
 

FIŞA DISCIPLINEI 

Diagnostic prenatal și consiliere genetică 

Anul universitar 2026-2027 

 

1. Date despre program 

1.1. Instituția de învățământ superior Universitatea Babeș-Bolyai Cluj-Napoca 

1.2. Facultatea Facultatea de Biologie și Geologie 

1.3. Departamentul Biologie moleculara  s i Biotehnologie 

1.4. Domeniul de studii Biologie 

1.5. Ciclul de studii Master 

1.6. Programul de studii / Calificarea Biologie medicala  / Master 

1.7. Forma de învățământ   Cu frecvență 

 

2. Date despre disciplină 

2.1. Denumirea disciplinei Diagnostic prenatal s i consiliere genetica  Codul disciplinei BMR1105 

2.2. Titularul activita t ilor de curs  LUPAN Iulia 

2.3. Titularul activita t ilor de seminar  LUPAN Iulia 

2.4. Anul de studiu 1 2.5. Semestrul 1 2.6. Tipul de evaluare Colocviu 

2.7. Regimul disciplinei Opt ional 2.8. Tipul disciplinei Disciplina  de specializare (DS) 

 

3. Timpul total estimat (ore pe semestru al activita t ilor didactice) 

 
4. Precondiții (acolo unde este cazul) 

4.1. de curriculum Genetica  moleculara  

4.2. de competent e 
Cunos tint e de baza  de operare pe calculator 
I ntocmirea referatelor bibliografice 

 
5. Condiții (acolo unde este cazul) 

5.1. de desfa s urare a cursului Suport logistic video 

5.2. de desfa s urare a seminarului/ laboratorului 
Participarea la minim 85% din lucra rile de laborator este condit ie 
pentru participarea la examen 
 

 
 

6.1. Competențele dobândite în urma absolvirii programului de studii (se preiau din planul de î nva t a ma nt) 
 

3.1. Numa r de ore pe sa pta ma na   9 din care: 3.2. curs 2 3.3. seminar/ laborator/ proiect 2 

3.4. Total ore din planul de î nva t a ma nt 126 din care: 3.5. curs  28 3.6 seminar/laborator 28 

Distribuția fondului de timp pentru studiul individual (SI) și activități de autoinstruire (AI) ore 

Studiul dupa  manual, suport de curs, bibliografie s i notit e (AI) 21 

Documentare suplimentara  î n biblioteca , pe platformele electronice de specialitate s i pe teren 21 

Prega tire seminare/ laboratoare/ proiecte, teme, referate, portofolii s i eseuri  21 

Tutoriat (consiliere profesionala ) 2 

Examina ri  5 

Alte activita t i   

3.7. Total ore studiu individual (SI) și activități de autoinstruire (AI) 70 

3.8. Total ore pe semestru 126 

3.9. Numărul de credite 5 



Competențe profesionale 

Codul 
competenței 

Competență 

CP1 
Aplicarea corecta  a tehnicilor de laborator utilizate î n diagnosticul medical (biochimie, hematologie, 
imunologie, microbiologie, biologie moleculara ), respecta nd protocoalele standardizate  

CP3 Capacitatea de a analiza critic date s tiint ifice, de a evalua metode s i tehnologii moderne  

CP4 
Interpretarea corecta  a rezultatelor analizelor s i corelarea acestora cu posibilele condit ii clinice, î n 
limitele competent ei profesionale 

Competențe transversale 

Codul 
competenței 

Competență 

CT2 
Respectarea principiilor eticii profesionale, a normelor de confident ialitate s i a reglementa rilor privind 
protect ia datelor s i biosecuritatea  

CT3 Capacitatea de a comunica eficient rezultate, proceduri s i probleme tehnice 

 

6.2. Rezultatele învățării specifice programului de studii (se preiau din planul de î nva t a ma nt) 

 

Rezultatele învățării vizate prin disciplină 

Codul 
competenței 

Cunoștințe și înțelegere 
(Knowledge and understanding) 

Abilități academice specifice 
(Specific academic skills) 

CP1 

1.Doba ndirea de cunos tint e avansate privind 
structura s i funct ia materialului genetic, 
mecanismele moleculare ale patologiilor 
umane s i principiile diagnosticului s i terapiei 
moleculare. 

1. Capacitatea de a analiza, integra s i aplica concepte s i 
informat ii de biologie moleculara  medicala  î n 
interpretarea proceselor fiziologice s i patologice, 
utiliza nd rat ionament s tiint ific s i ga ndire critica . 

CP2 

2. Cunoas terea principiilor, etapelor s i 
limita rilor metodelor de biologie moleculara  
utilizate î n diagnosticul s i cercetarea 
biomedicala  (PCR, electroforeza , secvent iere, 
analize bioinformatice). 

2. Capacitatea de a proiecta s i realiza experimente, de a 
prelucra, analiza s i interpreta date experimentale s i de 
a utiliza instrumente informatice specifice domeniului. 

CP5 

5.Doba ndirea de cunos tint e avansate privind 
mutat iile genice s i cromosomiale, 
mecanismele de transmitere a caracterelor 
ereditare, anomaliile cromosomiale s i bazele 
genetice ale bolilor ereditare s i ale cancerului. 

5.Capacitatea de a recunoas te fenotipic sindroame 
genetice s i cromosomiale, de a interpreta cariotipuri s i 
variante de secvent a  conform nomenclaturii 
internat ionale s i de a corela modifica rile genetice cu 
manifesta rile clinice. 

CP6 

6.Cunoas terea principiilor s i aplicat iilor 
tehnicilor moderne de genetica  moleculara  s i 
citogenetica  utilizate î n stabilirea genotipului 
s i diagnosticul maladiilor genetice (PCR, qPCR, 
secvent iere, analize citogenetice). 

6.Capacitatea de a aplica tehnici de laborator pentru 
determinarea genotipului, de a interpreta rezultate de 
secvent iere, de a realiza s i analiza pedigree-uri s i de a 
calcula probabilita t i de transmitere a caracterelor 
ereditare. 

 

7. Rezultatele învățării specifice disciplinei  

Cunoștințe și înțelegere (Knowledge and understanding) 

1.Studentul cunoas te clasificarea s i î nt elege efectele fenotipice ale mutat iilor genice s i cromosomiale 

2. Studentul diferent iaza  afect iunile ereditare monogenice, poligenice s i multifactoriale 

3. Studentul cunoas te rolul modifica rilor genetice î n dezvoltarea intrauterina  

4.Studentul cunoas te principalele caracteristici fenotipice ale celor mai frecvente afect iuni î n populat iile umane: bolile 
metabolice ereditare, sindroamele cromosmiale; simbolurile utilizate pentru alca tuirea pedigree-urilor 

Abilități academice specifice (Specific academic skills) 

1. Studentul analizeaza  s i interpreteaza  un complement cromosomial, mutat ii conform nomenclaturii internat ionale 
HGVS 
2. Studentul realizeaza  consiliere genetica  î n cazul maladiilor monogenice, poligenice, multifactoriale s i anomaliilor 
cromosomiale 



 

8. Conținuturi 

8.1 Curs Metode de predare - învățare Observații  

1. Diagnosticul prenatal – aspecte generale. Organizarea 
genomului uman. 

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice 

 

2 Not iuni de citogenetica  umana . Structura s i organizarea 
cromosomilor umani. 

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

3. Comportamentul cromosomilor î n diviziunile celulare. 
Particularita t i ale meiozei la om. Etapele de dezvoltare 
intrauterina  

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica , 
problematizare 

4 ore 

4. Modifica ri cromosomiale structurale: delet ii, inversii, 
translocat ii 

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica , 
problematizare 

 

5. Modifica ri cromosomiale numerice: aneuploidiile s i 
poliploidiile 

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica , 
problematizare 

 

6. Testele de screening serologic: dublu s i triplu test. Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

7. Metode de diagnostic prenatal: biopsia de vilozita t i 
coriale s i amniocenteza. Indicat iile analizei citogenetice 
prenatale 

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

8. Metode de detectare a sindroamelor cauzate de 
microdeleţii cromozomiale  

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

9. Metode de sreening prenatal: analiza ADN fetal circulant Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

10. Tehnici moleculare de diagnostic prenatal. Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

11 Metode de testare preimplantare î n reproducerea 
asistata . 

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

12. Consilierea genetica  î n cazul maladiilor cromozomiale  Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

13. Consilierea genetica  î n cazul maladiilor monogenice s i a 
celor poligenice s i multifactoriale  

Prelegere frontala , conversat ii 
euristice, ga ndire critica  

 

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.3, Polirom, Iasi, 2017.  
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. Genetica  medicala . Curs pentru studentii anului II medicina , sub redact ia Prof. univ. dr. Pop Ioan Victor, Editura 
Medicala  Universitara  ”Iuliu Hat ieganu”, 2013. 
7. Genetica  medicala  - I ndruma tor de lucra ri practice pentru student ii anului II – Facultatea de Medicina , sub redact ia 
Prof. univ. dr. Pop Ioan Victor, Editura Medicala  Universitara  ”Iuliu Hat ieganu”, 2013. 
8. http://ghr.nlm.nih.gov/ 
9. www.orpha.net 
10. Dordea, M., Coman, N., Cra ciunas , C., Andras , C. (2003) – Genetica  generala  s i moleculara  – abordare practica . Presa 
Universitara  Clujeana , Cluj-Napoca. 
 

8.2 Seminar / laborator Metode de predare - învățare Observații 

1. Studierea istoricului familial s i alca tuirea de pedigree-
uri. Transmiterea autosomala  recesiva  

Expuneri s i dezbateri 4 ore 

2. Metoda analizei pedigree-urilor familiale – Transmiterea 
autosomala  dominanta  

Expuneri s i dezbateri 2 ore 

3 Metoda analizei pedigreelor familiale - Transmiterea X-
linkata  

Expuneri s i dezbateri 2 ore 

4. Metode de analiza  citogenetica   Expuneri s i dezbateri 4 ore 



5. Diagnosticul molecular Expuneri s i dezbateri 4 ore 

6. Consilierea genetica  î n cazul aberat iilor structurale ale 
cromosomilor 

Expuneri s i dezbateri 4 ore 

7. Discutarea unor probleme de bioetica legate de boli 
genetice umane 

Expuneri s i dezbateri 2 ore 

8. Discutarea unor probleme legate de aspectele 
psihologice ale consilierii genetice 

Expuneri s i dezbateri 2 ore 

9. Sesiune de recuperare. Recapitulare   

10. Colocviu   

Bibliografie 
1. Sean R. Gallagher and Emily A. Wiley, 2012, Current Protocols Essential Laboratory Techniques, 2nd Edition, Wiley-
Blackwell 
2.Y. M. Dennis Lo, Rossa W. K. Chiu, K. C. Allen Chan, 2006, Clinical Applications of PCR, Springer Science & Business 
Media 

 

9. Evaluare 

Tip activitate 9.1 Criterii de evaluare  9.2 Metode de evaluare  
9.3 Pondere din 
nota finala  

9.4 Curs 

Cunoas terea cont inutului informat ional 

Examen scris 80% Capacitatea de a utiliza informat ia î ntr-un 
context nou 

9.5 Seminar/laborator 

Deprinderi de î nterpretare a unor rezultate 
s i rezolvare a unor probleme 

Examen scris 
20% 
 Deprinderi de urmare a unui protocol de 

laborator 

9.6 Standard minim de promovare 

Cunoas terea a 50% din informat ia cont inuta  î n curs 

Cunoas terea a 50% din informat ia de la laborator 

 
 

 

 

10. Etichete ODD (Obiective de Dezvoltare Durabilă / Sustainable Development Goals)  

 

 

 
Eticheta generală pentru Dezvoltare durabilă 

         

  x       

        

Nu se 
aplică nici 
o etichetă 

         
 

 



Data completării: 

10.04.2026 

Semnătura titularului de curs 

Conf. univ. dr. Iulia LUPAN 

Semnătura titularului de seminar 

Conf. univ. dr. Iulia LUPAN 

   

Data avizării în departament: 

... 

 

Semnătura directorului de departament 

Conf. univ. dr. Beatrice KELEMEN 

 

 


