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Anexa 2.
FISA DISCIPLINEI"
1. Date despre program
N ulrjstlicu';la de . Universitatea ,Lucian Blaga” din Sibiu
invatamant superior
Facultatea FACULTATEA DE STIINTE
Departament STIINTE ALE MEDIULUI, FIZICA, EDUCATIE FIZICA SI SPORT
Domeniul de studiu BIOLOGIE
Ciclul de studii LICENTA
Specializarea BIOLOGIE

2. Date despre disciplina

Denumirea disciplinei Genetica umana
Codul cursului Tipul cursului An de studiu Semestrul Numar de credite
3806035051044 Obligatoriu (I) 1] \Y 4

Categoria formativa a disciplinei

Tipul de evaluare
P (DF=fundamentald.; DD=domeniu; DS=specialitate; DC=complementard)

Examen DS

Titular activitati curs Dr. loana Boeras

Titular activitati seminar /

: Dr. loana Boeras
laborator/ proiect

3. Timpul total estimat

Extinderea disciplinei in planul de invatamant — numar de ore pe saptamana

Curs Seminar Laborator Proiect Total
2 - 2 - 4
Extinderea disciplinei in planul de invatamant — Total ore din planul de invatamant
Curs Seminar Laborator Proiect Total (NOADsem)
28 - 28 - 56
Distributia fondului de timp pentru studiu individual Nr.ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 14
Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 6
Pregatire seminarii/laboratoare, teme, referate, portofolii si eseuri 10
Tutoriat: 2
Examinari: 4
Total ore alocate studiului individual (NOS/se ) 34
Total ore pe semestru (NOADsem + NOSlsem) 920

4. Preconditii (acolo unde este cazul)

De curriculum Genetica generala

De competente
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5. Conditii (acolo unde este cazul)

De desfasurare a cursului

De desfasurare a sem/lab/pr

6. Competente specifice acumulate

Competente profesionale

1. Cunoastere si intelegere (cunoasterea si utilizarea adecvata a notiunilor
specifice disciplinei)
- identificarea de termeni, relatii, fenomene privind genomul uman
- utilizarea corecta a termenilor de specialitate Tn genetica umana
- definirea/nominalizarea de concepte privind ereditatea
- capacitatea de adaptare la noi situatii in concordanta cu noile
actualitati oferite de genetica moleculara
2. Explicare si interpretare (explicarea si interpretarea unor idei, proiecte,
procese, precum si a continuturilor teoretice si practice ale disciplinei).
Cursul ofera informatii teoretice privind ereditatea si variabilitatea genetica si
creaza deprinderi pentru:
- generalizarea, particularizarea, integrarea in eredopatologie
- argumentarea unor enunturi clasice si actuale in genetica
3. Instrumental-aplicative
- reducerea la o schema sau model: intocmirea arborelui genealogic si
stabilirea modului de transmitere ereditara a bolii genetice
- cunoasterea si reproducerea tehnicilor de diagnostic citogenetic si
molecular

Competente transversale

e Descrierea unor stari, sisteme, procese, fenomene care caracterizeaza
substratul ereditatii si variabilitatii genetice

e Capacitatea de a transpune in practica cunostintele dobindite

e Capacitatea de a concepe proiecte si de a le derula

e Capacitatea de a solutiona probleme

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

Obiectivul general al disciplinei e Studentul va primi informatii care vor fi suport pentru intelegerea

tuturor mecanismelor normale si patologice ale transmiterii, stocarii si
expresiei informatiei genetice la om

Obiectivele specifice

e Studentul va primi si asimila cunostinte referitoare la structura si
functiile genomului uman;

e Sudentii vor recunoaste si identifica mecanismele transmiterii
mendeliene in eredopatologie

e Vor fi prezentate aspecte legate de distributia si frecventa genelor
in populatiile umane si despre factorii de influenta.

e Vor fi prezentate aspecte privind bolile genetice si bolile congenitale

8. Continuturi

Curs

Nr. ore

Curs 1 ‘ Functiile materialului genetic: replicarea; Ciclul celular si biosinteza ADN 2
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Curs 2 Transcriptia; Codul genetic; Translatia 2
Curs 3 Complexitatea determinarii genetice a caracterelor: Relatii interalelice, modalitati de 5

expresie a genelor, pleiotropie, poliploidie
Curs 4 Complexitatea determinarii genetice a caracterelor: Relatii interalelice, modalitati de 5
expresie a genelor, pleiotropie, poliploidie
Curs 5 Reglarea expresiei genelor la procariote 2
Curs 6 Reglarea expresiei genelor la eucariote. Reglarea transcriptionala. 2
Curs 7 Reglarea expresiei genelor la eucariote. Reglarea posttranscriptionala. 2
Curs 8 Transpozoni. ADN mitocondrial si transmiterea matroclina. 2
Curs 9 Genomul uman, structura si organizare, originea genomului uman 2
Curs 10 | Meioza si variatii ale numarului de cromozomi — boli monosomale, trisomii 2
Curs 11 | Anomalii structurale ale cromozomilor. Boli monogenice: autosomal dominante si 5
autosomal recesive.
Curs 12 | Boli monogenice: inlantuite cu sexul. Boli multifactoriale 2
Curs 13 | Boli congenitale, factori teratogeni 2
Curs 14 | Profilaxia bolilor genetice, screeningul genetic 2
Total ore curs: 28
Seminar/Laborator Nr. ore
Sem 1 Metode de studiu ale cromozomilor umani ; clasificare ; tehnici indirecte : 2
evidentierea cromozomilor umani in singele venos ; bandarea G
Sem 2 Relatii genice in realizarea caracterelor. Probleme de determinare a fenotipului. 2
Sem 3 Relatii genice in realizarea caracterelor. Probleme de determinare a fenotipului. 2
Sem 4 Metode de studiu in Genetica: tehnici de laborator de diagnostic genetic; proba FISH,
PCR, Southern Blott, micro array-CGH
Sem 5 Electroforeza ADN 2
Sem 6 Utilitatea operonilor bacterieni in cercetare 2
Sem 7 Laborator virtual — factori de transcriptie 2
Sem 8 Metode de testare a expresiei genelor — translatia 2
Sem 9 Cariotiparea genomului uman normal ; efectuarea cariotipului uman normal 2
Sem 10 | Mutatii genomice; Realizarea cariotipurilor in sindrom Down, sindrom Klinefelter, 2
sindromul Patau si sindromul Edward.
Sem 11 | Studii genetice epidemiologice: metoda arborelui genealogic
Sem 12 | Genetica mendeliana: determinarea modului de transmitere a bolilor genetice pe 2
baza cunoasterii arborelui genealogic
Sem 13 | Genetica grupelor sanguine si a Rh-ului 2
Sem 14 | Verificarea cunostintelor 2
Total ore seminar/laborator 28

Metode de predare

Bibliografie

Referinte Sanda Marchian — Genetica medicala, Ed Univ. "Lucian Blaga", Sibiu, 2001

bibliografice Alberts B, Johnson A, Lewis J, et al. — Molecular biology of the cell 4™ edition, Garland
recomandate | Science, New York, 2002
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Online Mendelian Inheritance in Man https://www.omim.org/

Referinte

bibliografice

suplimentare

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

Se realizeaza prin contacte periodice cu acestia in vederea analizei problemei.

10. Evaluare

Ponderea in

Tip activitate Criterii de evaluare Metode de evaluare o Obs.**
nota finala
Curs Asimilarea cunostintelor predate Examen scris 80%
Participarea activa in timpul orelor de | Observarea implicarii
laborator studentilor la
experimentle de
perime . 20%
Laborator laborator si colocviu

cu probleme de
genetica

Standard minim de performanta

(*) Fisa disciplinei cuprinde componente adaptate persoanelor cu dizabilitati, in functie de tipul si gradul acestora.
(**) CPE — conditioneaza participarea la examen; nCPE — nu conditioneaza participarea la examen; CEF - conditioneaza

evaluarea final3;

Data completarii: 25.09.2018
Data avizarii in Departament: 27.092018

Grad didactic, titlul, prenume, numele

Semnatura

Titular disciplina

Dr. loana Boeras

Director de departament

Lector dr. Voichita Gheoca
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