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2.7. Anulde |I 2.8. Semestrul | I 2.9. Tipul de E
studiu evaluare (E/C)




3. Timpul total estimat (ore/semestru de activitate didactica si de pregatire/studiu individual)

I. Pregitire universitara (predare, aplicare practica, evaluare)

3.1. Nr ore pe 3 din care: 3.2. |1 3.3. seminar/ 2
saptimana curs laborator

3.4. Total ore din 42 din care: 35. | 14 3.6. seminar/ 28
planul de curs laborator

invatamant

Evaluare (nr. ore) : 2

I1. Pregatire/studiu individual

Distributia fondului de timp ore
Studiu al suporturilor de curs, al manualelor, al cartilor, studiu al bibliografiei 20
minimale recomandate

Documentare suplimentara in biblioteci, documentare prin intermediul internetului | 8
Desfasurare a activitatilor specifice de pregatire pentru proiect, laborator, intocmire 10
de teme, referate

Pregitire pentru prezentari sau verificari, pregitire pentru examinarea finala 16
Consultatii 2
Alte activitati 2
3.7. Total ore de studiu individual 58
3.9. Total ore pe semestru (3.4.+ 3.7.) 100

3.10. Numarul de credite 4

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1. de curriculum Nu sunt preconditii obligatorii (disciplina de anul

moleculara.

I, semestrul I); discipline corelative, parcurse in
paralel sau ulterior conform planului de
invatamant: Biochimie, Biologie celulara si

4.2. de competente Cunostinte de baza de biologie; utilizarea

calculatorului si a resurselor electronice; abilitéti
de invitare si de comunicare academica.

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1. de desfasurare a cursului Sala cu videoproiector/sonorizare; acces la

cursuri este obligatorie, in conditiile

studentilor UMFCD in vigoare.

platforma e-learning a facultatii; suportul de curs
disponibil pe sistemul de management al invatarii
al disciplinei (Google Classroom). Participarea la

Regulamentului privind activitatea profesionald a




5.2. de desfasurare a seminarului /

laboratorului

Participarea la lucrarile practice este obligatorie;
motivarea absentelor, situatiile exceptate de la
recuperare $i recuperarea/refacerea activitatilor se
reglementeaza conform Regulamentului privind
activitatea profesionald a studentilor UMFCD in
vigoare. Sala cu proiector/calculator, microscoape;
acces la baze de date (OMIM, ClinVar, gnomAD,
GeneReviews, HGNC) si la buletine de rezultate
anonimizate (cariotip, CMA, NGS) pentru
exercitiile de interpretare; respectarea eticii si a
confidentialitatii datelor.

6. Rezultatele invatarii*

Cunostinte

Aptitudini

Responsabilitate si autonomie

* Explica structura si organizarea
genomului uman nuclear si
mitocondrial (ADN, ARN,
cromatind, cromozomi, gene) si
relatia gena—proteina—fenotip.

* Descrie replicarea si repararea
ADN, expresia genica si reglarea
ei, inclusiv mecanismele
epigenetice.

* Clasifica variatia genomica si
mutatiile (SNV, indel, CNV,
variante structurale, expansiuni
de repetitii) si explica
consecintele lor functionale si
corelatiile genotip—fenotip.

* Caracterizeaza modelele de
transmitere mendeliene si non-
mendeliene, ereditatea
multifactoriald si principiile
geneticii populatiilor.

* Explica principiile citogeneticii
clinice, ale oncogeneticii, ale
geneticii dezvoltarii si ale
patologiei mitocondriale.

* Descrie principiile, indicatiile si
limitele metodelor de testare
genetica (cariotip, FISH, CMA,
PCR, secventiere Sanger, NGS —
panel/WES/WGS) si ale
screeningului genetic (prenatal,
neonatal, al purtdtorilor).

* Explica principiile
farmacogenomicii, ale terapiilor
bolilor genetice si ale medicinei
personalizate.

* Culege anamneza familiala,
construieste si interpreteaza
arbori genealogici pe trei
generatii si recunoaste tiparele
de mostenire.

* Calculeaza riscul de
recurentd pentru boli
monogenice, pentru anomalii
cromozomiale frecvente si,
empiric, pentru boli
multifactoriale.

* Interpreteaza la nivel
introductiv un cariotip
(nomenclatura ISCN) si un
buletin de rezultat
FISH/CMA/NGS, inclusiv
clasele ACMG de patogenitate
si semnificatia variantelor cu
semnificatie incertd (VUS).

* Formuleaza indicatia de
consult genetic si de testare
genetica si alege metoda
adecvata situatiei clinice.

* Integreaza date clinice,
genealogice si de laborator
intr-un rationament diagnostic
de baza.

« Utilizeaza resurse
biomedicale electronice
(OMIM, ClinVar, gnomAD,
GeneReviews) si terminologia
standardizata (ISCN, HGVYS).

* Respecta normele etice,
deontologice si legislatia privind
confidentialitatea, protectia datelor
genetice si consimtamantul
informat in genetica medicala.

» Comunica clar si empatic
informatii genetice, adaptate
nivelului de alfabetizare in
sanatate, si lucreaza eficient in
echipa multidisciplinara.

* Recunoaste limitele propriei
competente si situatiile care impun
trimiterea catre medicul
genetician.

« Isi autoevalueazi performanta,
identifica lacune de cunoastere si
isi planificd invatarea continua
intr-un domeniu in evolutie rapida.




7. Obiectivele disciplinei (corelate cu rezultatele invatarii)

7.1. Obiectivul general

Formarea unei baze teoretice si practice solide In genetica medicala si
genomicd, necesara intelegerii mecanismelor moleculare si ereditare ale
bolilor, recunoasterii pacientului cu boala genetica si integrarii testarii
genetice, a screeningului si a sfatului genetic in practica medicala.

7.2. Obiective specifice

* O1. Sa explice organizarea si functionarea genomului uman la nivel
molecular, cromozomial si epigenetic.

» O2. Sa aplice modelele de transmitere ereditara si conceptele de penetranta,
expresivitate si heterogenitate pentru estimarea riscului familial.

» O3. Sa recunoasca si sa interpreteze anomaliile cromozomiale si variantele
de numar de copii frecvente, precum si mecanismele lor de aparitie.

» O4. Sa argumenteze alegerea metodelor de testare genetica (de la cariotip la
secventierea genomului) in situatii clinice frecvente si sa interpreteze la nivel

introductiv un buletin de rezultat.
» O5. Sa integreze concepte de oncogeneticd, farmacogenomica si medicina
personalizata 1n rationamentul clinic de baza.
* 06. Sa identifice particularitatile patologiei mitocondriale, ale bolilor
multifactoriale si ale anomaliilor de dezvoltare.
* O7. Sa cunoasca principiile screeningului prenatal, neonatal si al
purtatorilor si ale sfatului genetic.
* O8. Sa demonstreze comportamente etice si 0 comunicare adecvatd in
situatii cu implicatii genetice.

8. Continuturi

8.1. Curs Metode de predare Observatii
Introducere in genetica Prelegere; discutii Curs 1
Structura acizilor nucleici Prelegere interactiva; intrebari | Curs 2
Structura ADN si ARN si diferentele dintre ele; ghidate; studii de caz scurte;

tipuri conformationale si forme non-canonice ale resurse video

ADN — implicatii in patologie

Replicarea si repararea ADN Prelegere; cazuri ilustrative Curs 3
Mecanismele de reparare a leziunilor ADN si (sindroame de instabilitate

patologiile asociate; genomul mitocondrial genomica)

Organizarea genomului uman Prelegere; ilustrare cu Curs 4
Cromatina, cromozomi, genom codant si necodant; | microfotografii si diagrame

gena — structurd si functie

Expresia genica si epigenetica Prelegere; analiza de scheme; Curs 5
Transcriptie, procesarea ARN, translatie, codul exemple de boli epigenetice

genetic; reglarea expresiei genice; metilarea ADN,

modificarile histonelor, ARN necodante,

amprentarea genomica, inactivarea cromozomului X

Variatia genomica si mutatiile Prelegere; rezolvare de itemi Curs 6
SNV, indel, CNV si alte variante structurale, aplicati

expansiuni de repetitii; mecanisme de producere;

efecte asupra transcriptului si proteinei (variante

sinonime, missense, nonsens, cu decalarea cadrului

de citire, de splicing); consecinte functionale

(pierdere/castig de functie, haploinsuficienta, efect

dominant negativ); nomenclatura HGVS




Metode de analiza genetica si genomica

Cariotip, FISH, microarray cromozomial (CMA),
PCR/QF-PCR/MLPA, secventiere Sanger,
secventiere de noud generatie (NGS: panel de gene,
exom — WES, genom — WGS), secventiere long-
read, analiza metilarii; principii de interpretare (clase
ACMG, VUS, descoperiri secundare)

Prelegere; demonstratii pe baze
de date publice (OMIM,
ClinVar, gnomAD)

Curs 7

Ereditatea monogenica si non-mendeliana
Transmiterea autozomal dominanta, autozomal
recesiva, legatd de X, legatd de Y si mitocondriald
(heteroplasmie, efect de prag); penetranta,
expresivitate, heterogenitate genetica, mozaicism,
anticipatie, disomie uniparentald, amprentare
genomica

Prelegere; studii de caz cu
arbori genealogici

Curs 8

Citogenetica clinica

Anomalii cromozomiale numerice si structurale;
sindroame cu microdeletii/microduplicatii (variante
de numar de copii); corelatii cariotip—fenotip

Prelegere; prezentare de
rapoarte de laborator
anonimizate

Curs 9

Genetica dezvoltarii si dismorfologia

Gene de dezvoltare si semnalizare; malformatie,
deformatie, disruptie, displazie; sindrom, secventa,
asociere; teratogeneza; determinismul sexului si
tulburarile de dezvoltare sexuald (DSD)

Prelegere; discutie ghidata pe
cazuri dismorfologice

Curs 10

Oncogenetica

Protooncogene, gene supresoare tumorale, gene de
reparare a ADN; modelul multistadial si ipoteza
celor doua lovituri; sindroame de predispozitie
ereditard la cancer; testare somatica vs germinala;
terapii tintite

Prelegere; analiza de cazuri

Curs 11

Ereditatea multifactoriala si genetica populatiilor
Bolile comune ale adultului — modelul pragului,
heritabilitate, risc empiric de recurentd; echilibrul
Hardy-Weinberg, efect fondator, consangvinitate;
ancestrie genetica vs rasd si etnie; studii de asociere
la nivel de genom (GWAS) si scoruri de risc
poligenic — limitele transferabilitatii intre populatii

Prelegere; discutii pe studii de
asociere

Curs 12

Screening si diagnostic genetic

Screeningul purtatorilor; screeningul prenatal
(screening combinat de trimestrul I; screening
neinvaziv prin analiza ADN-ului liber circulant din
plasma maternd — cfDNA/NIPT, cu precizarea
originii predominant placentare a fractiei ,,fetale”) si
diagnosticul prenatal (biopsia de vilozitati coriale,
amniocenteza, CMA si exom prenatal); testarea
geneticd preimplantationala (PGT); screeningul
neonatal al erorilor inndscute de metabolism
(exemplul fenilcetonuriei: defect enzimatic,
confirmare biochimica, dietoterapie); testarea
predictiva

Prelegere; cazuri cu discutie
critica

Curs 13




Sfatul genetic, medicina personalizata si etica Prelegere; role-play de Curs 14
Consultul si sfatul genetic — principii (aprofundare in | consiliere
LP 13); farmacogenomica; principiile terapiei bolilor
genetice (dietoterapie, terapie enzimatica de
substitutie, oligonucleotide antisens, terapie genica,
editare genomicad); aspecte etice si legislative —
principii (consimtamant informat, descoperiri
secundare, testarea minorilor, protectia datelor
genetice; aprofundare in LP 11)

Bibliografie minimala (obligatorie):

* Suportul de curs al disciplinei (Google Classroom), actualizat anual.

* Covic M, Sandovici I, Gorduza EV, Stefanescu D (editori). Genetica si genomicd medicala. Ed. a [V-a.
lasi: Polirom; 2024 — capitolele corespunzatoare temelor de curs.

* Cohn R, Scherer SW, Hamosh A, editors. Thompson & Thompson Genetics and Genomics in
Medicine. 9th ed. Elsevier; 2023. ISBN 978-0323547628 — capitolele corespunzatoare temelor de curs.
Bibliografie suplimentara (optionala):

* Turnpenny PD, Ellard S, Cleaver R. Emery's Elements of Medical Genetics and Genomics. 16th ed.
Elsevier; 2021. ISBN 978-0702079665.

* Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ. Medical Genetics and Genomics. 7th ed. Elsevier; 2026. ISBN 978-
0443115165.

 Strachan T, Read AP. Human Molecular Genetics. 5th ed. Garland Science; 2019. ISBN 978-
0367002503.

 Firth HV, Hurst JA. Oxford Desk Reference: Clinical Genetics and Genomics. 2nd ed. Oxford
University Press; 2017. ISBN 978-0192519825.

* Pyeritz RE, Korf BR, Grody WW, editors. Emery and Rimoin's Principles and Practice of Medical
Genetics and Genomics. 7th ed. (serie in mai multe volume). Academic Press/Elsevier; 2018-2024.

* Milunsky A, Milunsky JM, editors. Genetic Disorders and the Fetus: Diagnosis, Prevention and
Treatment. 8th ed. Wiley-Blackwell; 2021. ISBN 978-1119676935.

* Carey JC, Battaglia A, Viskochil D, Cassidy SB, editors. Cassidy and Allanson's Management of
Genetic Syndromes. 4th ed. Wiley-Blackwell; 2021. ISBN 978-1119432678.

Ghiduri si nomenclatura:

* Richards S, Aziz N, Bale S, et al. Standards and guidelines for the interpretation of sequence variants:
a joint consensus recommendation of the ACMG and the AMP. Genet Med. 2015;17(5):405-424.

* Riggs ER, Andersen EF, Cherry AM, et al. Technical standards for the interpretation and reporting of
constitutional copy-number variants: a joint consensus recommendation of the ACMG and ClinGen.
Genet Med. 2020;22(2):245-257.

* Hastings R, Moore S, Chia N, editors. ISCN 2024: An International System for Human Cytogenomic
Nomenclature. Cytogenet Genome Res. 2024;164(Suppl 1):1-224.

* den Dunnen JT, Dalgleish R, Maglott DR, et al. HGVS recommendations for the description of
sequence variants: 2016 update. Hum Mutat. 2016;37(6):564-569.

Referinte curriculare (armonizare internationala):

» Massingham LJ, Nuiiez S, Bernstein JA, et al. 2022 Association of Professors of Human and Medical
Genetics (APHMG) consensus-based update of the core competencies for undergraduate medical
education in genetics and genomics. Genet Med. 2022;24(10):2167-2179.

* Skirton H, Lewis C, Kent A, Coviello DA; Members of Eurogentest Unit 6 and ESHG Education
Committee. Genetic education and the challenge of genomic medicine: development of core
competences to support preparation of health professionals in Europe. Eur J] Hum Genet.
2010;18(9):972-977.

* Resurse electronice: OMIM (omim.org); GeneReviews (ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116); ClinVar;
gnomAD; Orphanet.




8.2. Laborator/ lucrare practica

Metode de predare

Observatii

Meioza; Ciclul celular
Crossing-over-ul si recombinarea genetica,
consecintele meiozei, nondisjunctiile

Discutie interactiva

LP1

Formarea gametilor
Spermatogeneza, ovogeneza; anomalii ale
gametogenezei feminine si masculine

Discutie interactiva

LP2

Cromatina sexuala si inactivarea cromozomului
X

Exercitii si mini-cazuri: numarul corpusculilor Barr
in functie de numarul de cromozomi X (46,XX;
45.X; 47,XXY; 47,XXX); mecanismul si exceptiile
inactivarii; inactivarea asimetricd si purtatoarele
manifeste de boli legate de X; cromatina Y
(corpusculul F — semnificatie istorica)

Rezolvare de itemi; mini-caz

LP3

Cariotipul normal

Exercitii pe imagini: identificarea cromozomilor pe
cariograma bandata G si asezarea in cariotip; etapele
culturii de limfocite si ale obtinerii preparatelor
(demonstratie); principiul FISH si al microarray-ului
cromozomial (CMA); scrierea unui cariotip normal
in nomenclatura ISCN 2024

Lucru pe imagini si rapoarte
exemplu; portofoliu: raport
comentat

LP 4

Anomaliile cromozomiale

Exercitii pe cariograme si buletine: identificarea
aberatiilor numerice (aneuploidii, poliploidii) si
structurale (deletii, duplicatii, inversii, translocatii,
cromozomi inelari, izocromozomi) si scrierea
formulei ISCN; mozaicismul; recunoasterea unei
variante de numar de copii (CNV) pe un raport
CMA; calculul riscului reproductiv al purtatorilor de
translocatii echilibrate (segregare); recunoasterea pe
fotografii a fenotipului sindroamelor cromozomiale
frecvente (Down, Turner, Klinefelter, Edwards,
Patau, microdeletii frecvente)

Lucru pe imagini si rapoarte
exemplu (cariotip, FISH,
CMA)

LP5

Arborele genealogic

Exercitii: simbolurile standardizate; ancheta
familiala si construirea arborelui pe trei generatii
pornind de la un interviu simulat; identificarea
indicatorilor de trimitere la consult genetic

Studiu de caz; exercitii de
construire a arborelui

LP 6

Transmiterea caracterelor normale si patologice
Exercitii pe arbori genealogici: recunoasterea
criteriilor de transmitere autozomal dominanta,
autozomal recesiva, legatd de X, legatd de Y si
mitocondriala (inclusiv heteroplasmie si efect de
prag); legile lui Mendel aplicate la incrucisari si la
grupele sangvine ABO/Rh; calculul riscului de
recurentd pe cazuri (hemoglobinopatii,
fenilcetonurie, distrofia musculara Duchenne)

Cazuri cu arbori genealogici
calcul de risc; mini-quiz

2

LP7




Tehnici de genetica moleculara I

Demonstratie si exercitii: extractia ADN si controlul
calitatii; principiul si interpretarea unei reactii PCR
(conventional, real-time) si a electroforezei;
enzimele de restrictie; citirea unui rezultat QF-PCR
(aneuploidii) si MLPA (deletii/duplicatii); citirea
unei electroforegrame Sanger si notarea variantei
(HGVY); indicatii si limite

Demonstratie (fluxul de lucru
PCR); interpretare de rezultate
exemplu

LP 8

Tehnici de genetica moleculara I1

Prezentare si exercitii: fluxul de lucru al secventierii
de noua generatie (NGS) de la proba la raport
(bibliotecd, secventiere, aliniere, apelarea si filtrarea
variantelor); alegerea testului potrivit pe scenarii
clinice (panel de gene, exom/WES, genom/WGS,
secventiere long-read, CMA, analiza metilarii);
cautarea unei gene sau variante in OMIM, ClinVar,
gnomAD si GeneReviews

Prezentare interactiva;
demonstratii pe baze de date
publice

LP9

Interpretarea buletinelor de rezultat genetic
Exercitii pe buletine anonimizate: cariotip (ISCN),
CMA, QF-PCR/MLPA, secventiere Sanger si NGS;
aplicarea claselor ACMG de patogenitate;
interpretarea variantelor cu semnificatie incerta
(VUS) si a descoperirilor secundare; rezultatele
negative sau neinformative si riscul rezidual, In
raport cu indicatia clinicd si limitele metodei;
formularea raspunsului cétre pacient si citre medicul
trimittor

Lucru pe buletine anonimizate;
cazuri; portofoliu

LP 10

Bioetica in genetica medicala

Analiza de cazuri si dezbatere: redactarea si
discutarea unui consimtdmant informat pentru
testare genomica; decizii privind testarea predictiva
la minori, descoperirile incidentale/secundare si
dreptul de a nu sti, confidentialitatea in familie,
protectia datelor genetice si nediscriminarea; consult
genetic simulat (joc de rol) cu feedback

Discutie interactiva; joc de rol;
cazuri

LP 11

Genetica populatiilor si bolile multifactoriale —
aplicatii si calcul de risc

Exercitii: calculul frecventei purtatorilor din
incidenta bolii (Hardy-Weinberg, autozomal si legat
de X) si al riscului pentru cupluri; efectul
consangvinitatii asupra riscului; aplicarea tabelelor
de risc empiric pe cazuri de boli comune si
malformatii; citirea critica a unui grafic Manhattan
(GWANS) si a unui raport de scor de risc poligenic
sau de test direct-to-consumer

Rezolvare de itemi; discutie
critica

LP 12




Sfatul genetic si diagnosticul prenatal Cazuri; discutie criticd LP 13
Cazuri: stabilirea indicatiei de consult si de testare
genetica; calculul riscului cu teorema Bayes
(purtatoare de boala legata de X, risc rezidual dupa
un test negativ); interpretarea unui rezultat de
screening combinat de trimestrul I si de
cfDNA/NIPT (risc crescut vs diagnostic, rata de
detectie, fals pozitive) si alegerea testului diagnostic
(biopsie de vilozitati coriale sau amniocenteza,
CMA/exom prenatal); scenarii de testare
preimplantationala (PGT) si de screening al
purtatorilor; un caz de consiliere 1n predispozitia
ereditard la cancer (BRCA sau Lynch); comunicarea
rezultatului

Recapitulare si examen practic Test; feedback LP 14

Bibliografie minimala (obligatorie):

* Suportul lucrarilor practice al disciplinei (Google Classroom), actualizat anual.

» Caba L, Gorduza EV. Exercitii si teste de geneticd medicala. lasi: Tehnopress; 2022.

* Covic M, Sandovici I, Gorduza EV, Stefanescu D (editori). Genetica si genomicd medicala. Ed. a [V-a.
Iasi: Polirom; 2024 — capitolele corespunzatoare temelor de LP.

Bibliografie suplimentara (optionala):

* Cohn R, Scherer SW, Hamosh A, editors. Thompson & Thompson Genetics and Genomics in
Medicine. 9th ed. Elsevier; 2023. ISBN 978-0323547628.

* Hastings R, Moore S, Chia N, editors. ISCN 2024: An International System for Human Cytogenomic
Nomenclature. Cytogenet Genome Res. 2024;164(Suppl 1):1-224.

* Richards S, et al. ACMG/AMP standards and guidelines for the interpretation of sequence variants.
Genet Med. 2015;17(5):405-424; Riggs ER, et al. ACMG/ClinGen technical standards for constitutional
copy-number variants. Genet Med. 2020;22(2):245-257.

* Resurse electronice: OMIM, GeneReviews, ClinVar, gnomAD, Orphanet.




9. Evaluarea

Tip de activitate 9.1. Criterii de evaluare 9.2. Metode de evaluare 9.3. Pondere
din nota finala
9.4. Curs Intelegerea conceptelor Examen scris, 50 de itemi grild, | 85%
fundamentale; aplicarea lor | 50 de minute, evaluare
la probleme (modele de centralizata.
transmitere, risc de
recurentd, alegerea si
interpretarea testelor
genetice); integrarea clinica
a notiunilor; corectitudinea
raspunsurilor.
9.5. Seminar/ Participare activa; Teste scurte si aprecieri 15%

laborator interpretarea cariogramelor, | formative pe parcurs, fara
a arborilor genealogici sia | pondere in nota finald; examen
buletinelor de rezultat; practic scris, in saptdmana 14
rezolvarea problemelor; (LP 14): 30 de itemi grild in 30
calitatea portofoliului de minute, din aceeasi baza de
(arbore genealogic, itemi pentru toate seriile, notat
interpretare cariotip/buletin | cu note intregi de la 1 la 10.
CMA/NGS, mini-analize de
caz); respectarea eticii.

9.5.1. Proiect Nu se aplicd separat; — —

individual (daca
existd)

integrat in portofoliul de
seminar.

9.6. Standard minim de performanta

« Indeplinirea obligatiilor de frecventi si, dupi caz, de recuperare/refacere a activitatilor practice,
conform Regulamentului UMFCD in vigoare, si predarea portofoliului de lucrari practice.

» Nota minima 5 la examenul practic, conditie de prezentare la examenul scris (o reexaminare practica
inainte de sesiune pentru studentii cu nota sub 5): interpretarea unui arbore genealogic simplu;
recunoasterea unui cariotip normal si a anomaliilor numerice frecvente; interpretarea la nivel de baza a
unui buletin de rezultat genetic.

* Nota minima 5 la examenul scris.
* Nota finala = 0,85 X nota la examenul scris + 0,15 x nota la examenul practic, rotunjita la cel mai
apropiat numar intreg.

Data completarii:

16.10.2026

Semnatura titularului de curs

Data avizarii in Consiliul

Departamentului:

laborator

Semnatura directorului de departament

Semnatura titularului de
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