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Denumirea disciplinei

Biologie moleculara si genetica umana

Tipul Obligator

Anul de studii I

Componenta Fundamentala

Titularul de curs Igor Cemortan

Locatia Bloc central, Stefan cel Mare 165

Conditionari si

exigente prealabile de:

Program: competente confirmate in stiinte la nivelul liceal in
biologie, chimie, fizica.

Competente: digitale  (utilizarea internetului, procesarea
documentelor, tabelelor electronice si prezentdrilor, utilizarea
programelor de grafica); abilitatea de comunicare si lucru in echipa;
calitati — tolerantd, compasiune, autonomie.

Misiunea disciplinei

Cursul de Biologie moleculara si Geneticd umana reprezinta o
componentd importantd din domeniul educatiei medicale si are drept
obiectiv major studierea legitatilor organizarii si functionarii celulei —
nivelul elementar structural, biochimic, functional al organismului
uman. Unul din scopurile principale ale cursului este de a demonstra
legatura dintre organizarea si functia biopolimerilor,
compartimentelor celulare; intelegerea rolului biologic si medical al
ADN, ARN si proteinelor; studierea bazelor genetice ale dezvoltarii
si functiondrii organismului uman; intelegerea relatiei gena — genotip
— fenotip In manifestarea caracterelor ereditare normale si patologice;
evidentierea variatiilor normale si patologice ale materialului genetic;
explicarea corelatiei dintre tipul mutatiei si consecintele asupra

.....

riscul pentru descendenti.

Tematica prezentata

Continuturile cursului sunt structurate in patru compartimente:
m Organizarea moleculard a celulelor umane: compozitia
chimica si compartimentalizarea. ADN, ARN si proteinele —
structura, proprietati, functii si locul lor in celula.
(I1)  Procese moleculare de baza. Organizarea, expresia si functia
genelor la nivel molecular, celular si organismic. Principiile
transcriptiei si translatiei informatiei genetice. Proprietitile codului
genetic. Replicarea si reparatia ADN. Ciclul celular. Mitoza si
meioza — dinamica cromozomilor, rol biologic si medical.
(1) Aparatul genetic al celulei umane. Sursele ereditatatii si
variabilitatatii. Diversiatea si determinismul caracterelor ereditare.
Cromosomii umani — morfologie, clasificare. Cariotipul normal si
patologic. Anomalii cromozomiale — tipuri, mecanisme de producere,
particularitati de manifestare.
(IV)  Gene umane — proprietati, functii. Mutatii genice si
consecintele lor. Relatia gena — genotip — fenotip. Gene alele si
nealele, interactiuni genice. Tehnici de analiza a genelor — principii
generale, aplicatii. Studiul genealogic. Studiul caracterelor ereditare.
Rolul factorilor de mediu si factorilor genetici in patologia umana.

Finalitati de studiu

* sa cunoasca particularitatile de organizare a sistemelor biologice;

* sa cunoasca structura, proprietatile si functiile ADN, ARN si
proteinelor;

* sd Inteleaga procesele genetice de baza: replicarea, transcriptia,
translatia;




* sd cunoasca proprietdtile codului genetic si consecintele mutatiilor
genice;

* sa inteleaga relatia gend — genotip — fenotip si transmiterea
caracterelor monogenice normale si patologice, dominante si
recesive, autosomale si gonosomale.

* s evalueze transmiterea caracterelor monogenice normale (grupe
sanguine ABO, Rh, MN, Xg);

* sd cunoasca structura si clasificarea cromozomilor umani, cariotipul
normal, nomenclatura anomaliilor cromozomiale;

* sd evalueze consecintele variatiilor cromozomiale de numar si de
structura;

* sd Inteleaga bazele citogenetice ale sindroamelor cromozomiale
frecvente (s. Down, s. Patau, s. Edwards, s. Turner, s. Klinefelter);

* sa fie competent de a utiliza cunostintele si metodologia din
biologia moleculara si genetica umana 1n abilitatea de a explica
natura unor procese fiziologice sau patologice;

* sa fie competent sa utilizeze critic si cu incredere informatiile
stiintifice obtinute utilizand noile tehnologii informationale si de
comunicare.

Manopere practice
achizitionate

«modelarea proceselor moleculare de baza - expresiei genelor,
replicatiei, mitozei, meiozei;
«intocmirea arborilor genealogici, analiza si calcularea riscului de
recurentd in familiile cu patologii monogenice;
e recunoasterea tipurilor de mutatii genice, cromozomiale, genomice
si evaluarea consecintelor lor;
«cvaluarea grupelor de sdnge n analiza filiatiei;
e calcularea riscului BHNN in familiile cu Rh conflict;
« alegerea metodelor de diagnostic al bolilor genetice prin corelarea
tipului de mutatie vs patologie.

Forma de evaluare

Examen




