FISA DISCIPLINEI

1. Date despre program

1.1 Institutia de invatdmant superior UNIVERSITATEA DIN BUCURESTI
1.2 Facultatea BIOLOGIE
1.3 Departamentul GENETICA
1.4 Domeniul de studii BIOLOGIE
1.5 Ciclul de studii LICENTA
1.6 Programul de studii - Calificarea BIOLOGIE -LICENTIAT IN BIOLOGIE
2. Date despre disciplina
2.1 Denumirea disciplinei “ GENETICA UMANA “ COD: Bio-027
2.2 Titularul activitatilor de curs Conf. Univ. Dr. Alexandra Simon-Gruita
2.3 Titularul activitatilor de laborator/ seminar Lector dr. Georgiana Dutd Cornescu
2.4 Anul de studiu | TIT | 2.5 Semestrul | T | 2.6 Tipul de evaluare | E | 2.7 Regimul disciplinei | DOB
2.8 Tipul disciplinei: DS
Tipul evaluarii: Regimul disciplinei: Tipul disciplinei:
E — Examen DOB - disciplina obligatorie DF — disciplinad fundamentald
C - Colocviu DOP - disciplina optionald DS - disciplind de specializare
V - Verificare DFAC - disciplina facultativa DC - disciplind complementard
SP - stagiu de practica
3. Timpul total estimat (ore pe semestru al activitatilor didactice)
3.1 Numar de ore pe saptdmana 4 din care: 3.2 curs 2 3.3 seminar/laborator 2
3.4 Total ore din planul de invatamant 56 | din care: 3.5 curs 28 | 3.6 seminar/laborator 28
Distributia fondului de timp ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 35
Documentare suplimentara in bibliotecd, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 17
Pregatire seminarii/ laboratoare, teme, referate, portofolii si eseuri 10
Tutoriat 3
Examinari 4
Alte activitati:
3.7 Total ore studiu individual 69
3.8 Total ore pe semestru 125
3.9 Numarul de credite 5

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1 De curriculum

Genetica generald (I si II), Biologie celulara, Biochimie

4.2 De competente

Capacitatea de a utiliza tehnici de baza specifice geneticii (metode citogenetice si de genetica
moleculard)

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1. De desfasurare a cursului

Suport logistic: proiector multimedia si suport video

5.2. De desfasurare a
laboratorului/seminarului

Colectie preparate microscopice pentru citogenetica.

Aparatura specifica laboratoarelor de genetica moleculara (termocycler, electroforeze, aparat de Real
Time PCR etc.), reactivi, consumabile de laborator

Calculatoare conectate la internet pentru accesarea bazelor publice de date si prelucrarea datelor obtinute
din experimente.




6. Competentele specifice acumulate

6.1. Competente
profesionale

Cunoasterea particularitatilor geneticii umane in corelatie cu principiile generale ale geneticii, pentru
intelegerea aspectelor fundamentale legate variatia genetica in populatiile umane, sanatate si boala.
Intelegerea mecanismelor care genereaza aparitia anomaliilor genetice umane (genomice,
cromozomiale si genice) ca fundament pentru diagnosticul prenatal, terapie genica si sfat genetic.

Formarea si dezvoltarea abilitatilor de aplicare a metodologiilor si tehnicilor specifice laboratoarelor
de geneticd umana (tehnici citogenetice si de geneticd moleculard).

Dezvoltarea capacitatii de a extrapola notiunile de genetici umand la domenii conexe precum:

medicina, evolutionism, criminalistica etc.

6.2. Competente
transversale

bazelor internationale de date.
- Respectarea principiilor de etica profesionala.

- Utilizarea terminologiei specifice geneticii umane in contexte noi.
- Dezvoltarea gandirii critice cu privire la noile progrese din genetica umana si implicatiile sociale
- Analiza datelor obtinute prin tehnici genetice prin utilizarea unor aplicatii specifice si prin accesarea

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

7.1 Obiectivul general al -

disciplinei geneticii moleculare la specia umana.

Cunoasterea, aprofundarea si aplicarea principiilor geneticii mendeliene, a citogeneticii si

7.2 Obiectivele specifice caracterele/maladiile poligenice

aspecte etice implicate.

- Caracterizarea materialului genetic uman pornind de la structura ADN péna la genom in
totalitatea sa si intelegerea mecanismelor care guverneaza exprimarea acestuia

- Cunoasterea mecanismelor responsabile pentru aparitia maladiilor genetice umane in corelatie cu
diagnosticul molecular (pre si postnatal), sfatul genetic si terapia genica

- Intelegerea si explicarea diferentelor dintre caracterele/maladiile monogenice si

- Identificarea directiilor actuale de cercetare in domeniul geneticii umane, precum si a principalelor
- Utilizarea tehnicilor de genetica clasica si moleculara specifice laboratoarelor de genetica umana si

intelegerea principiilor care stau la baza realizarii si interpretarii rezultatelor.
- Cunoasterea si utilizarea nomenclaturii specifice geneticii umane

8. Continuturi

8.1 Curs

Metode de predare

Nr.
Ore/Observatii

Scurt istoric al geneticii umane in contextul dezvoltarii geneticii generale.

Prelegere frontald, dialog,
suport video

1

Genomul uman: Proiectul Genomul Uman: beneficii pentru dezvoltarea geneticii umane.
Cartarea genomului uman (tipuri de harti) si secventierea. Clase de secvente in genomul
nuclear uman (secvente unice sau in numar redus de copii, ADN moderat repetat, ADN 1inalt
repetat). Genomul mitocondrial uman.

Prelegere frontald, dialog,
suport video,

3

Citogenetici wumani: organizarea materialului genetic in cromozomii umani,
comportamentul cromozomilor in diferitele etape ale ciclului celular (G1, S, G2, M),
particularitatile meiozei in gametogeneza umana (spermatogeneza versus ovogeneza).

Prelegere frontald, dialog,
suport video,

Patologia cromozomilor umani: Cariotip uman normal si patologic. Mecanisme care
determina aparitia aberatiilor cromozomiale umane numerice si structurale.

Tipuri de aberatii cromozomiale numerice si structurale (autozomale si heterozomale) si
sindroame umane asociate.

Efectele originii parentale: imprinting genomic si disomie uniparentald si sindroame asociate
(Prader-Willi si Angelman).

Prelegere frontald, dialog,
suport video

Genele umane: Generalitati privind marimea, distributia, organizarea si structura generala a
unei gene umane: segmentul transcris si regiunea up stream (promotor, enhancer, silencer,
elemente de raspuns, LCR).

Controlul exprimarii genelor umane: transcrierea §i procesarea transcriptului primar,
traducerea si procesarea posttraducere (exemplu: genele care codifica B globine)

Familii de gene umane: familia globinelor, familia genelor pentru ARNr si ARNt
Rearanjamente somatice: diversitatea imunoglobulinelor

Prelegere frontald, dialog,
suport video

Transmiterea caracterelor monogenice: Particularitatile ereditatii monogenice si factorii
care influenteazd modele de transmitere ale maladiilor monogenice (penetranta si
expresivitate, varsta de debut). Relatia genotip-fenotip in ereditatea monogenica.
Transmiterea monogenica: autozomald dominantd si recesivd, X-linkata dominantd si
recesiva, pseudoautozomald, Y-linkatd si mitocondriala (caracteristici, exemple de
caractere/maladii monogenice).

Mutatii dinamice: cauze si particularitatile fenotipice si moleculare ale bolilor cauzate de
mutatii dinamice (sindrom X fragil, maladia Huntington, etc.)

Prelegere frontald, dialog,
suport video,




Transmiterea caracterelor complexe (ereditatea multifactoriali): Factorii care determind
caracterele/maladiile complexe: poligene si factori de mediu. Exemple de caractere/maladii
multifactoriale.

Metode de identificarea a componentei genetice a caracterelor complexe: studii familiale,
studiul gemenilor, analize caz-control.

Prelegere frontald, dialog,
suport video

Genetica cancerului: Cancerul — maladie genetica multistadiala si caracteristici generale ale
celulelor tumorale. Oncogenele si activarea acestora in cancerele sporadice si ereditare (ex.
familia c-ras). Gene supresoare tumorale: gatekeeper si caretaker (ex. gena RB si “ipoteza
celor doua lovituri”, gena p53). Oncogeneza virala.

Prelegere frontald, dialog,
suport video,
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. Nr.
8.2 Laborator / Seminar Metode de predare Ore/Observatii
1. Culturi de limfocite din sdnge venos periferic. Analiza comparativa a eficientei unor tehnici | Dialog, demonstratie,
de bandare (bandare G, C, NOR si SCE) in studiul cromozomilor umani pentru | experiment, lucru 4
evidentierea aberatiilor cromozomiale numerice si structurale. individual
2. Mutageneza si teste folosite pentru identificarea potentialului mutagen al unor agenti fizici | Explicatie, = experiment, 2
si chimici asupra materialului genetic uman. Testul micronucleilor. lucru in echipe
3. Evidentierea cromatinei sexuale din sange periferic, mucoasa bucala si fir de par. Explicatie, experiment, 2
lucru individual
4. Analizd de pedigree-uri pentru identificarea patternurilor de transmitere ale unor maladii | Explicatie, 2
genetice umane. Diagnostic prenatal si sfat genetic. problematizare
5. Analiza comparativéd a unor tehnici de izolare ale ADN-ului din diferite probe biologice | Explicatie, demonstratie, 4
umane §i evaluarea cantitativa si calitativa a extractelor prin metode electroforetice si | experiment, lucru in
spectrofotometrice. echipe, lucru in echipe
6. Amplificarea unor secvente tintd de ADN din genomul uman prin tehnica PCR si variante | Explicatie, demonstratie, 2
ale acestei tehnici. Analiza produsilor de amplificare prin electroforeza in sistem vertical si | experiment
orizontal (gel de poliacrilamida)
7. Polimorfisme ADN: definitie, clasificare. Evidentierea unor polimorfisme de lungime ale | Explicatie, demonstratie, 2
fragmentelor de restrictie prin tehnica PCR-RFLP. experiment, lucru in
echipe
8. Utilizarea tehnicii ARMS-PCR pentru identificarea polimorfismelor de tip SNP in genomul | Explicatie, demonstratie, 2
uman. experiment, lucru in
echipe
9. Notiuni de Genetica judiciard — utilizarea polimorfismelor de tip STR in testele de | Explicatie, demonstratie, 2
paternitate si identificarea de persoane. experiment,
problematizare
10. Analiza si cuantificarea unor caractere cantitative umane: studiul dermatoglifelor si al | Explicatie, demonstratie, 2
sensibilitatii gustative la feniltiocarbamat. problematizare, lucru
individual
11. Tehnici de izolare ale ARN din diferite probe biologice umane si aplicarea tehnicii RT- | Explicatie, demonstratie, 4
PCR pentru cuantificarea expresiei unei gene umane. experiment, lucru in
Colocviu de lucrari practice echipe
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9. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptirile reprezentantilor comunitatii
epistemice, asociatiilor profesionale si angajatori reprezentativi din domeniul aferent

programului

| Cursul are un continut similar cursurilor din alte universitati europene si din SUA si este adaptat nivelului de pregtire al studentilor.




Cursul dezvoltd competente utile care permit absolventilor s lucreze in institute de cercetare, laboratoare de geneticd medicala, laboratoare
de diagnostic molecular, in criminalisticd si medicina legald, precum si ca profesori in invdtamantul preuniversitar.

10. Evaluare

Tip activitate 10.1 Criterii de evaluare 10.2 Metode de 10.3 Pondere din nota finala
evaluare

Cunoagterea  continutului  informational  si
capacitatea de a utiliza informatia intr-un context
10.4 Curs specific.

Capacitatea de a sintetiza informatia prezentata la
curs si de a raspunde concis.

Examen scris

In caz de urgentd/alerta
evaluare on line (google
forms/ google meet)

70%

Deprinderi de lucru cu aparatura si ustensilele de
laborator specifice disciplinei
Deprinderi de aplicare a unor metode citogenetice

. s n . < Examen oral o
si moleculare de baza in genetica umana In caz de ureenta/alerts 30%
(bandare, cariotipare, izolare ADN si ARN, PCR, gent

. o~ evaluare on line (google
spectrofotometrie, electroforeza)
X . . N . . forms/ google meet)

Capacitatea de identificare in pedigree-uri a
modelelor de transmitere a caracterelor
monogenice.

10.5 Laborator /
Seminar

10.6 Standard minim de performanta

®  Cunoasterea a 50% din informatia continutd in curs si laborator.

®  Participarea la minimum 70% din cursuri si, respectiv, 90% din sedintele de lucrari practice, este conditie pentru participarea la
examen.

Data completarii Semnaitura titularului de curs Semnaitura titularului de laborator/seminar
01.10.2023
Conf. Dr. Alexandra Simon-Gruita Lector dr. Georgiana Duta Cornescu
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