1. Date despre program

FISA DISCIPLINEI

1.1. Institutia de invatamant 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 calitatii in laboratoarele biomedicale/Biolog

1.7. Forma de invatamant

Invatdmant cu frecventa redusa

2. Date despre disciplina

disciplinei

2.1. Denumirea Genetica mediala Codul BMR4203

disciplinei

de disciplina

2.2. Titularul activitatilor de curs — Coordonatorul Tulia LUPAN

2.3. Titularul activitatilor de seminar / laborator / Tulia LUPAN
proiect — asistent
2.4. Anul de 2.5. Semestrul 2.6. Tipul 2.7. Regimul | Continut Silinei
studiu I 2 de evaluare C disciplinei __ o
Obligativitate | iean
DOb
3. Timpul total estimat (ore pe semestru al activitatilor didactice)
3.1. Numar de ore pe .
sdptamana — formapcu 4 din care: 3.2. curs 2 Al 3'3'. seminar/ laborator/ 2
frecventa proiect
3.4. Total ore pe . Al=
din care: 3.5. SI 69 | Nr.ore curs 3.6. ST (0) + SF (0) + L/P
semestru — forma 125 28 28
Invitamant la distantd Hj xnr. (28)
’ ’ saptamani
Distributia fondului de timp pentru studiul individual ore
3.5.1. Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 30
3.5.2. Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate §i pe teren 20
3.5.3. Pregatire seminare/ laboratoare/ proiecte, teme, referate, portofolii si eseuri 14
3.5.4. Tutoriat (consiliere profesionald) 2
3.5.5. Examinari 3
3.5.6. Alte activitati
3.7. Total ore studiu 69
individual
3.8. Total ore pe 125
semestru (numar ECTS
x 25 de ore)
3.9. Numairul de 5
credite

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1. de curriculum .

Genetica generala. Structura acizilor nucleici si organizarea materialului genetic.

4.2. de competente .

Intocmirea eseurilor

Utilizarea platformelor electronice (Microsoft Teams, Zoom etc.)
Utilizarea bazelor de date online

9}

. 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

Intelegerea si interpretarea unor genotipuri si corelatia cu fenotipul.

Cunoasterea modului in care metodele citogenetice clasice si moderne precum si tehnologia ADN
recombinat sunt utilizate in studiul genomului uman, a diagnosticarii prenatale a unor maladii genetice
umane sau a terapiei genice.

Formarea abilitatilor de utilizare a unor metodologii si tehnici de laborator specifice studierii
materialului genetic si diagnosticarii maladiilor genetice..

Competente
transversale

Dezvoltarea capacitatii de a extrapola notiunile privind mecanisme genetice de baza dar si legitatile ce
guverneaza transmiterea caracterelor ereditare de-a lungul generatiilor la nivelul organismului uman.
Utilizarea notiunilor teoretice in rezolvarea problemelor practice legate de diagnosticul prenatal
(citogenetic si molecular).

Utilizarea notiunilor teoretice in rezolvarea problemelor practice

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

7.1. Obiectivul general al disciplinei | Dobandirea de cunostinte legate de aplicarea principiilor teoretice si

practice ale geneticii medicale cu accent pe utilizarea tehnicilor de genetica
moleculara in studiile de genetici umana.

7.2. Obiectivele specifice e Cunoasterea si intelegerea complexitatii mecanismelor ce stau la baza

determinarii genetice a caracterelor normale si patologice;

e Dobandirea de cunostinte legate de transmiterea autosomala si heterosomala
a caracterelor si caracteristicile ereditatii poligenice si multifactoriale;

e Intelegerea cauzelor si mecanismelor care stau la baza aparitiei aberatiilor
numerice si structurale ale cromozomilor;

o Intelegerea importantei dignosticarii prenatale a anomaliilor genetice;

e Familiarizarea cu principalele directii ale cercetarilor ce vizeaza vindecarea
sau ameliorarea anomaliilor genetice dar si a principalelor aspecte etice
implicate de mare interes medical.

8. Continuturi

8.1. SI Metode de predare Observatii
1. Introducere. Bazele si rolul geneticii medicale ST 5%SI
2. Mutatii genice cantitative si calitative, efectele fenotipice ale | SI 15%S1
mutatiilor. Nomenclatura mutatiilor. Mecanismele de reparare
ale ADN. Factori mutageni.
3 Transmiterea de tip mendelian a caracterelor: autosomala si | SI 15%SI
heterosomald (dominantd si recesiva). Intersexualitati.
4. Structura genomului uman si notiuni de citogenetica umana: | SI 10%S1
terminologie, criterii de identificare a cromosomilor.
Modificari structurale si numerice ale cromosomilor, efectele
lor asupra fenotipului. Moduri de evidentiere a mutatiilor
cromosomiale
5. Ereditatea poligenicd si multifactoriald. Ereditate | SI 10%S1
mitocondriala: structura genomului mitocondrial uman si boli
mitocondriale
6. Maladii metabolice ereditare ST 5%SI
7. Hemoglobinopatii ST 10%S1
8. Genetica cancerului. ST 10%S1
9. moleculare  moderne de  stabilire a | SI 10%S1
genotipului.Terapia genica
10. Notiuni de genetica populationald umana SI 10%SI
Bibliografie
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7. Suport de curs in format electronic (documente pdf) incércate pe grupul de Microsoft Teams

8.4.L/P

Metode de predare-invitare Observatii
1. Analiza cariotipului. Comportamentul cromosomilor in | Seminarii cu discutii On
diviziunile celulare. Structura generala a acizilor nucleici | euristice, problematizare, site/Online/Platf
si organizarea materialului genetic. exemplificare cu diverse ormaMicrosoft

surse video online/lucrari Teams

practice*
2-3. Pedigree-uri — simboluri si alcatuire, interpretare. | Seminarii cu discutii On
Determinarea modurilor de transmitere a caracterelor pe | euristice, problematizare, site/Online/Platf
baza pedigree-urilor: autosomal si  heterosomal | exemplificare cu diverse ormaMicrosoft
(dominant/recesiv). surse video online/ lucrari Teams

practice*
4-5. Calcularea probabilitatilor pentru anumite genotipuri | Seminarii cu discutii On
si fenotipuri. Analiza incrucisarilor de tip mendelian si | euristice, problematizare/ site/Online/Platf
utilizarea lor in calculul probabilitdtilor. Exceptii de la | lucrari practice* ormaMicrosoft
legile mendeline. Teams
6-7. Izolarea ADN din celule umane: notiuni introductive, | Seminarii cu discutii On
particularitati ale purificarii ADN versus ARN. | euristice, problematizare, site/Online/Platf
Colectarea corecta, transportul si pastrarea materialului | exemplificare cu diverse ormaMicrosoft
biologic péna la izolarea acizilor nucleici. Determinarea | surse video online/ lucrari Teams
concentratiei si puritaii acizilor nucleici, pastrarea practice*
corectd a acizilor nucleici si evitarea contaminarilor.
8-9. Electroforeza ADN 1n gel de agaroza: generalitati, | Seminarii cu discutii On
prepararea gelurilor, aplicatii ale electroforezei in | euristice, problematizare, site/Online/Platf
laboratoarele clinice de geneticd medicala. Prepararea | exemplificare cu diverse ormaMicrosoft
probelor pentru migrare in gel, migrarea probelor si | surse video online/ lucrari Teams
examinarea gelurilor. Analiza si interpretarea practice*
rezultatelor.
10-11. Amplificarea enzimatica in vitro a ADN (PCR): | Seminarii cu discutii On
principiul reactiei, componentele reactiei ciclice. | euristice, problematizare, site/Online/Platf
Particularitati teoretice si practice ale PCR clinic. Tipuri | exemplificare cu diverse ormaMicrosoft
de mutatii care pot fi identificate prin PCR. Analiza unor | surse video online/ lucrari Teams
teste clinice de determinare a genotipului. practice™®
12. Analiza rezultatelor de la secventializarea unor | Seminarii cu discutii On
fragmente genice prin metoda Sanger, identificarea | euristice, problematizare/ site/Online/Platf
polimorfismelor uninucleotidice. Identificarea | lucrari practice* ormaMicrosoft
genotipurilor heterozigote versus homozigote. Teams
reprezentarea grafica a datelor
13. Genetica populatiilor — notiuni fundamentale. | Seminarii cu discutii On
Calcularea frecventei alelelor si genotipurilor utilizdnd | euristice, problematizare, site/Online/Platf
date din populatiile umane. Legea Hardy-Weinberg — | analiza bazelor de date/ ormaMicrosoft
utilizare si interpretare. lucrari practice™® Teams
14. Calcularea frecventei heterozigotilor In populatiile | Seminarii cu discutii On
umane. Rolul cunoasterii frecventei alelelor in populatiile | euristice, problematizare, site/Online/Platf
umane pentru determinarea genotipului. Factorii care | analiza bazelor de date/ ormaMicrosoft
modifica frecventa alelelor si genotipurilor in populatii. | lucrdri practice* Teams

Bibliografie:

1. Dordea, M., Coman, N., Craciunas, C., Andras, C. (2003) — Genetica generala si moleculara — abordare
practica, Presa Universitara Clujeand, Cluj-Napoca.




2. Sean R. Gallagher and Emily A. Wiley, 2012, Current Protocols Essential Laboratory Techniques, 2nd
Edition, Wiley-Blackwell
3. Y. M. Dennis Lo, Rossa W. K. Chiu, K. C. Allen Chan, 2006, Clinical Applications of PCR, Springer
Science & Business Media
4. Ricki Lewis, 2017, Human genetics, 12" edition, McGraw-Hill Education.

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

e  Cursul are un continut similar cursurilor din alte universitati europene si din SUA, este cu informatia adusa la zi si
tine cont de niveluri diferite de pregatire;

e Lucrdrile de laborator vizeaza aspecte practice legate de determinarea si interpretarea unor genotipuri;

e Prin activitatile desfasurate studentii au fost solicitati sa dezvolte abilitati practice, sa ofere solutii unor probleme si
sd propuna cai de imbunatatire a situatiei existente, incurajeaza studiul individual.

10. Evaluare

Tip activitate

10.1. Criterii de evaluare

10.2. Metode de evaluare

10.3.
Pondere din
nota finala

informational

10.4. SI (curs) Cunoasterea continutului Examen scris 80%
informational
Capacitatea de-a utliza informatia
intr-un context nou

10.5.ST/L/ P Cunoasterea continutului Examen scris 20%

10.6. Standard minim de performanta
Cunoasterea a 50% din informatia continuta in suportul de curs, respectiv in lucrari practice

Data
21.02.2023

Coordonator de disciplina
Conf. univ. Tulia LUPAN

Asistent

Conf. univ. Iulia LUPAN

Responsabil de studii ID/IFR,
Conf. Dr. Iulia Lupan




