1. Date despre program

ANEXA nr. 3 la metodologie
FISA DISCIPLINEI

1.1 Institutia de Invatdmant superior

Universitatea ,,Dunarea de Jos” din Galati

1.2 Facultatea / Departamentul

Facultatea de Medicind si Farmacie / Departamentul de Stiinte Morfologice
si Functionale

1.3 Catedra -
1.4 Domeniul de studii Sanatate
1.5 Ciclul de studii Licenta

1.6 Programul de studii/Calificarea

Medicind Enna/ Medic

2. Date despre disciplina

2.1 Denumirea disciplinei | GENOMICA. BIOINFORMATICA CLINICA

2.2 Titularul activitatilor de curs

2.3 Titularul activitatilor de lucrari
practice

2.4 Anul de studiu 1 |2.5 Semestrul

Il 2.6 Tipul de V | 2.7 Regimul | Categoria formativa DS

evaluare disciplinei Obligativitate DA
3. Timpul total estimat (ore pe semestru al activitatilor didactice)
3.1 Numdr de ore pe saptamana 4 din care: 3.2 curs 1 3.3 lucrari practice 3
3.4 Total ore din planul de invatamant 56 din care: 3.5 curs 14 | 3.6 lucrari practice 42
Distributia fondului de timp ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 10
Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 2
Pregitire lucrari practice, teme, referate, portofolii si eseuri 5
Tutoriat -
Examinari 2
Alte aCtiVitati......c..coevvevreevreeeireennens -
3.7 Total ore studiu individual 19
3.9 Total ore pe semestru 75

3. 10 Numairul de credite

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1 de curriculum | ¢ Nu este cazul

4.2 de competente | ¢  Nu este cazul

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1. de desfasurare | e  Studentii nu se vor prezenta la cursuri/lucrari practice cu telefoanele mobile deschise. Nu vor
a cursului fi tolerate convorbirile telefonice in timpul cursului, nici parasirea de catre studenti a salii de

curs in vederea preluarii apelurilor telefonice personale.

e Nu se admite consumul alimentelor si al bauturilor in timpul cursului/lucrarilor practice. Nu
va fi toleratd intarzierea studentilor la curs si lucrari practice Intrucat aceasta se dovedeste
disruptiva la adresa procesului educational.

e On site - Sald de curs cu videoproiector, ecran de proiectie, computer, boxe audio, internet




tabla, markere desen; Prezentarea este activ-interactiva cu suport mp4, ppt.

e Online - in conditii epidemiologice deosebite stabilite prin lege sau cu acordul Senatului

Universitar - computer, boxe audio, internet; se utilizeaza platforma Microsoft Office 365 de
care dispune Universitatea ,,Dunarea de Jos” din Galati.
Cu ajutorul aplicatiei Microsoft Teams cursul se realizeaza in videoconferinta, cu optiuni de
screen-sharing. Prezentarea este activ-interactiva cu suport ppt. Totodata, in conjunctie cu
OneDrive (1 TB disponibil pentru fiecare utilizator) se pot partaja fisiere, se pot trimite
mesaje e-mail catre toti participantii, raspunsurile primindu-se Tn timp real

5.2. de desfasurare | ¢  On site — sald de lucrari practice dotatd cu videoproiector, internet, ecran de proiectie;

a lucrarilor
practice

echipament medical de protectie (halat, masti, manusi), aparate, instrumente si materiale
necesare desfasurarii lucrarilor practice specifice.

e On line - in conditii epidemiologice deosebite stabilite prin lege sau cu acordul Senatului

Universitar - computer, boxe audio, internet; se utilizeaza platforma Microsoft Office 365 de
care dispune Universitatea ,,Dunarea de Jos” din Galati.
Cu ajutorul aplicatiei Microsoft Teams cursul se realizeaza in videoconferintd, cu optiuni de
screen-sharing. Prezentarea este activ-interactiva cu suport ppt. Totodata, in conjunctie cu
OneDrive (1 TB disponibil pentru fiecare utilizator) se pot partaja fisiere, se pot trimite
mesaje e-mail cétre toti participantii, raspunsurile primindu-se in timp real

6. Competentele specifice acumulate

Competente
profesionale

Sa identifice elementele de baza pentru intelegerea intrebarilor biologice si medicale in domeniul
genomicii.

Sa aiba capacitatea de a intelege legile si fenomenele ereditatii i variabilitatii In specia umana.

Sa cunoasca particularitatile materialului genetic la diferite niveluri de organizare, a noilor cercetari
din domeniul ingineriei genetice si a actiunii factorilor de mediu asupra genomului.

Competente
transversale

Sa aiba abilitatea de comunicare eficientd cu pacientul

Sa identifice rolurile si responsabilitatile in cadrul echipei pluridisciplinare

Sa demonstreze preocuparea pentru perfectionarea profesionala continua prin antrenarea abilitatilor de
gandire critica

Sa demonstreze capacitate de utilizare a resurselor informationale, resurselor de comunicare si formare
profesionald asistata, atat in limba romana cat si intr-o limba de circulatie internationala in vederea
elaborarii, tehnoredactarii si sustinerii unei lucrari de specialitate pe o tema actuald in domeniu.

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

7.1 Obiectivul general al disciplinei e Intelegerea abordarii tehnice si conceptuale a genomicii si geneticii

umane cu ajutorul bioinformaticii.

7.2 Obiectivele specifice Se propune ca la finalizarea disciplinei studentii sa fie capabili:

e Sainteleaga structura si functionalitatea materialului ereditar.

e Sa cunoagca modele de transmitere ereditara si sa interpreteze arborele
genealogic al unei familii.

e Sarecunoasca categoriile esentiale de risc genetic.

e  Saidentifice principalele metode utilizate in citogenetica clinica,
moleculara si metode de testare ADN si realizarea unor aplicatii
specifice.

8. Continuturi

8.1 Curs

Metode de predare Numar ore

1. Continutul si rolul geneticii medicale. Clasificarea prelegere, explicatie, conversatie, 2 ore




patologiei genetice. Metode de studiu si analiza a
genomului uman

problematizare, studiu de caz

2. Genomul global. Genomul nuclear. Genomul mitocondrial. | prelegere, explicatie, conversatie, 2 ore
Genom matern/genom patern. Gena-element morfo- problematizare, studiu de caz
functional fundamental al ereditatii. Alelia multipla. Baza
genetica a sintezei proteinelor. Relatia gena-proteina.
Reglarea expresiei genice.

3. Legile lui Mendel. Legile ereditatii pentru expresia prelegere, explicatie, conversatie, 2 ore
monogenica. Mecanismele expresiei genice n ereditatea problematizare, studiu de caz
monogenicd. Heterogenitatea genetica. Transmiterea
autozomald. Transmiterea gonozomala. Ereditate
nonclasica. Particularitati ale transmiterii monogenice

4. Ereditatea poligenica. Boli comune, multifactoriale. Metode | prelegere, explicatie, conversatie, 2 ore
de studiu problematizare, studiu de caz

5. Genetica bolilor metabolice. Elemente de Farmacogenetica, | prelegere, explicatie, conversatie, 2 ore
Neurogenetica, Cardiogenetica, Oftalmogenetica problematizare, studiu de caz

6. Citogenetica clinica. Patologia cromozomiala. Baza prelegere, explicatie, conversatie, 2 ore
genetica a procesului canceros. Aberatii cromozomiale in problematizare, studiu de caz
hemopatii maligne.

7. Genetica populatiilor umane. Elemente de epigenetica. prelegere, explicatie, conversatie, 2 ore

problematizare, studiu de caz
Bibliografie:

1. Genetica medicala — caiet lucrari practice. Puiu Maria, Stoicanescu Dorina, Gug Cristina, Popa Cristina,
Farcas Simona , Andreescu Nicoleta, Adela Emandi-Chirita, Corina Pienar, Meszaros Noemi. Editura
Eurostampa, 2013

2. Covic M, Stefanescu D, Sandovici I, Gorduza E.V, 2017, Genetica medicala — Editia a Ill-a, Ed.
Polirom,Bucuresti.

3. Dobre M., Chesaru B.l., Stefanescu V., 2015, Investigarea prenatala a anomaliilor cromozomiale, Ed.
Zigotto,Galati.

4. Banescu, Claudia et al. Notiuni de genetica fundamentald si genetica medicala. Targu Mures : University

Press, 2015. ISBN 978-973-169-430-6.

8. 2 Lucrari practice Metode de predare Numir ore

1. Glosar de termeni genetici. Metode de studiu in genetica prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
umana. problematizare, studiu de caz

2. Diviziunea celulara. Materialul genetic in diviziunea prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
celulara normala si patologica. problematizare, studiu de caz

3. Gametogeneza. Fecundarea.Nondisjunctii. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz

4. Metode folosite pentru studiul cromozomilor. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
Nomenclatura citogenetica problematizare, studiu de caz

5. Realizarea si interpretarea cariotipurilor. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz

6. Fenotipul in bolile cromozomiale. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz

7. Aspectele citogenetice in procesele maligne. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz

8. Metode de studiu in citogenetica moleculara. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz

9. Hibridizarea florescenta in situ (FISH). prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz

10. Boli monogenice si poligenice — metode folosite pentru prelegere, explicatie, conversatie, 3 ore
stabilirea diagnosticului. problematizare, studiu de caz

11. Aspectele dismorfice sugestive in bolile genetice. prelegere, explicatie, conversatie, 3 ore
problematizare, studiu de caz

12. Metodologia consultatiei genetice. Elaborarea si prelegere, explicatie, conversatie, 3 ore




interpretarea arborilor genealogici. problematizare, studiu de caz

13. Screening-ul genetic. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz
14. Diagnosticul antenatal. prelegere, explicatie, conversatie, 3ore
problematizare, studiu de caz
Bibliografie:

1. Genetica medicala — caiet lucrari practice. Puiu Maria, Stoicanescu Dorina, Gug Cristina, Popa Cristina,
Farcas Simona , Andreescu Nicoleta, Adela Emandi-Chirita, Corina Pienar, Meszaros Noemi. Editura
Eurostampa, 2013

2. Covic M, Stefanescu D, Sandovici I, Gorduza E.V, 2017, Genetica medicala — Editia a Ill-a, Ed.
Polirom,Bucuresti.

3. Dobre M., Chesaru B.I., Stefanescu V., 2015, Investigarea prenatala a anomaliilor cromozomiale, Ed.
Zigotto,Galati.

4. Banescu, Claudia et al. Notiuni de genetica fundamentala si genetica medicala. Targu Mures : University

Press, 2015. ISBN 978-973-169-430-6.

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

Continutul disciplinei este similar celor din univesitdti nationale si internationale cu profil asemanator.
Continutul disciplinei este coroborat cu necesitatea angajatorilor din domeniile sanitate, management
sanitar, invataméant medical, firme de medicamente, cercetare Tn medicina dentara.

Prin cunostintele si abilitatile dobandite, absolventul va fi capabil:

— sd utilizeze informatiile, metodele si tehnicile specifice geneticii si genomicii umane.

—  sé abordeze interdisciplinar aplicatiile bioinformaticii clinice in diagnosticul bolilor genetice.
Ocupatii posibile:  Medic; Medic rezident; Medic de specialitate; Cercetator Tn medicina; Asistent de
cercetare in medicina;

Noi ocupatii propuse pentru a fi incluse in COR: reprezentant firma de medicamente / echipamente medicale,
manager de spital medic, director medical, director cercetare-dezvoltare medic, asistent manager firma de
medicamente, manager firma de medicamente..

10. Evaluare
Tip activitate 10.1 Criterii de evaluare 10.2 Metode de evaluare 1.0'3 Ponderev
din nota finala
Examen teoretic final Test de verificare - teste-grila tip
complement simplu, complement
- Evaluare prin test grila multiplu, complement grupat.
10.4 Curs . ] .
din materia teoretica 70%
predata in timpul
semestrului.
Examen practic final Examen practic oral:
- Promovarea evaluarii | — prezentare de caz
este obligatorie si — realizarea unui cariotip
10.5 lucrari practice ;ga?é%g);zzz; 30%
examenul teoretic
final.

10.6 Standard minim de performanta

Cunostinte pentru nota 5:
— prezenta la toate lucrarile practice sau recuperarea eventualelor absente (conf. cap.4, art.11, 12 din
Regulamentul Activitatii Universitare a Studentilor). Recuperarile se vor face, In afara orelor din orar,




in saptimana a 6-a pentru absentele din sdptimanile 1-5, In sdptdmana a 11-a pentru absentele din
saptdmanile 6-10, in sdptdména a 14-a pentru absentele din saptimanile 11-14, pentru programele de
studii cu orar linear. Se admit absente suplimentare cu ocazia manifestarilor stiintifice studentesti,
Transmed etc. (studentii vor prezenta documente justificative), absentele se vor recupera;

— sunt admise 3 absente pe semestru care vor fi recuperate. Se admit absente suplimentare cu ocazia
manifestarilor stiintifice studentesti sau a altor situatii conform art.12 din Regulamentul Activitatii
Universitare a Studentilor);

— 1insugirea termenilor de specialitate si utilizarea lor Th context in mod adecvat;

— insugirea terminologiei si a notiunilor de baza care sa demonstreze parcurgerea materiei;

—  sustinerea cu argumente a subiectului abordat;

— promovarea testelor de verificare a cunostintelor teoretice si practice;

—  exprimare corecta si coerenta;

— raspunsurile sd nu contind confuzii majore si/ sau erori grave (ce modifica esential continutul
notiunilor principale).

¢ Cunostinte pentru nota 10:

— prezenta la toate lucrarile practice sau recuperarea absente (conf. cap.4, art.11, 12 din Regulamentul
Activitatii Universitare a Studentilor). Recuperarile se vor face, in afara orelor din orar, in saptdmana
a 6-a pentru absentele din saptamanile 1-5, in saptdmana a 11-a pentru absentele din saptamanile 6-
10, in saptimina a 14-a pentru absentele din siptimanile 11-14. Se admit absente suplimentare cu
ocazia manifestarilor stiintifice studentesti, Transmed etc. (studentii vor prezenta documente
justificative), absente care se vor recupera;

— 1insusirea termenilor de specialitate si utilizarea lor Tn context in mod adecvat;

— Insusirea notiunilor de baza care sa demonstreze parcurgerea materiei;

— realizarea unei lucrari / unui proiect, executand cu responsabilitate sarcini specifice rolului intr-o echipa
pluridisciplinara

— raspunsuri corecte la toate subiectele de examinare.




