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FISA DISCIPLINEI
Anul universitar 2024- 2025

1. Date despre program

1.1. Institutia de invatamant superior |Universitatea “Lucian Blaga” din Sibiu

1.2. Facultatea Facultatea de Stiinte

1.3. Departament Stiinte ale Mediului, Fizica, Educatie Fizica si Sport
1.4. Domeniul de studiu Biologie

1.5. Ciclul de studiit Master

1.6. Specializarea Biologie aplicata

2. Date despre disciplina

FSTI.MFE.BA.M.RO.
2.1. Denumirea disciplinei Genetica umana cu elemente de patologie Cod|4.1200.E-7.25

2.2. Titular activitati de curs  |Lector Dr. Boeras loana

2.3. Titular activitati practice  |Lector Dr. Boeras loana

2.4. An de studiu? 2 2.5. Semestrul® 4 |2.6. Tipul de evaluare* |Examen

2.7. Regimul disciplinei® O 2.8. Categoria formativa a disciplinei® S

3. Timpul total estimat

3.1. Extinderea disciplinei in planul de Tnvatdmant — numar de ore pe saptdmana

3.1.a.Curs 3.1.b. Seminar 3.1.c. Laborator 3.1.d. Proiect Total
1 2 3
3.2. Extinderea disciplinei in planul de Tnvatdméant — Total ore din planul de invatamant
3.2.a.Curs 3.2.b. Seminar 3.2.c. Laborator 3.2.d. Proiect Total’
14 28 42
Distributia fondului de timp pentru studiu individual® Nr. ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 34
Documentare suplimentara in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 25
Pregatire seminarii/laboratoare, teme, referate, portofolii si eseuri 56
Tutoriat® 14
Examinari'® 4
3.3. Total ore alocate studiului individual®* (NOSIsem ) 133
3.4. Total ore din Planul de invatamant (NOADsem) 42
3.5. Total ore pe semestru? (NOADsem + NOSlsem) 175
3.6. Nrore/ECTS 25
3.7. Numar de credite®® 7
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4. Preconditii (acolo unde este cazul)

4.1. Discipline necesar a fi
promovate anterior
(de curriculum) 4

4.2. Competente

5. Conditii (acolo unde este cazul)

- Pentru orele desfasurate fizic la facultate este nevoie de videoproiector
- Daca orele se desfasoara on line studentii trebuie sa aiba: laptop/PC,
51 De desfisurare a cpnex!une Ifa ir?ternet, camgré web (de§ghis§ pe toatvé durata.a_ctivitétilor
- cursuluit® didactice) si microfon functional, adresa institutionala (@uilbsibiu.ro) cu
care sa acceseze activitatile didactice ale disciplinei
organizate/desfasurate pe Google Classroom si Google Meet.
- citirea prealabila a bibliografiei sau suportului de curs;
5.2 De desfasurare a - studentii trebuie sa fie prezenti fizic la fiecare ora de seminar;
activité‘;ildr practice - citirea prealabila a suporturilor de curs sau a bibliografiei indicate;
(lab/sem/pr/aplic) 16 - realizarea sarcinilor aferente elaborarii temelor de seminar prealabile.

6. Competente specifice acumulate’’

7 Repartizare
Numar de credite alocat disciplinei'® credite pe
competentel®
CP1 | Aduna date biologice 1
6.1 CP2 | Efectuaza teste de laborator 15
" CP3 | Aplica proceduri de siguranta in laborator 1
Competente — - - —
profesionale CP4 Ut|||z_eaza Eechlpa_lmente specializate 1.5
CP5 Realizeaza analize de date 1
CP6 Utilizeaza baze de date 1
6.2. CT1 | Lucreaza in echipa
Competente CT2 | Respecta reglementarile
transversale CT3 | Se adapteaza la schimbare

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

7.1. Obiectivul

general .
acesteia.

Dezvoltarea capacitatii de a diferentia intre un genom uman normal si unul anormal,
de a identifica tipul de boala genetica si de a prognostica modul de transmitere al

7.2. Obiectivele anormal.

specifice

O1. Sa analizeze molecule de ADN extrase din diverse probe biologice (banana,
celule epiteliale din cavitatea bucala), pe baza proprietatilor acestora.
02. Sa efectueze un cariotip uman si sa diferentieze un cariotip normal de unul

03. Sa realizeze un pedigree si sa stabileasca/deduca pe baza lui modalitatea de
transmitere a unei boli genetice pentru o familie concreta, aleasa de student sau
furnizata de profesor.

O4. Sa identifice factori implicati in aparitia bolilor multifactoriale si sa analizeze
contributia fiecaruia la aparitia si evolutia bolii.

8. Continuturi

8.1. Curs?® Metode de predare?! Nr. ore

Curs 1. Curs recapitulativ — structura ADN Prelegerea, conversatia 2

Curs 2. Genomul uman Prelegerea, conversatia, dezbaterea 2

Curs 3. Modificari cromozomale de numar Prelegerefa, problematizarea, 2
conversatia, dezbaterea

Str. Dr. lon Ratiu, Nr. 5-7
550012, Sibiu, Romania
stiinte.ulbsibiu.ro

Tel.: +40 269 21.66.42
Fax: +40 269 21.66.17
E-mail: stiinte@ulbsibiu.ro




UNIVERSITATEA Ministerul Educatiei

. LUCIAN BLAGA Universitatea “Lucian Blaga” din Sibiu
&= —DINSIBIU— Facultatea de Stiinte

Curs 4. Modificari cromozomale structurale Prelegere_a, problematizarea, 2

conversatia, dezbaterea

Curs 5. Boli monofactoriale autozomale Prelegere_a, problematizarea, 2

conversatia, dezbaterea

Curs 6. Boli monofactoriale heterozomale Prelegere_a, problematizarea, 2

conversatia, dezbaterea

Curs 7. Boli multifactoriale: cancer. Recapitulare Prelegere_a, problematizarea, 2

conversatia, dezbaterea

Total ore curs: 14

8.2. Activitati practice (8.2.a. Serr_unarzzl 8.2.b. Laborator2?/ Metode de predare NI, ore

8.2.c. Proiect?})

Act1. Metode de analiza a acizilor nucleici Discutii, dezbateri 2

Act2. Electroforeza Analiza de lucrari, 2
rezolvare de exercitii Si
probleme

Act3. Cariotipul uman normal Discutii, analiza de lucrari, | 2
rezolvare de exercitii Si
probleme

Act4. Prezentari studenti Discutii, dezbateri, 2
prezentare de lucrari.

Act5. Cariotipul uman anormal Discultii, rezolvare de 2
exercitii si probleme

Act6. Prezentari studenti Discutii, dezbateri, 2
prezentare de lucrari.

Act7. Studiu de caz — Sindromul Down Discutii, dezbateri, analiza | 2
de lucrari, rezolvare de
exercitii si probleme

Act8. Prezentari studenti Discutii, dezbateri, 2
prezentare de lucrari.

Act9. Pedigree pentru boli monofactoriale autozomale Discutii, prezentare de 2
lucrari, rezolvare de
exercitii si probleme

Act10. Prezentari studenti Discutii, dezbateri, 2
prezentare de lucrari.

Actll. Pedigree pentru boli monofactoriale heterozomale Discutii, dezbateri, 2
rezolvare de exercitii Si
probleme

Act12. Prezentari studenti Discutii, dezbateri, 2
prezentare de lucrari.

Actl13. Studiu de caz — cancerul Discutii, dezbateri, 2
rezolvare de exercitii si
probleme

Actl4. Recapitulare Discutii, dezbateri, 2
prezentare si/sau analiza
de lucrari, rezolvare de
exercitii si probleme

Total ore seminar/laborator 28

9. Bibliografie

Sanda Marchian - Boli monogenice , vol 1- Ed Univ. "Lucian Blaga", Sibiu, 2015

9.1. Referinte Sanda Marchian - Boli monogenice, vol 2 - Ed Univ. "Lucian Blaga", Sibiu, 2016

bibliografice | Online Mendelian Inheritance in Man http:// www.ncbi.nih.gov. OMIM

New York: Garland Science.

recomandate | Alberts B, Johnson A, Lewis J, et al. 2002, Molecular Biology of the Cell. 4th edition.
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Rimoin DL, Connor JM, Pyeritz RE, Korf. BR: Emery and Rimoin's "Principle and
Practice of Medical Genetics "4rd ed Churchill Livingstone, 2002, vol 1 and 3

Harris, J.R., Hjelmborg, J., Adami, H.O., Czene, K., Mucci, L. and Kaprio, J., 2019. The
Nordic Twin Study on Cancer—NorTwinCan. Twin Research and Human
Genetics, 22(6), pp.817-823.

Kazemi, M., Salehi, M. and Kheirollahi, M., 2016. Down syndrome: current status,
challenges and future perspectives. International journal of molecular and cellular
medicine, 5(3), p.125.

9.2. Referinte
bibliografice
suplimentare

Marius Bembea —Genetica in pediatrie, Ed Risoprint, 2016

Sanda Marchian-Boli Genetice- Ed ULBS , 2005

10. 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.

11. Evaluare

11.3 Obs.%6
Tip 11.1 Criterii de 11.2 Metode de evaluare Pondere
activitate evaluare ' din nota
finala
Teste pe parcurs: 3 teste in saptamanile CEF
2, 4 si 6 fiecare cu pondere de 5% la nota | 15%
finala
Teme de casa:
Tema 1: Extrageti ADN din material
biologic (banana sau celule epiteliale din
cavitatea bucala) si analizati aceste
) .| molecule pe un gel de agaroza (5%).
¢ Cunostinte teoretice | Temg 2: Sortati cariotipurile primite in doua
11.4a si practice insusite | cateqorii: normale si anormale apoi| 15% 70%
Examen / (cantitatea, identificati tipul de anomalie pentru (minim
Colocviu corectitudinea, cariotipurile anormale (5%). 5)
acuratetea) Tema 3: Realizati arborele genealogic
pentru una dintre familiile date si
determinati modul de transmitere a bolii
genetice prezente in aceasta familie (5%).
Alte activitati?”: %
Evaluare finala: test grilda cu 30 de 40%
intrebari cu raspunsuri mutiple, 0.3 puncte | (min.
per intrebare. 5)
11.4b * Frecventf_a/relevanta Evidenta interventiilor, portofoliu de lucrari 30% CEF
Seminar |r1terventul_or sau (referate, sinteze stiintifice) (minim
raspunsurilor T 5)
11.4c
Laborator
11.4d
Proiect
11.5 Standard minim de performanta®
Cunoasterea notiunilor specifice disciplinei, cunostinte de baza privind diagnosticul, profilaxia
bolilor genetice si sfatul genetic si integrarea in diagnosticul clinic si de laborator al bolilor
genetice.
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Fisa disciplinei cuprinde componente adaptate persoanelor cu CES (persoane cu dizabilitati si
persoane cu potential inalt), in functie de tipul si gradul acestora, la nivelul tuturor elementelor
curriculare (competente, obiective, continuturi, metode de predare, evaluare alternativa), pentru a
asigura sanse echitabile in pregdatirea academica a tuturor studentilor, acorddnd atentie sporita
nevoilor individuale de invatare.

Data completarii: L1 [ 5 /]1.0_ .9 |/]_ 2| 0| 2] 4]
Data avizarii in Departament: 1 .7 |/].0 ] 9|/ 2| 0]2]|4]
Grad didactic, titlul, prenume, numele Semnatura
i
Titular disciplina Lector Dr. Boeras loana /OUNR
Responsabil " Conferentiar Dr. Voichita Gheoca — L G
program de studii ’ S
Director Departament Lector Dr. loan Tausan YZ/ )
-~ g/
[
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! Licenta / Master
2 1-4 pentru licentd, 1-2 pentru master
3 1-8 pentru licentd, 1-3 pentru master
4 Examen, colocviu sau VP A/R — din planul de invatamant
5 Regim disciplina: O=Disciplind obligatorie; A=Disciplina optionald; U=Facultativa
6 Categoria formativa: S=Specialitate; F=Fundamentald; C=Complementara; |=Asistatd integral; P=Asistatd partial;
N=Neasistata
7 Este egal cu 14 sédptaméni x numérul de ore de la punctul 3.1 (similar pentru 3.2.a.b.c.
8 Liniile de mai jos se referéa la studiul individual; totalul se completeaza la punctul 3.37.
9 Jntre 7 si 14 ore
10 fntre 2 si 6 ore
11 Suma valorilor de pe liniile anterioare, care se referé la studiul individual.
12 Suma (3.5.) dintre numaérul de ore de activitate didactica directd (NOAD) si numérul de ore de studiu individual (NOSI)
trebuie sé fie egald cu numarul de credite alocat disciplinei (punctul 3.7) x nr. ore pe credit (3.6.)
13 Numdrul de credit se calculeaza dupéa formula urméatoare si se rotunjeste la valori vecine intregi (fie prin micsorare fie
prin majorare
NOCpSpD X Cc + NOApSpD X C4

Nr G ,
r.credite TOCPSAP x Cy + TOApSdP X C, X 30 credite

Unde:
- NOCpSpD = Numar ore curs/saptamana/disciplina pentru care se calculeaza creditele
- NOApSpD = Numar ore aplicatii (sem./lab./pro.)/saptdmana/disciplina pentru care se calculeaza creditele
- TOCpSdP = Numar total ore curs/saptamana din plan
- TOApSdP = Numar total ore aplicatii (sem./lab./pro.)/saptaméana din plan
- Cc/Ca = Coeficienti curs/aplicatii calculate conform tabelului

Coeficienti Curs Aplicatii (S/L/P)
Licenta 2 1

Master 2,5 15

Licenta Ib. straind | 2,5 1,25

14 Se mentioneaza disciplinele obligatoriu a fi promovate anterior sau echivalente

15 Tabl4, videoproiector, flipchart, materiale didactice specifice, platforme on-line etc.

16 Tehnica de calcul, pachete software, standuri experimentale, platforme on-line etc.

17 Competentele din Grilele aferente descrierii programului de studlii, adaptate la specificul disciplinei

18 Din planul de invéataméant

19 Creditele alocate disciplinei se distribuie pe competente profesionale si transversale in functie de specificul disciplinei
20 Titluri de capitole si paragrafe

21 Expunere, prelegere, prezentare la tablad a problematicii studiate, utilizare videoproiector, discutii cu studentii (pentru
fiecare capitol, daca este cazul)

22 Discutii, dezbateri, prezentare si/sau analiza de lucréri, rezolvare de exercitii si probleme

23 Demonstratie practica, exercitiu, experiment

24 Studiu de caz, demonstratie, exercitiu, analiza erorilor etc.

25 | egétura cu alte discipline, utilitatea disciplinei pe piata muncii

26 CPE - conditioneaza participarea la examen; nCPE — nu conditioneaza participarea la examen; CEF - conditioneaza
evaluarea finald;, N/A — nu se aplicd

27 Cercuri stiintifice, concursuri profesionale etc.

28 Se particularizeaza la specificul disciplinei standardul minim de performanta din grila de competente a programului de
studii, dacé este cazul.
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