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FISA DISCIPLINEI

1. Date despre program

1.1 Institutia de invatamant superior/ | Universitatea Nationala de Stiinta si Tehnologie
POLITEHNICA din Bucuresti
1.2 Facultatea Facultatea de Stiinte, Educatie Fizica si Informatica
1.3 Departamentul Departamentul de Stiinte ale Naturii
1.4 Domeniul de studii universitare Biologie
1.5 Programul de studii universitare | Biologie medicala

1.6 Ciclul de studii universitare Master
1.7 Limba de predare Roména
1.8 Locatia geografica de desfasurare | Pitesti

a studiilor

2. Date despre disciplina

2.1 Denumirea disciplinei \ Genetica si biologie moleculara

2.2 Titularul activitatilor de curs Sutan Nicoleta Anca

2.3 Titularul activitatilor de laborator Sutan Nicoleta Anca

2.4 Anul de 2 [2.5 Semestrul I |2.6. Tipul de E |2.7 Statutul Ob
studiu evaluare disciplinei

2.8 Categoria DA 2.9 Codul disciplinei | UPB.18.M3.0.01-01
formativa

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

3.1 Numar de ore pe sdptamana 3 Din care: 3.2 curs | 2 3.3 laborator 1

3.4 Total ore din planul de invatdimant| 42 | Din care: 3.5 curs | 28 | 3.6 laborator 14
Distributia fondului de timp: ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 84

Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitatePregatire
seminarii/ laboratoare/proiecte, teme, referate, portofolii si eseuri

Tutorat 20
Examinari 4
Alte activitati (daca existd):

3.7 Total ore studiu individual 108

3.8 Total ore pe semestru 150

3.9 Numarul de credite 6

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1 de curriculum

4.2 de rezultate ale invatarii e Cunostinte de biologie celulara si
moleculara, citologie, biochimie, genetica
generald, geneticd umana.
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5. Conditii necesare pentru desfasurarea optima a activitatilor didactice (acolo unde este cazul)

5.1 de desfasurare a e Cursul se va desfasura intr-o sala dotata cu videoproiector si computer.
cursului

5.2 de desfasurare a e Laboratorul se va desfasura intr-o sala cu dotare specifica, care trebuie sa
laboratorului includa: echipamente §i aparaturd de laborator specifica, calculator,

conectare la internet, soft-uri analizd cariotip virtuald, instrumente si
materiale de laborator, reactivi specifici, colectie preparate microscopice
permanente.

6. Obiectiv general

Aceasta disciplind se studiaza in cadrul domeniului Biologie, a specializarii Biologie medicala si 1si

propune sa familiarizeze studentii cu principalele abordari, modele si teorii explicative ale domeniului,
utilizate in rezolvarea de aplicatii practice si probleme, cu relevanta pentru stimularea procesului de invatare

la studenti.

Disciplina are ca obiectiv general aprofundarea cunostintelor despre etiopatogenia bolilor genetice,

incidenta si prevalenta lor, simptomatologia specifica, riscul de recurenta sau probabilitatea de transmitere la
descendenti, metode/ tehnici de diagnostic, precum si dobandirea abilitdtilor necesare pentru utilizarea
metodelor si tehnicilor de citogenetica si genetica moleculard in diagnosticarea sindroamelor cromozomiale
si a bolilor monogenice.toate acestea contribuind la transmiterea catre studenti a unei viziuni de ansamblu
asupra reperelor metodologice si procedurale aferente domeniului.

7. Rezultatele invatarii

H

1

Cunostinte

Indica incidenta si prevalenta bolilor genetice;
Compara etiopatogenia bolilor genetice;

Recunoaste simptomatologia specifica bolilor genetice;
Evidentiaza riscul de recurenta,

Explica probabilitatea de transmitere la descendenti.

H

Abilitati

Aplica metode / tehnici de diagnostic a sindroamelor cromozomiale §i a bolilor monogenice,;
Utilizeaza argumentat principii specifice pentru explicarea modului de transmitere de la o
generatie la alta a genelor responsabile;

Interpreteaza cariotipului si pedigree-ul pentru diagnosticul bolilor genetice;

Elaboreaza in echipa proiecte interdisciplinare;

Comunica eficient rezultatele proiectelor.
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Respecta principiile de etica academica, citand corect sursele bibliografice utilizate.
Manifesta receptivitate fatd de contexte noi de invatare §i situatii problema.
Selecteaza surse fundamentate stiintific, pe care le analizeaza si le interpreteaza critic.
Demonstreaza autonomie in organizarea procesului de invatare si in rezolvarea problemelor
specifice domeniului.

Compara si diferentiaza sursele de informare, identificand punctele tari si limitele acestora.
Argumenteaza importanta integrarii principiilor genomice in diagnostic §i cercetare.
Prioritizeaza informatiile si resursele in functie de relevanta pentru obiectivele de studiu sau
de cercetare.

Valideaza rezultatele obtinute prin raportare la date stiintifice recunoscute.
Colaboreaza responsabil cu alti colegi si cadre didactice in activitati didactice si de
cercetare.

Manifesta responsabilitate sociala prin promovarea unor solutii bazate pe cunostinte de
genetica si biologie moleculara pentru imbunatatirea calitatii vieti.

>

itate si autonomie

Responsabil

8. Metode de predare

Procesul de predare va fi fundamentat pe analiza stilurilor si caracteristicilor de invatare ale studentilor,
precum si pe identificarea nevoilor lor specifice de formare. In acest sens, vor fi valorificate atat metode
traditionale de tip expozitiv (prelegerea, expunerea), utile pentru transmiterea structuratd si sistematica a
informatiilor, cat si metode interactive si conversative, menite sa stimuleze implicarea activa a studentilor In
procesul de invatare.

O atentie deosebitd va fi acordata metodelor bazate pe explorare si invétare prin descoperire, utilizind
atat mijloace directe (experimentul, demonstratia, modelarea), cat si indirecte (analiza de situatii, interpretarea
unor materiale vizuale sau multimedia). In completare, vor fi aplicate metode centrate pe actiune si participare
practicd, precum exercitiul individual, activitdtile aplicative si rezolvarea de probleme, care sa contribuie la
dezvoltarea gandirii critice si a capacitatii de transfer al cunostintelor in contexte variate.

Activitatile de curs vor include prelegeri sustinute cu ajutorul prezentdrilor PowerPoint si al
materialelor video explicative puse la dispozitia studentilor, pentru a facilita accesul la informatie intr-o
maniera vizuald si accesibila. Fiecare sesiune va incepe prin recapitularea aspectelor studiate anterior, cu
accent pe conexiunile dintre notiunile discutate la cursul precedent, asigurand astfel continuitatea si
consolidarea invatarii. Prezentdrile vor integra imagini, scheme si reprezentdri grafice, menite sa clarifice
conceptele si s sprijine asimilarea treptatd a noilor cunostinte.

Dimensiunea practica a disciplinei este orientata catre sustinerea efortului de invatare prin crearea unui
climat colaborativ si deschis, care si incurajeze comunicarea, schimbul de idei si invitarea prin cooperare. In
cadrul activitatilor, studentii vor exersa abilitdti de ascultare activda si comunicare asertivd, precum si
mecanisme de construire si utilizare a feedback-ului constructiv, ca modalitati de reglare a comportamentului
si de adaptare continua a strategiilor pedagogice la nevoile grupului.

Totodatd, se va urmari dezvoltarea capacitatii de lucru in echipd prin rezolvarea de sarcini comune si
prin implicarea activa in activitati colaborative, cu scopul de a stimula atat responsabilitatea individuala, cat
si solidaritatea in cadrul grupului de invatare. Aceste activitati vor contribui la formarea unor competente
transversale esentiale, precum cooperarea, gandirea critica si adaptabilitatea, care completeaza procesul de
invatare specific disciplinei.
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9. Continuturi

CURS

Capitolul

Continutul

Nr.
ore

Variabilitatea informatiei ereditare: surse de variabilitate ereditard (recombinarea
genetica, mutatiile, migratiile), clasificarea mutatiilor, mecanismele de producere a
mutatiilor, mutatiile ca factor etiologic genetic in patologia umana, clasificarea
geneticd a bolilor, caracterele generale ale bolilor cu etiologie genetica,
polimorfismele genetice

II

Cauzele bolilor genetice: modificari cromozomiale numerice (triploidia, aneuploidia
autozomald si heterozomald) si structurale (deletii, duplicatii, inversii, translocatii) ;
mecanismele de producere a anomaliilor cromozomiale; frecventa anomaliilor
cromozomiale, sindroamele cromozomiale - consecinte fenotipice ale anomaliilor
cromozomiale

III

Bolile cromozomiale: sindroamele cromozomiale autozomale (sindroamele cauzate
de trisomiile autozomale si heterozomale)

vV

Bolile cromozomiale: sindroamele cauzate de (micro)deletii si (micro)duplicatii
cromozomiale

Tulburarile de reproducere de cauza cromozomiala, sterilitatea feminina, sterilitatea
masculind, avorturi spontane §i nou nascuti morfi

VI

Cauzele bolilor monogenice / moleculare: mutatii ale genelor nucleare; bazele
moleculare ale patologiei monogenice (mutatii cu pierderea functiei, mutatii cu castig
de functie, mutatii cu dobandirea unei functii noi, mutatii cu expresie heterocronica
sau ectopicd), clasificarea bolilor monogenice

VIl

Erori inascute de metabolism, boli prin anomalii ale transportorilor membranari, boli
prin anomalii ale proteinelor structurale, boli prin anomalii ale proteinelor implicate
in comunicarea intercelulara si controlul dezvoltarii, boli prin anomalii ale proteinelor
implicate in controlul homeostaziei extracelulare

VIII

Ereditatea poligenica si multifactoriala in patologia umana: stabilirea naturii genetice
a unui caracter familial non-mendelian, teoriile care explica determinismul genetic al
caracterelor multifactoriale, identificarea genelor implicate in bolile multifactoriale,
conditionarea genetica a bolilor comune ale adultului

IX

Transmiterea in descendenta a bolilor genetice: transmiterea autozomal dominanta,
transmiterea autozomal codominantd, transmiterea autozomal recesiva, transmiterea
heterozomal (legatd de sex) dominantd, transmiterea heterozomal (legatd de sex)
recesiva; Transmiterea in descendentd a bolilor cu determinism genetic extranuclear
(mitocondrial)

Genetica dezvoltarii si defectele de dezvoltare: genetica dezvoltarii (categorii de gene
implicate in controlul dezvoltarii, procese majore in cadrul dezvoltarii embrionare,
rolul apoptozei in dezvoltare, senescenta), defectele de dezvoltare (clasificarea
anomaliilor congenitale, cauzele genetice si negenetice ale anomaliilor congenitale,
profilaxia anomaliilor congenitale, controlul genetic al sexualizarii

XI

Genetica retardului mental: etiologie, clasificare, prevalentd. Boli associate cu retardul
mental

XII

Imunogenetica si imunopatologia: mecanismele genetice care stau la baza generarii
diversitatii imunoglobulinelor, mecanismele genetice care stau la baza generarii
diversitdtii TCR, complexul major de histocompatibilitate (genele MHC, proprietatile
si functiile sistemului MHC, asocierea dintre HLA si diverse afectiuni)
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Genetica cancerului (oncogenetica): gene implicate in dezvoltarea cancerului
XTI (oncogenel'e si genele supresoare d? tumori), anqmalii citogenetice in ce'lncer'(anorr'lalii )
cromosomiale numerice, anomalii cromosomiale structurale, amplificari genice),
evolutia multistadiala a cancerelor
X1V Consilierea genetica 2
Total: 28
Bibliografie:
1. Sutan A., 2025. Genetica si biologie moleculara. Note de curs, format electronic.
2. Covic M., Stefanescu D., Sandovici 1., 201 1. Genetica Medicala. Editia a II-a, Ed. Polirom, lasi.
3. Gillham N.W., 2011. Genes, Chromosomes, and Disease. From Simple Traits, to Complex Traits, to
Personalized Medicine. Pearson Education LTD.
4. Gorduza E. V., 2007. Compendiu de Genetica Medicala si Umana. Ed. Tehnoprint, lasi.
5. Hoffmann G.F., Zschocke J., Nyhan W.L., 2017. Inherited Metabolic Diseases. A Clinical Approach,
Second edition. Springer-Verlag, Berlin.
6. Maximilian C., loan D., 1986. Genetica Medicala. Ed. Medicala. Bucuresti.
7. Maximilian C., Poenaru L., Bembea M., 1996. Genetica clinica. Ed. Pan-Publishing House,
Bucuresti.
8. Popescu A., 2014. Genetica Umana si Medicala. Principii §i Metode de Laborator. Ed. Universitatii
din Pitesti.
9. Raicu P., 1997. Genetica Generala si Umana. Ed. Humanitas, Bucuresti.

LABORATOR/ SEMINAR/PROIECT

Nr. Continutul Nr.
crt. ’ ore
l. Metode pentru evidentierea cromozomilor in celule din variate tipuri de tesuturi pentru )

diagnosticul prenatal si postnatal al sindroamelor cromozomiale
2. Metode pentru bandarea cromozomilor umani 2
3. Alcétuirea si interpretarea cariotipului uman. Nomenclatura anomaliilor cromozomiale 2
Metode pentru studiul cromatinei X si Y si diagnosticul sindroamelor cromozomiale )
sexuale
5. Metode de citogenetica moleculara: hibridizarea in situ cu fluorescentd (FISH) 2
6. Calculul riscului genetic (inclusiv a riscului de recurentd) si consilierea genetica 2
7. Construirea si interpretarea arborilor genealogici (pedigree) 2
Total: 14
Bibliografie:
1. Sutan A., 2025. Genetica si biologie moleculara. Metode de Laborator, format electronic.

2.

3.

Fan S.Y., 2003. Methods in Molecular Biology. Molecular Cytogenetics: Protocols and
Applications. Humana Press Inc., Totowa, NJ.

Gillham N.W., 2011. Genes, Chromosomes, and Disease. From Simple Traits, to Complex Traits, to
Personalized Medicine. Pearson Education, Inc., New Jersey.

Gosden J R., 1994. Chromosome analysis protocols. In: Methods in Molecular Biology. Humana
Press Inc, Totowa, NJ.

Hoffmann G.F., Zschocke J., Nyhan W.L., (eds.), 2017. Inherited Metabolic Diseases, Springer-
Verlag, Berlin Heidelberg, DOI 10.1007/978-3-662-49410-3 7

Lewis R., 2009. Human Genetics: Concepts and Applications 9th Edition, McGraw—Hill
Companies.
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7. Popescu A., 2014. Genetica Umana si Medicala. Principii i Metode de Laborator. Ed. Universitatii

din Pitesti.

8. Sutan N.A., Popescu A., 2011. Lucrari practice de genetica. Ed. Universitatii din Pitesti.
9. Wallach J., 2003. Interpretarea Testelor de Diagnostic. Ed. Stiintelor Medicale, Bucuresti.
10. Zneimer S.M., 2014. Cytogenetic abnormalities: chromosomal, FISH, and microarray-based

clinical reporting. Wiley Blackwell, Chichester, England.

10. Evaluare

Tip activitate

10.1 Criterii de evaluare

10.2 Metode de

10.3 Pondere din

Seminar/laborator/proiect | insusirii metodelor de lucru

evaluare nota finala
10.4 Curs Participare la activitatea didactica.
Utilizarea corecta a conceptelor si <
. o ¥ Examen - Proba o
termenilor specifici. . 50%
. . _— scrisa
Capacitatea de aplicare a notiunilor
invatate.
10.5 Participarea activa si evaluarea < <
P ’ Proba orala 50%

10.6 Conditii de promovare

Punctajul minim pentru promovarea disciplinei este de 50 puncte. Punctajul total se transforma in
nota intreaga prin Impartire la 10 si rotunjire. Studentul trebuie sa participe la evaluarea finala, in
regim fatd in fatd, fara impunerea unui punctaj minim la evaluarea finala.

Data completarii
28.09.2025

Data avizarii In
departament
29.09.2025

Data aprobarii in
Consiliul Facultatii
..... 09.2025

Titular de curs
SUTAN Nicoleta Anca

Titular de aplicatii

SUTAN Nicoleta Anca

Director de departament
SOARE Liliana Cristina

Decan
FLEANCU Julien Leonard




