FISA DISCIPLINEI

Diagnostic prenatal si consiliere geneticd

1. Date despre program

Anul universitar 2026-2027

1.1. Institutia de invatamant superior

Universitatea Babes-Bolyai

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 /Master

1.7. Forma de Invatamant

Frecventa redusa (IFR)

2. Date despre disciplina

2.1. Denumirea disciplinei Diagnostic prenatal si consiliere genetica Codul disciplinei BMR4102
2.2. Titularul activitatilor de curs - LUPAN Iulia
Coordonatorul de disciplina
2.3. Titularul activitatilor de seminar | LUPAN Iulia
/ laborator / proiect - asistent

. 2.6. Tipul de .
2.4. Anul de studiu 2 2.5. Semestrul 3 Colocviu

evaluare

2.7. Regimul disciplinei Optional

2.8. Tipul disciplinei

Disciplina de specializare (DS)

3. Timpul total estimat (ore pe semestru al activitatilor didactice)

3.1. Numar de ore pe saptamana IF 3 din care: 3.2. curs 1 3.3..sem1nar/ laborator/ 2
proiect

din care: 3.5.1 S1 83 | 3.6.ST(0)+SF(0)+L/P(28)| 28
3.4. Total ore din planul de 3.5.2
invatamant - [FR 125

3.5.2 Al 14
Distributia fondului de timp pentru studiul individual (SI) si activitati de autoinstruire (Al) ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite (Al) 28
Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 21
Pregatire seminare/ laboratoare/ proiecte, teme, referate, portofolii si eseuri 28
Tutoriat (consiliere profesionala) 2
Examinari 4
Alte activitati
3.7. Total ore studiu individual (SI) si activitati de autoinstruire (Al) 83
3.8. Total ore pe semestru (numar ECTS x 25 de ore) 125
3.9. Numarul de credite 5

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1. de curriculum

Genetica moleculara

4.2. de competente

Cunostinte de baza de operare pe calculator
Intocmirea referatelor bibliografice

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1. de desfasurare a cursului

Platforma eLearning a UBB




Participarea la minim 85% din lucrarile de laborator este conditie

5.2. de desfasurare a seminarului/ laboratorului ..
pentru participarea la examen

6. Competente
6.1. Competentele dobandite in urma absolvirii programului de studii (se preiau din planul de ITnvatamant)!?

Competente profesionale

Codul <
. | Competenta
competentei
CP1 Efectueaza teste de laborator
CP2 Aplica metode stiintifice
CP3 Calibreaza echipamente de laborator
CP4 Aplica proceduri de siguranta in laborator
CP5 Redacteaza lucrari stiintifice, academice si documentatie tehnica
CP6 Intretine echipamentul de laborator
CP7 Asigura managementul de proiect
Competente transversale
Codul <
. | Competenta
competentei
CT1 Aplica principiile eticii si integritatii stiintifice Tn activitatile de cercetare
CT2 Vorbeste mai multe limbi straine

6.2. Rezultatele invatarii specifice programului de studii (se preiau din planul de Invatamant)?2

Rezultatele invatarii vizate prin disciplina

Codul Cunostinte si intelegere Abilitati academice specifice
competentei (Knowledge and understanding) (Specific academic sKills)
3. Descrie principiile de functionare ale 3. Efectueaza proceduri de calibrare si
CP3 echipamentelor analitice utilizate 1n biologia celulara | mentenanta de rutina pentru echipamentele de
si moleculara laborator
CP4 4. Descrie normele de biosiguranta si reglementarile 4. Aplica corect procedurile de protectie
privind manipularea agentilor biologici si chimici personala si colectiva in laborator
. L . 5. Utilizeaza baze de date stiintifice pentru
5. Descrie structura si cerintele formale ale unui - S "
CP5 . e ’ ’ documentare si integrarea critica a literaturii
articol stiintific e
T de specialitate

7. Rezultatele invatarii specifice disciplinei

Cunostinte si intelegere (Knowledge and understanding)

1.Studentul cunoaste clasificarea si intelege efectele fenotipice ale mutatiilor genice si cromosomiale

2. Studentul diferentiaza afectiunile ereditare monogenice, poligenice si multifactoriale

1 Se vor prelua din Planul de invatdamant al programului de studii acele competente profesionale si/sau
transversale la dezvoltarea carora contribuie disciplina pentru care se elaboreaza fisa disciplinei. Pentru
fiecare competenta se va prelua Intregul enunt, inclusiv codul competentei, cu formularea care apare in
planul de invatamant, fira modificari. Daca nu se preia nici o competenta din oricare din cele doua categorii,
se sterge linia din tabel aferentd acelei categorii.

Z Se mentioneaza rezultatele Invatarii specifice programului de studiu la dezvoltarea carora contribuie
disciplina pentru care se elaboreaza fisa. Enunturile, preluate fara modificari din Planul de invdatamant in
functie de tipul disciplinei (DF/DS/DC) se trec in dreptul competentei asociate.



3. Studentul cunoaste rolul modificarilor genetice in dezvoltarea intrauterina

4.Studentul cunoaste principalele caracteristici fenotipice ale celor mai frecvente afectiuni in populatiile umane:
bolile metabolice ereditare, sindroamele cromosmiale; simbolurile utilizate pentru alcatuirea pedigree-urilor

Abilitati academice specifice (Specific academic skills)

1. Studentul analizeaza si interpreteaza un complement cromosomial, mutatii conform nomenclaturii
internationale HGVS

2. Studentul realizeaza consiliere genetica in cazul maladiilor monogenice, poligenice, multifactoriale si
anomaliilor cromosomiale

8. Continuturi

8.1. Al SI Metode de predare - invatare Observatii3
1. Notiuni introductive. Diagnostic genetic | SI 10%SI

- generalitati. Organizarea genomului

uman.

2. Cromosomii umani: structura si SI 15%SI
morfologie.

3. Comportamentul cromosomilor in SI 15%SI

diviziunile celulare. Particularitati ale
meiozei la om. Anomalii ale meiozei si
mitozei la om.

4. Modificari structurale si numerice. SI 10%SI

Anomalii cromosomiale omogene,
anomalii cromosomiale Tn mozaic.

5. Metode de diagnostic prenatal - SI 10%SI

metode invazive, metodenon-invazive de
diagnostic genetic prenatal.

6. Indicatii ale diagnosticului cromosomial | SI 10%SI

prenatal si riscuri.

7. Diagnosticul mutatiilor genice ale SI 10%SI

produsului de conceptie.Indicatii ale
analizei prenatale in bolile monogenice.

8. Consilierea genetica in cazul aberatiilor | SI 10%SI

structurale ale cromosomilor

9. Elemente de etica in diagnosticul SI 10%SI

prenatal. Probleme etice, reglementari si
recomandari privind diagnosticul prenatal
si preimplantator.

Bibliografie:

1.

Kennneth Jones, Smith's Recognizable Patterns Of Human Malformation Sixth Edition (Smith's
Recognizable Patterns of Human Malformation), Elsevier, 2005.

Mircea Covic, Dragos Stefanescu, Ionel Sandovici, Genetica medicala, Ed.2, Polirom, lasi, 2011.

Cassidy B. Suzanne, Allanson E. Judith: Management of genetic syndromes, 2nd edition, John Wiley &
Sons, Inc., 2005.

Margaret ]J. Barch, Association of Cytogenetic Technologists, The ACT cytogenetics laboratory
manual,Raven Press, 1991.

Popp Radu Anghel, Genetica. Aspecte etice. Editura Risoprint, Cluj-Napoca, 2014.

Genetica medicala. Curs pentru studentii anului II medicing, sub redactia Prof. univ. dr. Pop loan
Victor,Editura Medicala Universitara "luliu Hatieganu”, 2013.

Geneticd medicali - Indrumator de lucriri practice pentru studentii anului II - Facultatea de Medicin,
subredactia Prof. univ. dr. Pop Ioan Victor, Editura Medicala Universitara "[uliu Hatieganu”, 2013.
http://ghr.nlm.nih.gov/

3 De exemplu se poate trece ponderea din timpul total alocat SI pentru acest Modul/Capitol.



http://ghr.nlm.nih.gov/

9. www.orpha.net

10. Suportde curs in format electronic (documente pdf) incarcate pe grupul de Microsoft Teams

8.2.ST Metode de predare-invatare Observatii
Nu sunt prevazute in planul de invatamant
Bibliografie:
8.3.SF Metode de predare - invatare Observatii
Nu sunt prevazute in planul de invatamant
Bibliografie:
8.4.L/P Metode de predare-invatare Observatii
1. Metode si tehnici de analiza a Prezentare de cazuri. Lucrare practica 3 ore
cariotipului. Conditiile pentru realizarea
unui cariotip
2. Interpretarea unui cariotip, Prezentare de metode si rezultate ale unor 4 ore
incertitudini si limite. investigatiicitogenetice si moleculare. Lucrare

practica
3. Alcatuirea si interpretarea unui Prezentare de metode si rezultate ale unor 4 ore
complement cromosomial. investigatiicitogenetice si moleculare. Lucrare

practica
4. Cauzele anomaliilor cromosomiale Prezentare de cazuri. Prezentare de metode si | 2 ore
structurale si numerice. rezultate ale unor investigatiicitogenetice si

moleculare.
5. Tehnici invazive de diagnostic prenatal: | Prezentare de metode si rezultate ale unor 3 ore
biopsia de vilozitati coriale si investigatiicitogenetice. Lucrare practica.
amniocenteza. Lucrare practica
6. Tehnici moleculare de diagnostic Prezentare de cazuri. Prezentare rezultate ale 4 ore
prenatal. unor investigatiimoleculare. Interpretare de

rezultate si discutii. Lucrare practica
7. Metode de sreening prenatal: analiza Prezentare de metode si rezultate ale unor 4 ore
ADN fetal circulant. investigatiimoleculare. Interpretare de

rezultate si discutii. Lucrare practica
8. Metode de testare preimplantare in Prezentare de metode si rezultate ale unor 3 ore
reproducerea asistata. investigatiimoleculare. Interpretare de

rezultate si discutii. Seminar
9. Colocviu 1 ora
Bibliografie:

1. Y. M. Dennis Lo, Rossa W. K. Chiu, K. C. Allen Chan, 2006, Clinical Applications of PCR, Springer Science &

Business Media

2. Ricki Lewis, 2017, Human genetics, 12t edition, McGraw-Hill Education.
3. Suportde curs in format electronic (documente pdf) incarcate pe grupul de Microsoft Teams

9. Evaluare
10.3.
Tip activitate 10.1. Criterii de evaluare 10.2. Metode de evaluare Pf)ndere
din nota
finala
9.4. Al SI Cunoasterea continutului Colocviu 70%
informational
9.5.ST /L/ P Capacitatea de a gasii solutii la Efectuarea temelor si 30%

situatii dezbatute in cadrul
lucrarilor practice

referatelor pe parcurs

9.6. Standard minim de performanta

e Cunoasterea a 50% din informatia continuta in curs
e Cunoasterea a 50% din informatia de la laborator



http://www.orpha.net/

10. Etichete ODD (Obiective de Dezvoltare Durabila / Sustainable Development Goals)*
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Coordonator de disciplina Asistent

Conf. Dr. Iulia LUPAN

Data —  —————————
10.04.2026

4Selectati o singura etichetd, cea care, in conformitate cu Procedura de aplicare a etichetelor ODD in procesul
academic, se potriveste cel mai bine disciplinei. Daca disciplina trateaza tema dezvoltarii durabile la modul
general (de ex. prin prezentarea/introducerea cadrului general al dezvoltarii durabile etc.) atunci se poate
aloca eticheta generala de Dezvoltare Durabild. Daca niciuna dintre etichete nu descrie disciplina, selectati
ultima optiune: ,Nu se aplicd nici o etichetd”.



https://green.ubbcluj.ro/procedura-de-aplicare-a-etichetelor-odd/
https://green.ubbcluj.ro/procedura-de-aplicare-a-etichetelor-odd/
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