Universitatea de Medicini si Farmacie “Carol Davila” Bucuresti
Comisia pentru asigurarea calititii

FISA DISCIPLINEI

1. Date despre program

i.]. | UNIVERSITATEA DE MEDICINA SI FARMACIE “CAROL DAVILA”

1.2. | FACULTATEA MEDICINA/ DEPARTAMENTUL PEDIATRIE

1.3. | DISCIPLINA GENETICA MEDICALA

1.4. | DOMENIUL DE STUDH : Sanatate - Reglementat sectorial in cadrul Uniunii Europene

1.5. | CICLUL DE STUDI: LICENTA

1.6. | PROGRAMUL DE STUDII: MEDICINA

2. Date despre disciplina

2.1. | Denumirea disciplinei/materiei obligatorii/ optionale din cadrul disciplinei:
MALADII CAUZATE DE MODIFICARILE EPIGENOMICE

2.2 | Locatia disciplinei: CATEDRA DE GENETICA UMF CAROL DAVILA

2.3. | Titularul activititilor de curs: Prof. Dr. Laurentiu C. Bohiltea

2.4. | Titularul activitafilor de Lp / stagiu clinic: dr. Rodica M. Dragotoiu

2.5. Anul de |V 2.6. Semestrul ||y /x |2.7. Tipul | Examen |2.8. DOPT
studiu de evaluare | scris Regimul
disciplinei

3. Timpul total estimat (ore/semestru de activitate didactici) — invatimant modular

Nr. ore pe siptimini | 2 din care : curs 1 Stagiu clinic/LP I
Total ore din planul | 14 Din care : eurs |7 Stagiu clinic/LP 7
de favatimint

Distributia fondului ore
de timp

Studiul dupd manual, suport de curs, bibliografie si notite 3-5
Documentare suplimentari in bibliotecii, pe platformele electronice de specialitate si pe teren | 3
Pregatire seminarii / laboratoare, teme, referate, portofoliu si eseuri 3
Tutoriat 3
Examiniri 1
Alte activititi 1
Total ore de studiu individual 14 -19
Numiirul de credite

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1. de curriculum Genetica anul I; semiologie anul III

4.2. de competente Limba engleza - citit




5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1. de desfisurare a cursului

amfiteatru

5.2. de desfasurare a staginlui clinic

amfiteatru

6. Competente specifice acumulate

Competente profesionale
(exprimate prin cunostinte si
abilititi)

Abilitatea de a diagnostica sindroame in care sunt prezente modificari
epigenetice si selectarea corecta a investigatiilor de laborator necesare
acesteia; dezvoltarea spiritului de analiza a rezultatelor obtinute prin tehnici
moleculare si sau genomice specifice pentru realizarea diagnosticului
diferential; aprofundarea cunostintelor privind consilierea pacientilor si a
familiilor acestora, discutarea riscului de recurenta si terapiile posibile.

Competente transversale (de rol,
de dezvoltare profesionala,
personale)

Educarea compasiunii fata de pacient; empatia constientizata cu nevoile de
moment si viitoare ale acestuia si ale familiei sale; prevenirea incarcarii
emotionale excesive datorita interactiunii cu pacientii; consilierea
nondirectiva, obiectivata de informarea corecta, precisa si la zi; deschiderea
stiintifica si acceptarea noilor descoperiri in domeniu, intelegand necesitatea
educatiei personale permanante in ceea ce priveste tehnicile de analiza si
modul lor de interpretare ca si terapiile emergente. Selectarea si intelegerca
informatiilor din revistele de specialitate

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

5.1, Obiectivul general

Diagnosticarea bolilor care au drept cauza modificari epigenctice .

5.2. Obiective specifice

Interpretarea rezultatelor de laborator ce evidentiaza modificarile
epigenetice si/sau epigenomice; sfatul genetic in astfel de boli; interventii
terapeutice posibile sau in curs de cercetare, care se adreseaza pacientului

sau descendentilor.

8. Continutul

8.1. Curs Metode de predare Observatii
Curs | — ACTIVAREA CEASULUI | PREZENTARE POWERPOINT 2 ore
EPIGENETIC (PREDARE FRONTALA)
Curs 2 — EPIGENETICA Si PREZENTARE POWERPQINT 2 ore
SINDROMOLOGIA
Curs 3 ~ DE LA MODIFICARILE | PREZENTARE POWERPOINT zore
EPIGENETICE LA CELE
EPIGENOMICE IN PATOLOGIA
UMANA

- 8.2. Stagiu clinic/lp Metode de predare Observatii
SC 1 - analiza comparativaaunor | INTERACTIV — discutii intre 2 ore
rezultate de laborator ce prezinta echipe in urma studierii unor
modificarile epigenetice la pacienti | rezultate de laborator
vs persoanele normale

- SC 2 — Sindroame cauzate de Discutii pe baza unor referate 2 ore
modificari epigenetice
SC 3 —Modificarile epigenomice si | Discutii pe baza unor referate 3 ore
patologia umana

Bibliografie cuys si stagiu clinic

1. Thompson & Thompson Genetica Medicala ed a8a, 2018, edititura Hipocrate
2. Articole din reviste de specialitate (PubMed)




9. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptirile reprezentantilor
comunitifii epistemice, asociatiilor profesionale si angajatori reprezentativi din

domeniul aferent programului

Pentru a putea desfasura o activitate medicala competenta nu trebuie sa lipseasca din bagajul de cunostinte
informatiile la zi cu privire la noile descoperiri in domeniul epigenomicii, a investigatiilor ce pot fi
recomandate in tara dar si peste hotare; sfatul genetic ca moment particular al consultatiei de specialitate
presupune o deschidere a medicilor catre colaborarea multidisciplinara, ce trebuie invatata, educata de
timpuriu, astfel incat sa existe un dialog consecvent si competent, in care fiecare parere este considerata si
pretuita, pentru a gasi rezolvarea optima in ceea ce priveste modul in care poate fi ajutat pacientul sau
familia acestuia. Indiferent de specialitate sau domeniu in care isi vor desfasura activitatea, viitorii medici
vor utiliza cunostintele pe care le vor intalni in acest curs.

10.Evaluarea
Tip de activitate Criterii de evaluare Metode de evaluare Pondere din nota finala
Curs Cunostintele acumulate in urma | Proba scrisa (test) 50%

participarii la curs si Ip
Stagiu clinic Sfatul genetic in cazul unei | Proba scrisa 25%

maladii cauzate de modificari

epigenetice

Acuratetea referatului prezentat | Corectarea referatului 20%

Participarea la Ip si curs | Prezenta 5%

Standard minim de performanti

e Notas

Data completarii:

Septembrie 2020




