marginea unor cazuri ce vor fi | Prezentare de metode si

prezentate in cadrul seminariilor coroborate cu dezbateri | rezultate ale unor investigatii

pe baza cunostintelor acumulate. citogenetice si moleculare.
Referate pe o tema datd, pe care studentii le prezintd in | Interpretare de rezultate si
fata colegilor sub coordonarea cadrului didactic. Fiecare | discutii cu trimitere la
prezentare este urmata de discutii in care sunt antrenati | diagnosticul prenatal.
studentii. Referatul este sustinut sub forma unei | Prezentare de referat;
prezentari .ppt, iar textul redactat pe calculator se | discutii

Online/Platforma
Microsoft Teams




inmaneaza cadrului didactic. | |
Bibliografie:
Suport de curs in format electronic (documente pdf) incarcate pe grupul de Microsoft Teams

9. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptarile reprezentantilor comunitatilor epistemice,
asociatiilor profesionale si angajatori reprezentativi din domeniul aferent programului

Cursul permite familiarizarea cu domeniul diagnosticului prenatal,

Cursul permite asigurarea unui bagaj de cunostinte suficient care sa asigure masteranzilor competente privind activitatile
ce pot fi efectuate cu scopul diagnosticului si profilaxiei unor maladii genetice si elemente de baza privind consilierea
geneticd pe baza diagnosticului prenatal.

Continutul cursului vizeaza aspecte practice legate de sanatatea umana si in particular de patologia genetica, diagnostic
prenatal si profilaxie a bolilor genetice.

10. Evaluare

10.3.
Tip activitate 10.1. Criterii de evaluare 10.2. Metode de evaluare Pondere din
nota finald
10.4. SI (curs) Capacitatea de analiza si sinteza a Examen scris 50%
materialelor.
Capacitatea de a utiliza informatia
intr-un context nou
10.5. ST /L/ P Analiza unor cazuri si a unor Evaluarea referatului redactat si | 50%
investigatii de diagnostic prenatal a prezentarii acestuia
intocmirea si prezentarea unui referat

10.6. Standard minim de performanta
Cunoasterea a minimum 50% din informatia continuta 1n curs.
Intocmirea unui referat original utilizand cunostintele de la curs si problematizand pe baza acestora.

Coordonator de disciplind Asistent
Conf. univ. Radu Anghel Popp Conf. univ. Radu Anghel Popp
Data Responsabil de studii ID/IFR,
8.02.2022 Conf. Dr. Corina Rosioru



