MINISTERUL SANATATII
DIRECTIA GENERALA RESURSE UMANE $SI CERTIFICARE

CURRICULUM DE PREGATIRE
IN SPECIALITATEA

GENETICA MEDICALA

Toate drepturile privind publicarea si difuzarea acestei lucrari apartin
Ministerului Sanatatii



CURRICULUM DE PREGATIRE iN SPECIALITATEA
GENETICA MEDICALA

Curriculumul prevede un numar de 200 de ore didactice (curs, seminar, prezentari de cazuri)
pe anul de studiu universitar, pentru tematica prezentata, inafara carora sunt prevazute si 40
— 50 de ore de studiu individual.

Cuantificarea pregatirii in vederea echivalarii, se face prin credite ( CFU) - 1 credit = 25 ore
de instruire.

Din timpul alocat pregatirii, activitatea didactica acopera 20-30%, restul de 70-80%, fiind
dedicata activitatilor practice si studiului individual.

La sféarsitul fiecarui modul de pregatire (cel putin o data pe an), are loc o evaluare de etapa,
facuta in unitatea de pregatire de catre directorul de program si responsabilul de rezidentiat
(indrumator de stagiu).

Evaluarea se finalizeaza prin acordarea de credite CFU.

Intreaga activitate de pregatire este monitorizata prin caietul de stagiu (log-book), in care vor
fi trecute de asemenea evaluarile de etapa in credite, activitatea in programele de cercetare,
participarea la manifestari stiintifice si de educatie continua.
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1. CONCEPTIA CURRICULARA

1.1. Definitie
Genetica Medicala este specialitatea care vizeaza:
a) depistarea, diagnosticarea, tratarea si recuperarea pacientilor cu afectiuni genetice
si a celor cu anomalii congenitale;
b) estimarea riscului de recurenta a bolilor genetice in familile pacientilor si
acordarea unui sfat genetic corect si competent.

Specialitatea Genetica Medicala se caracterizeaza printr-o evolutie deosebit de
dinamica, iar geneticienii trebuie sa fie, pe de o parte, capabili sa dobandeasca noile
achizitii conceptuale si metodologice din acest domeniu al stiintelor biomedicale, iar pe
de alta parte, sa-si perfectioneze capacitatea a comunica si explica aceste cunostinte
pacientilor si colegilor din alte specialitatj.

Deoarece bolile genetice pot fi prezente la indivizi de toate varstele si pot afecta orice
sistem sau organ, este necesar ca medicii specialisti de Genetica Medicala sa aiba o
educatie medicala solida si sa fie capabili sa integreze datele examenelor clinice, a
celor paraclinice, precum si informatiile furnizate de consultul genetic in patologia
aferenta altor specialitafi.



1.2. Durata: 4 ani.

1.3. Locul de efectuare a stagiilor
-Stagiile clinice in specialitati complementare (Pediatrie, Medicina interna etc) — in
unitati de profil din institutiile de invatamant medical superior.
-Stagiile de genetica fundamentala — in Centre (Unitati) de Genetica medicala (dintr-
un spital universitar) omologate de SRGM si MS si in centre de cercetare din cadrul
institutiilor de Tnvatamant medical superior.
-Stagiile de Genetica medicala si Genetica clinica - in Centre (Unitati) de Genetica
medicala (dintr-un spital universitar) omologate de SRGM si MS.

1.4. Structura stagiilor

-Etapa de angajare, luare in evidenta, rezolvare a problemelor social administrative,
prezentare la unitatea sanitara sau de invatamant superior medical unde a fost repartizat,
alegerea indrumatorului si fixarea planului de activitate ( 2 saptamani)

-1.4.1. Stagiul de Genetica fundamentala -1an
-Substagii de laborator::
-a) Citogenetica — 4 |uni;
-b) Genetica moleculara — 4 uni;
-c) Genetica biochimica — 2 luni;
-d) Informatica si biostatistica — 1 luna si 2 saptamani.
-1.4.2. Stagiul de Genetica medicala —-1an
-Substagii clinice:
-a) Genetica medicala — 4 |uni;
-b) Medicina interna — 4 |uni;
-c) Pediatrie (1 luna chirurgie pediatrica) — 4 luni.
-1.4.3. Stagiul de Genetica clinica — 2 ani
-Substagii de genetica clinica, dirijate de conducatorul de rezidentiat:
-a) Pediatrie — 4 luni;
-b) Neonatologie — 2 luni;
-¢) Neurologie adulti/Neurologie pediatrica — 2 luni;
-d) Endocrinologie — 2 luni;
-e) Dermatologie — 2 luni;
-f) Genetica clinica — 12 luni.
-1.4.4. Stagiul de Bioetica — 2 saptamani.

2. CONTINUTUL STAGIILOR

2.1. Stagiul de Genetica fundamentala

-2.1.1. Tematica lectiilor conferinta (200 ore)
-Locul si rolul geneticii medicale in educatia si practica medicala.
-Genomul uman: date generale, genomul nuclear, genomul mitocondrial, cromosomul
ca unitate genomica, setul cromosomial uman, schita secventei genomului uman,
notiunile de genotip si fenotip, relatia intre structura ADN si functiile genomului.
-Organizarea celulara a ADN. Aparatul genetic al celulelor. Cromatina nucleara.
Cromosomii umani. Ciclul celular. Mitoza si meioza.




-Structura genelor: conceptia clasica despre structura genei, gena - unitate de
structura a materialului genetic, fenomenele de inlantuire genica si crossing-over,
conceptia actuala despre structura genei, anatomia unei gene care codifica o proteina,
gene comune si gene specifice, gene unice si familii de gene, elemente genetice
mobile.

-Stocarea si transmiterea informatiei ereditare: stabilitatea informatiei ereditare,
perpetuarea ADN, ereditatea clonala a celulelor somatice, ereditatea interindividuala,
legile lui Mendel, tipuri de ereditate (monogenica: mendeleana si non-mendeleans;
poligenica si multifactoriald), individualitatea genetica si biologica.

-Exprimarea informatiei ereditare: conceptia clasica despre functia genei (o0 gena -
un caracter), conceptia actuala despre functia genei (o gena - un produs genic), fluxul
informatiei genice, codul genetic, reglarea exprimarii genelor, (reglarea
pretranscriptionala, reglarea transcriptionala, reglarea posttranscriptionala, reglarea
translationala, reglarea posttranslationala).

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

-Anomaliile cromosomiale si patologia asociata: tipurile si mecanismele de
producere a anomalilor cromosomiale, sindroamele cromosomiale - consecinte
fenotipice ale anomaliilor cromosomiale, frecventa si cauzele anomaliilor
cromosomiale, tulburarile de reproducere de cauza cromosomiala, sterilitatea
feminina, sterilitatea masculina, avorturi spontane si nou nascuti morti.

-Mutatiile genice — factor etiologic determinant al bolilor moleculare: 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
ectopica), clasificarea bolilor monogenice (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), boli produse de mutatii dinamice.

-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.

-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, retardul
mental - etiologie, clasificare, prevalenta).

-Imunogenetica si imunopatologia: mecanismele genetice care stau la baza
generarii diversitatii imunoglobulinelor, mecanismele genetice care stau la baza
generarii diversitati TCR, complexul major de histocompatibilitate (genele MHC,
proprietatile si funciiile sistemului MHC, asocierea dintre HLA si diverse afectiuni),
ecogenetica infectiilor.

-Oncogenetica: gene implicate in dezvoltarea cancerului (oncogenele si genele
supresoare de tumori), anomalii citogenetice in cancer (anomalii cromosomiale
numerice, anomalii cromosomiale structurale, amplificari genice), evolutia multistadiala
a cancerelor.



-2.1.2.

-2.1.3.

2.2,

-Nutrigenetica: interactiuni gene-nutrienti in bolile comune, programul genetic
nutritional, genele si modularea expresiei genice prin nutrifie, conceptul de nutritie
personalizata in functie de polimorfismele ADN, exemple de aplicatii practice ale
nutrigenomicii si nutrigeneticii in practica medicala la tratamentul bolilor comune cu
componenta nutritionala (cancer, obezitate, diabet, dislipidemii).
-Farmacogenetica: farmacogenetica metabolismului medicamentelor, polimorfismele
genetice cu efecte indirecte asupra raspunsului la medicamente, farmacogenomica si
variabilitatea farmacodinamica.
-Ereditatea mitocondriala: mutatile ADNmt si heteroplasmia, ereditatea materna
mitocondriala, principalele tipuri de boli mitocondriale.

Baremul activitatilor practice
-1. Evidentierea aspectului interfazic al ADN-ului.
-2. Metode de analiza a cromosomilor umani.
-3. Diagnosticul citogenetic.
-4. Metode de analiza a acizilor nucleici.
-5. Diagnosticul genetic molecular.
-6. Ereditatea mendeleana si analiza segregationala.
-7. Caractere ereditare normale si patologice.
-8. Tehnici biochimice de diagnostic a bolilor metabolice.
-9. Metodologia biosatisticii, utilitate si interpretare.

Detalierea activitatilor practice de la fiecare din subpunctele de mai sus va fi facuta la
subcapitolul 4.1. — “Barem de tehnici gi activitati practice — modulul 1: Principii de
genetica fundamentala”

Evaluare teoretica si practica

Stagiul de Genetica medicala

-2.2.1.

Tematica lectiilor conferinta (200 ore)

-a. Substagiul de Geneticd medicala

-Genetica populatiilor si sanatatea publica: definifia si obiectivele geneticii
populatiilor, legea Hardy-Weinberg, aplicatiile medicale ale legii Hardy-Weinberg,
factorii care influenteaza frecventa alelica in populatile umane (incrucisarile
neintamplatoare, mutatiile, selectia, populatiile reduse, migratiile si fluxul genic)

- Bolile genetice; caractere generale si metode de studiu.

-Impactul si consecintele incarcaturii genetice a populatiilor umane asupra starii
de sanatate, abordarea genetica in medicina, serviciile de genetica clinica, registrele
de boli genetice.

-Epidemiologia genetica.

-Principii de profilaxie a bolilor cu componenta genetica: principalele directii de
profilaxie a bolilor cu componenta genetica, screening-ul bolilor genetice in populatie
(criteriile de screening, tipurile de screening genetic, serviciile de screening genetic,
registrele genetice), diagnosticul prenatal (indicatiile diagnosticului prenatal, avantajele
diagnosticului prenatal).

-Principii de tratament a bolilor genetice: strategii de terapie a bolilor genetice
(metode care actioneaza la nivel fenotipic, tratamentul tulburarilor biochimice asociate,
metode ce vizeaza nivelul proteinei deficitare, modularea farmacologica a expresiei
genice, terapia celulara), terapia genica (terapia genica somatica, terapia genica
germinald).

-Bioetica si genetica medicala: bioetica programelor de screening, bioetica testarii
genetice, bioetica sfatului genetic.



-Managementul si controlul calitatii in unitatile de genetica din sistemul de
sanatate.
-Evaluare teoretica

-b. Substagiul de Medicina interna
-Manifestarile cardinale ale bolilor: durerea, modificari ale temperaturii corpului,
disfunctii ale sistemului nervos — convulsii, vertij; tulburari ale functiilor respiratorii gi
circulatorii; tulburari ale functiilor gastrointestinale; tulburari ale functiei reproductive si
ale functiilor sexuale.
-Afectiuni ale sistemului cardiovascular: electrocardiograma, metode neinvazive de
examen al inimii; bolile valvulare ale inimii; tulburarile de ritm si de conducere;
cardiomiopatii; insuficienta cardiaca; cardiopatia ischemica si hipercolesterolemia
familiala; hipertensiunea arteriala; boala tromboembolica; bolile arterelor periferice.
-Afectiuni ale aparatului respirator: astmul bronsic; cancerul bronhopulmonar;
insuficienta respiratorie.
-Afectuni ale rinichilor si tractului urinar: glomerulopatii, tubulopatii, rinichiul
polichistic, insuficienta renala acuta si cronica; tumorile tractului urinar.
-Afectiuni ale aparatului digestiv : ulcerul gastric si duodenal, cancerele tubului
digestiv; hemocromatoza.
-Afectiuni ale sistemului imun, ale tesutului conjunctiv si ale articulatiilor: boala
complexelor imune, lupusul eritematos sistemic, artrita reumatoida; spondilita
ankilozanta.
-Afectiuni hematologice si oncologice: coagulopatii, afectiuni ale sistemului
hematopoetic, boli neoplazice.
-Afectiuni endocrinologice si metabolice: endocrinopatii; diabetul zaharat.
-Afectiuni neurologice si musculare: boli demielizante; boli metabolice ale
sistemului nervos; demente senile si presenile; distrofii musculare, miastenia gravis,
paralizia periodica.
- Evaluare teoretica

-c. Substagiul de Pediatrie
-Boli ale nou nascutului: nou nascutul cu risc mare; greutate mica la nastere
prematuritate; dismaturitate; postmaturitate; apneea la nastere; sindromul postasfixic;
insuficienta respiratorie a nou nascutului, fibroza pulmonara interstitiala a
prematurului; encefalopatia traumatica; infectiile pielii, tulourari digestive; varsaturi;
diareea epidemica a nou nascutului; constipatia; icterele cu debut precoce; icterul
fiziologic, hiperbilirubinemia neconjugata; ictere enzimatice hepatice; ictere
distructive; boala hemoliticd a nou nascutului, encefalopatia bilirubinica,
trombocitopenii neonatale; boala hemoragica primara si diateza hemoragica
secundara; coagularea intravasculara diseminata; insuficienta renala acuta, tulburari
metabolice si endocrine.
-Boli ale aparatului respirator: infectii ale cailor respiratorii superioare; boli ale cailor
respiratorii inferioare; bronsita cronica; obstructii brongice localizate; astmul bronsic;
boli pulmonare; pneumonii interstitiale, lobare, lobulare.
-Boli cardiovasculare: boli congenitale structurale ale inimii si/sau ale vaselor; boli
congenitale cianogene; tetralogia Fallot; boli congenitale necianogene; defecte septale
atriale si ventriculare; persistenta canalului arterial; stenoza arterei pulmonare;
stenoza aortica orificiala; coartatia aortei.
-Boli ale aparatului digestiv: boli ale mucoasei bucale si gingivale; ulcerul gastric;
stenoza hipertrofica a pilorului; megacolonul congenital aganglionar; boli diareice;
stenoza chistica; enteropatia glutemica; boala cronica hepatica.
-Boli ale aparatului renourinar: glomerulonefritele; glomerulonefrozele; tubulopatii.




-Boli hematologice: eritropatii; anemii microcitare prin deficit de fier, aplastice,
hemolitice, policitemii; leucopatii; diateze hemoragice; trombopatii; tulburari vasculare;
defecte de coagulare.
-Boli neoplazice: leucemiile acute; limfoame; boala Hodgkin; tumora Wilms;
histiocitoza X.
-Boli nutritionale, metabolice si endocrine: rahitismul; diabetul zaharat;
hipotiroidismul.
-Bolile alergice: astmul bronsgic, boli reumatice.
-Boli neurologice si musculare: comele; convulsiile si epilepsia; malformatii
congenitale ale SNC; facomatoze; sindroame ataxice; paralizii cerebrale neprogresive,
retardul mental, cefaleea; enurezisul.
-Evaluare teoretica
-2.2.2. Baremul activitatilor practice
-a. Substagiul de Geneticd medicala
-1. Fisa de consult genetic.
-2. Examenul fizic al pacientului.
-3. Formularea unui plan de examene clinice si paraclinice.
-4. Figse speciale de consult pentru pacientii care prezinta anumite tipuri de afectari.
-5. Sfatul genetic.
-6. Corelatii genotip-fenotip in anomaliile cromosomiale.
-7. Corelatii genotip-fenotip in boli monogenice.
-8. Evaluarea riscului in bolile comune.
-9. Evaluarea riscului in anomaliile congenitale.
-10. Predispozitia genetica in cancer.
-11. Conditionarea genetica a raspunsului la medicamente.
-12. Diagnosticul prenatal.
-13. Screeningul neonatal.
-14. Screeningul familial.
-15. Dileme si conflicte etice in genetica medicala.
-16. Registre genetice.
-17. Dispensarizarea si integrarea socioprofesionala a persoanelor cu anomalii
congenitale si boli genetice.
Detalierea activitatilor practice de la fiecare din subpunctele de mai sus va fi facuta la
subcapitolul 4.2. — “Barem de tehnici i activitati practice — modulul 2: Principii de
genetica medicala”
-Evaluare practica.
-b. Substagiul de Medicina interna
-1. Examen clinic, intocmirea foilor de observatie - 60;
-2. Prezentare de cazuri - 4;
-3. Interpretarea examenelor radiologice in afectiunile prevazute in tematica - 25;
-4. Interpretarea EKG - 20;
-5. Interpretarea principalelor date de ecocardiograma - 5;
-6. Interpretarea datelor de ecografie abdominala - 5;
-7. Interpretarea testului de hiperglicemie provocata - 5;
-8. Interpretarea rezultatelor endoscopice (bronhoscopie, gastroscopie, colonoscopie,
rectoscopie) - cate 5 buletine pentru fiecare tehnica;
-9. Interpretarea rezultatelor examenelor hematologice (sange periferic, maduva
hematogena) pentru afectiunile prevazute in tematica - 10;
-10. Interpretarea datelor de explorare functionala: renala — 5; hepatica — 10;
pancreatica —5.
-Evaluare practica.




-c. Substagiul de Pediatrie
-1. Examen clinic, intocmirea foilor de observatie - 40;
-2. Prezentare de cazuri - 4;
-3. Interpretarea rezultatelor radiologice in afectiunile prevazute in tematica - 60;
-4. Interpretarea EKG - 20;
-5. Interpretarea ecocardiogramei - 20;
-6. Interpretarea datelor de ecografie abdominala - 20;
-7. Interpretarea rezultatelor examenelor hematologice (sange periferic, maduva
osoasa, ganglioni limfatici) pentru afectiunile prevazute in programa - 20;
-8. Interpretarea datelor de explorare functionala: renalda — 5; hepatica — 10;
pancreatica —10;
-9. Interpretarea parametrilor cresterii si dezvoltarii: 40
-Evaluare practica

2.3. Staqiul de genetica clinica
-2.3.1. Tematica lectiilor conferinta (400 ore)

1. Conformatia generala a corpului: talia mica si inalta; asimetria si hipertrofia.

2. Craniu si fata: craniostenoze; sindroame cu suturi largi; inchiderea tardiva si
precoce a fontanelelor; alte anomalii ale oaselor craniului; malformatii ale oaselor
fetei si sindroamele asociate; malformatii oculare; malformatii auriculare;
malformatiji ale buzelor; cavitatji orale, limbii si dintilor.

3. Trunchi: coloana vertebrala; torace; perete ventral; centuri

4. Membre: deficientele membrelor si alte malformatii ; sindactilii, polidactilii,
bradidactilii, deformarile membrelor

5. Bolile pielii: anomalii ale pigmentarii; dermatoze ihtioziforme; epidermoliza buloasa,
alte boli genetice ale pielii.

6. Bolile tesutului conjunctiv: sindromul Marfan; sidromul Ehlers Danlos,
pseudoxantoma elasticus.

7. Bolile osteoarticulare: condrodisplaziile; osteodisplaziile; artogripoze, deformari
scheletice.

8. Bolile musculare si neuromusculare: miopatiile congenitale; distrofile musculare,
atrofile musculare spinale, distrofia miotonica, miastenia gravis, bolile neuronilor
motori; paraliziile periodice.

9. Bolile sistemului respirator: malformatiile congenitale ale organelor respiratorii;
mucoviscidoza; astmul si alte boli alergice, deficienta de alfa — 1- antitripsina.

10.Bolile sistemului cardiovascular: malformatiile congenitale cardiovasculare,
cardiomiopatiile, boala coronariana, hipertensiunea arteriala.

11.Bolile sistemului digestiv: malformatiile congenitale gastrointestinale; malformatiile
congenitale ale ficatului, vezicii bilare si pancreasului; ulcerul peptic; polipozele.

12.Bolile sistemului renourinar; malformatiile congenitale renourinare; bolile chistice
renale, boli glomerulare si tubulare; sindroame nefrotice.

13.Bolile sistemului genital: malformatiile congenitale ale organelor genitale; starile
intersexuale; tulburarile de reproducere, infertilitatea, avorturile spontane.

14.Bolile sistemului nervos: malformatiile sistemului nervos central; bolile neurologice,
boli convulsive, boli ereditare ale ganglionilor bazali, boala Huntington; ataxii si
paraplegii ereditare; neuropatii periferice; facomatoze, boli demielizante; boli
psihice, schizofrenia si psihozele bipolare, dementele senile, retardul mental; alte
boli psihice.




15.Bolile glandelor endocrine: boli ereditare ale hipofizei, tiroidei si paratiroidelor;
hipotiroidia congenitala; hiperplazia congenitala a suprarenalelor; diabetul zaharat;
disgeneziile gonadice.

16.Bolile organelor de sim{: boli ereditare oculare: cecitatea, atrofia optica, glaucomul,
defecte ale corneei si cristalinului, degenerescente coroidale si retinieine, defecte
ale vederii colorate; surditatile ereditare; anosmia.

17.Bolile  hematologice: hemoglobinopatile si talasemiile; bolile ereditare ale
eritrocitelor, bolile ereditare ale hemostazei, leucemii si limfoame.

18.Bolile ale sistemului imunitar: imunodeficieniele ereditare; defectele
complementului; defectele formarii leucocitelor.

19.Bolile metabolice: bolile ereditare ale metabolismului aminoacizilor, bolile ereditare
ale metabolismului glucidelor, oligozaharidoze, mucopolizaharidoze, lipidoze si
gangliozidoze; bolile ereditare ale metabolismului purinelor si pirimidinelor, bolile
ereditare ale metabolismului metalelor; porfirile ereditare; boli peroxizomale;
farmacogenetica.

20.Bolile cromozomiale.

21.Bolile mitrocondriale.

22.Cancere ereditare si familiale.

-2.3.2. Baremul activitatilor practice

Nu sunt necesare activitati practice, deoarece medicii geneticieni nu vor fi cei care vor
practica alte explorari clinice, in afara investigatiilor specifice geneticii moleculare si
citogeneticii.

-Evaluare teoretica si practica

3. PREGATIREA in DOMENIUL GENETICII MEDICALE

invatamantul de geneticd medicald se va realiza in sistem modular si va fi initiat din
primul an de rezidentiat, desfasurandu-se in paralel cu stagiile de pregatire generala.
Lectiile conferinta ale primului modul vor fi expuse — saptamanal — pe parcursul
stagiilor de medicina pentru adulti si pediatrie. Prezentarea lectiilor conferinta ale
celorlalte module se va face in stagiul de specialitate.

Modulul 1 — Principii de Genetica fundamentala

-3.1.1. Obiective

-1. Acumularea de notiuni fundamentale ale geneticii umane:
-se va insista asupra fenomenelor care au implicatii directe/majore in practica
geneticii medicale;
-problemele vor fi prezentate in contextul unor exemple clinice specifice
(acceptand deliberat o serie de repetitii in modulele urmatoare).
-2. Formarea unor aptitudini si atitudini specifice domeniului:
-intelegerea rolului factorilor genetici in starea de sanatate si boal3;
-dezvoltarea capacitatii de a identifica esentialul si de a realiza o sinteza a faptelor;
-recunoasterea importantei invatamantului individual (self-learning) continuu si
motivat, pentru actualizarea cunostintelor.

-3.1.2. Tematica lectiilor conferinta din cadrul modulului 1

1. Structura si organizarea celulara ADN: structura primara si secundara a ADN;
polimorfismul structural; particularitatile structurii ADN la eucariote; ADN repetitiv,
organizarea ADN nuclear si mitocondrial.



3.2

2. Structura si localizarea (cartografierea) genelor; conceptie clasica: gena ca unitate
de structura; inlantuirea si recombinarea genelor, conceptia actualda; gena ca
unitate transcriptionald, structura discontinua a genelor; familii de gene; elemente
genetice mobile; cartografierea genelor.

3. Functia genelor: conceptia clasica: gena — unitate de functie; pleiotropie; poligenie;
heterogenitate genica; interactiunile genelor; conceptia actuala: o gena un produs
primar specific si variantele ei; sinteza proteinelor prin transcriptie si translatie;
procesarea posttranslationala a proteinelor; reglarea (controlul) functiei genelor.

4. Tehnologia ADN recombinant: hibridizarea acizilor nucleici; fragmentarea ADN cu
enzime de restrictie; clonarea ADN; amplificarea ADN, secventierea ADN; metode
de detectie rapida a mutatiilor in gene necunoscute.

5. Transmiterea informatiei genetice: replicarea ADN; erorile de replicare si corectia
lor; segregarea cromozomilor prin diviziune celulara (mitoza si meioza);
recombinarea cromozomiala; erori de segregare si distributie a cromozomilor;
fecundarea: fenomene genetice si erori; gemenii.

6. Ereditatea caracterelor monogenice: legile lui Mendel; tipuri de transmitere
mendeleana (dominant — recesiv); variatii ale expresiei fenotipice (penetranta si
expresivitate, anticipatie); ereditatea mitocondriala; amprentarea genomica;
disomia uniparentala; mozaicism si chimerism.

7. Ereditatea multifactoriala.

8. Mutatii: mutatii genetice; mutatii genomice, mutatii cromosomice, mutatii genice

(clasice sau dinamice).

9. Genetica biochimica.

10.Imunogenetica: sistemul HLA; superfamilia genelor imunoglobulinelor; structura si
sinteza lor; sistemul complement; grupe sanguine.

11.Genetica dezvoltarii: controlul genetic al dezvoltarii embrionare timpurii; inactivarea
cromosomului X; genetica dezvoltarii membrelor; determinism si diferentiere
sexuala.

-Evaluare teoretica

Modulul 2 - Principii de Genetica medicala

-3.2.1.

Obiective

1. Insusirea cunostintelor de baza privitoare la relatiile dintre ereditate (genom) si
boala; se va insista asupra utilizarii practice a principiilor de genetica fundamentala
si umana folosind notiuni din modulul 1 si exemple (probleme) de patologie
genetica (abordata pe larg in modulul 3).

2. Formarea unor aptitudini (*) si atitudini(**) specifice modulului:

*Realizarea unei anamneze materno-fetale si familiale si constituirea unui arbore
genealogic.

*Realizarea unui bilan{ corect si complet al anomaliilor structurale (majore si minore)
si functionale ale bolnavului (cu accent pe “anatomia de suprafatda”, semiologia
malformativa si obiectivarea semnelor prin masuratori antropometrice, fotografiere,
etc).

*Formularea unui plan logistic de investigatii (biochimice, citogenetice, moleculare)
necesare diagnosticului.

*Interpretarea si integrarea rezultatelor examenelor clinice si paraclinice (efectuate de
echipa de specialisti) si formularea diagnosticului (clinic si diferential), a planului de
tratament si recuperare a bolnavului si a conduitei fata de familie.

*Formarea capacitatii de comunicare a informatiilor referitoare la diagnostic si la sfatul
genetic, cu obligatia prezentarii corecte, clare si nondirectionale a tuturor optiunilor
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si a individualizarii lor in functie de nivelul educational, socio-economic, etnic si
cultural.

**Congtientizarea limitelor propriilor sale aptitudini si solicitarea unui sprijin din partea
colegilor, ori de cate ori este necesar.

**Respectarea confidentjalitatii si intelegerea dificultatilor pe care le creeaza obligatia
pastrarii confidentialitatii in situatia in care rudele bolnavilor au un risc crescut de a
dezvolta o boala severa, posibil a fi prevenita.

**Respectarea convingerilor etice, religioase, morale ale bolnavilor si ale familiilor
acestora, indiferent de propriile convingeri.

-Evaluare teoretica

-3.2.2. Tematica lectiilor conferinta in cadrul modulului 2

3.3

1. Consultul genetic: anamneza materno-fetala si familiala; evaluarea fizica a
pacientului; stabilirea indicatiilor pentru examene clinice complementare si
investigatii paraclinice (citogenetice, biochimice, moleculare) pentru formularea
diagnosticului pozitiv si diferential.

2. Abordarea clinica a unor categorii de pacienti caracterizate printr-o afectare

predominanta: dismorfii, hipostatura, intersexualitate, debilitate mentala, etc.

3. Boli prin anomalii cromozomiale; tulburari de reproducere; sindroame

plurimalformative; disgenezii gonadice; retard mental si tulburari de comportament.

4. Boli monogenice moleculare; hemoglobinopatii; erori inascute de metabolism; bolile
colagenului; boli lizozomale; boli prin defecte ale receptorilor; farmacogenetica.

5. Bolile comune — cu predispozitie genetica — ale adultului.

6. Anomaliile congenitale; teratogeneza.

7. Starile intersexuale.

8. Genetica bolii canceroase.

9. Genetica populatiilor: legea Hardy — Weinberg si factorii care influenteaza frecventa

genica si genotipica; polimorfismul genetic.
10.Profilaxia bolilor genetice: directii principale; sfatul genetic; diagnosticul prenatal,
screeningul neonatal, populational, familial (diagnosticul presimptomatic, depistarea
heterozigotilor); registre de boli genetice.
11. Tratamentul bolilor genetice. Terapia genica.
12.Consideratii etice si medico-legale in abordarea patologiei genetice.
-Evaluare teoretica

Modulul 3 — Genetica clinica

-3.3.1. Obiective
1. Insusirea cunostintelor specifice de patologie malformativa si genetica necesare

optimizarii diagnosticului, evaluarii corecte a prognosticului si elaborarii masurilor de
profilaxie. Se vor aborda capitole distincte de patologie genetica, insistandu-se asupra
bolilor cu frecventa mai mare.

Formarea unor aptitudini (*) si atitudini(**) specifice modulului:

*Realizarea unui plan de investigare, diagnostic si ingrijire a unui bolnav cu un tip
specific de boala genetica;

*Coordonarea activitatii unei echipe de specialisti in vederea realizarii planului propus
(dupa principiul “divergentei actiunilor si convergentei rezultatelor”).

*Dezvoltarea capacitatii de sinteza si integrare a materialului faptic provenit din surse
multiple si a celei de utilizare adecvata a informatiilor bibliografice (inclusiv a celor
furnizate prin retele Medline si Internet) in scopul stabilirii diagnosticului corect si a
monitorizarii adecvate a bolnavilor.
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-3.3.2.

*Alegerea adecvata a testelor de diagnostic predictiv in cazul afectiunilor familiale cu

debut tardiv si sfatuirea pacientilor in legatura cu beneficiul, limitele si riscurile acestor

teste.

**Formarea unei atitudini de respect si simpatie pentru bolnavul cu handicap genetic

sau malformativ.

**Dezvoltarea capacitatii de a-si recunoaste propriile limite profesionale si a necesitatji

de colaborare cu alti specialisti.

Tematica lectiilor conferinta in cadrul modulului 3

1. Conformatia generala a corpului: talia mica si inalta; asimetria si hipertrofia

2. Craniu si fata; craniostenoze: sindroame cu suturi largi; inchiderea tardiva si
precoce a fontanelelor; alte anomalii ale oaselor craniului; malformatii ale oaselor
fetei si sindroamele asociate; malformatii oculare; malformatii auriculare;
malformatji ale buzelor; cavitatji orale, limbii si dintilor.

3. Trunchi: coloana vertebrala; torace; perete ventral; centuri.

4. Membre: deficientele membrelor si alte malformatii ; sindactilii, polidactilii,
bradidactilii, deformarile membrelor.
5. Bolile pielii: anomalii ale pigmentarii; dermatoze ihtioziforme; epidermoliza

buloasa, alte boli genetice ale pielii.

6. Bolile tesutului conjunctiv: sindromul Marfan; sidromul Ehlers Danlos,
pseudoxantoma elasticus.

7. Bolile osteoarticulare: condrodisplaziile; osteodisplaziile; artogripoze, deformari
scheletice.

8. Bolile musculare si neuromusculare: miopatiile congenitale; distrofile musculare,
atrofile musculare spinale, distrofia miotonica, miastenia gravis, bolile neuronilor
motori; paraliziile periodice.

9. Bolile sistemului respirator: malformatiile congenitale ale organelor respiratorii;
fibroza chistica; astmul si alte boli alergice, deficienta de alfa — 1- antitripsina

10.Bolile sistemului cardiovascular: malformatiile congenitale cardiovasculare,
cardiomiopatiile, boala coronariana, hipertensiunea arteriala.

11.Bolile sistemului digestiv: malformatiile congenitale gastrointestinale; malformatiile
congenitale ale ficatului, vezicii bilare si pancreasului; ulcerul peptic; polipozele.

12.Bolile sistemului renourinar: malformatiile congenitale renourinare; bolile chistice
renale, boli glomerulare si tubulare; sindroame nefrotice.

13.Bolile sistemului genital: malformatiile congenitale ale organelor genitale; starile
intersexuale; tulburarile de reproducere, infertilitatea, avorturile spontane.

14.Bolile sistemului nervos: malformatiile sistemului nervos central; bolile neurologice,
boli convulsive, boli ereditare ale ganglionilor bazali, boala Huntington; ataxii si
paraplegii ereditare; neuropatii periferice; facomaloze, boli demielizante; boli
psihice, schizofrenia si psihozele bipolare, dementele senile, retardul mental; alte
boli psihice.

15.Bolile glandelor endocrine: boli ereditare ale hipofizei, tiroidei si paratiroidelor;
hipotiroidia congenitala; hiperplazia congenitala a suprarenalelor; diabetul zaharat;
disgeneziile gonadice

16.Bolile organelor de sim{: boli ereditare oculare: cecitatea, atrofia optica, glaucomul,
defecte ale corneei si cristalinului, degenerescente coroidale si retiniene, defecte
ale vederii colorate, surditatile ereditare.

17.Bolile  hematologice: hemoglobinopatile si talasemiile; bolile ereditare ale
eritrocitelor, bolile ereditare ale hemostazei, leucemii si limfoame.

18.Bolile ale sistemului imunitar: imunodeficieniele ereditare; defectele
complementului; defectele formarii leucocitelor.
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19.Bolile metabolice: bolile ereditare ale metabolismului aminoacizilor, bolile ereditare
ale metabolismului glucidelor, oligozaharidoze, mucopolizaharidoze, lipidoze si
gangliozidoze; bolile ereditare ale metabolismului purinelor si pirimidinelor, bolile
ereditare ale metabolismului metalelor; porfirile ereditare; boli peroxizomale;
farmacogenetica.

20.Bolile cromozomiale.

21.Bolile mitrocondriale.

22.Bolile genomice.

23.Cancere ereditare si familiale.

-Evaluare teoretica

4. BAREM DE TEHNICI si ACTIVITATI PRACTICE

4.1.

Modulul 1 - Principii de genetica fundamentala

Activitatile practice si tehnicile prevazute in barem se vor realiza in laboratoarele de

genetica umana din cadrul spitalelor universitare si in centre de cercetare din cadrul
institutiilor de invatamant superior medical, omologate de SRGM si MS, care au dotarile
necesare efectuarii analizelor moleculare, biochimice si citogenetice.

1.

2.

Evidentierea aspectului interfazic al ADN-ului — testul cromatinei sexuale — 40
cazuri.

Metode de analiza a cromosomilor umani: morfologia cromosomilor umani,
clasificarea si  nomenclatura cromosomilor umani, tehnici de evidentiere a
cromosomilor (generatia I, II, lll, IV), heteromorfismul cromosomilor — 10 analize
cromosomiale.

Diagnosticul citogenetic: nomenclatura anomaliilor cromosomiale, indicatjiile analizei
cromosomiale, cariotipul — valoare profilactica, diagnostica si prognostica — 40
interpretari de cazuri.

Metode de analiza a acizilor nucleici: extractia si amplificarea ADN; reactia
polimerizarii in lant (PCR), hibridizarea acizilor nucleici: hibridizarea in situ,
fragmentarea acizilor nucleici cu enzime de restrictie; separarea si identificarea
fragmentelor de restrictie (Tehnica Southern blotting), polimorfismul lungimii
fragmentelor de restrictie, MLPA (Multiplex ligand probe amplification) hibridarea
genomica comparata - CGH (comparative genomic hybridization) hibridarea genomica
comparata in retea — array-CGH (array - comparative genomic hybridization).
Secventierea ADN — observare a minimum 5 proceduri diferite.

Diagnosticul genetic molecular: nomenclatura mutatiilor genice, definitia si
obiectivele genotiparii, tehnicile de baza ale diagnosticului molecular, valoarea
profilactica, diagnostica si prognostica a diagnosticului genetic molecular — 20
interpretari de cazuri.

Ereditatea mendeleana si analiza segregationala: arborele genealogic, ereditatea
monogenica (autosomal-dominanta, autosomal-recesiva, X-dominanta, X-recesiva,
holandrica), analiza segregationala (principii, indicatii, interpretare, aplicabilitate
medicald) — realizarea a 50 de arbori genealogici si identificarea tipului de transmitere
monogenica la cate 20 de cazuri pentru fiecare tip de transmitere.

Caractere ereditare normale si patologice: caractere fenotipice pur ereditare
(caracterele de specie, caracterele ereditare normale, caracterele ereditare anormale),
caractere determinate de interactiunea ereditate-mediu (caracterele multifactoriale
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8.

9.

normale, caracterele multifactoriale anormale) — interpretarea rezultatelor in teste de
paternitate si filiatie — 40 de cazuri.

Tehnici biochimice de diagnostic a bolilor metabolice — observarea a 20
determinari diferite gi interpretarea buletinului de analiza — 20 cazuri.

Metodologia biosatisticii, utilitate si interpretare. Aplicatii ale informaticii in biologie
si medicina. Utilizarea bazelor de date.

-Evaluare practica

4.2.

Modulul 2 - Principii de genetica medicala

Activitatile practice prevazute in modulul 2 se vor realiza in centre (unitati) de genetica

medicala, ce au in stuctura cabinete de consult si sfat genetic si in laboratoare/unitati de
ecografie si screening prenatal, cu participarea unor medici clinicieni si de laborator.

1.

2.

Fisa de consult genetic: structura, tehnica anamnezei materno-fetale, tehnica
anamnezei familiale si realizarea unui arbore genealogic — 20 cazuri.

Examenul fizic al pacientului: examenul pe segmente si regiuni (anatomie de
suprafata; semiologie malformativa, anomalii structurale majore si minore); masuratori
antropometrice; fotografierea pacientului — 20 cazuri.

Formularea unui plan de examene clinice si paraclinice: Indicatiile practice ale
testului cromatinei sexuale; indicatiile practice ale analizei cromozomilor umani;
indicatiile practice ale investigatiilor biochimice (pentru identificarea unor boli
metabolice) — 20 cazuri.

Fise speciale de consult pentru pacientii care prezinta anumite tipuri de afectari
(hipostatura, disgenezii gonadale, stari intersexuale, etc) — 5 fise/ tip de afectare
Sfatul genetic: circumstante de acordare; etapele sfatului genetic; calcularea riscului
de recurenta; evaluarea riscul genetic in bolile cromosomiale, monogenice si
multifactoriale — cate 10 cazuri din fiecare categorie.

Corelatii genotip-fenotip in anomaliile cromosomiale: boli cromosomiale
autosomale (trisomiile autosomale, sindroame cu deletii autosomale, sindroame cu
microdeletii sau microduplicatii), sindroame cu anomalii ale gonosomilor (s. Turner, s.
Klinefelter, trisomia X si alte polisomii X, s. 47, XYY) — 20 cazuri.

Corelatii genotip-fenotip in boli monogenice: galactozemia, fenilcetonuria, bolile
lizozomale, bolile peroxizomale, fibroza chistica, distrofia musculara Duchenne,
osteogeneza imperfecta, sferocitoza ereditara, sindromul Ehlers-Danlos,
hipercolesterolemia familiala, neurofiboromatozele, boala polichistica renala, hemofilia
A, boala Huntington, distrofia miotonica — 20 cazuri

Evaluarea riscului in bolile comune: boala coronariana, hipertensiunea arteriala,
diabetul zaharat, astmul bronsic, bolile neurodegenerative, psihozele, cancerul,
obezitatea, alcoolismul —10 cazuri.

Evaluarea riscului in anomaliile congenitale: malformatiile congenitale izolate
(defectele de tub neural, hidrocefalia, malformatiile congenitale de cord, despicaturile
labio-palatine si palatine), sindroame plurimalformative monogenice, tulburari ale
dezvoltarii sexuale, conduita practica in diagnosticul anomaliilor congenitale,
evaluarea diagnostica si sfatul genetic in retardul mental, retardul mental legat de X —
20 cazuri.

10.Predispozitia genetica in cancer: cancerele ereditare, cancerele familiale, cancerele

cu predispozitie genetica fara istoric familial — evaluarea riscului in 10 cazuri.

11.Conditionarea genetica a raspunsului la medicamente. Polimorfisme genetice

asociate cu un raspuns particular la medicamente, boli farmacologice frecvente,
aplicatii medicale — evaluarea riscului in 5 cazuri simulate.
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12.Diagnosticul prenatal. Indicatii, proceduri. Ecografia fetala, principii, realizare, semne
ecografice de alarma, obtinerea de celule fetale. Conduita practica in cazul unor
sarcini anormale. Probleme etice - evaluarea riscului in 20 cazuri.

13.Screeningul neonatal. Condiiii de realizare; colectarea probelor, screeningul bolilor
metabolice (fenilcetonuria), screeningul hipotiroidei congenitale. Conduita practica fata
de cazurile depistate - evaluarea riscului in 20 cazuri.

14.Screeningul familial. Depistarea heterozigotilor; depistarea indivizilor cu risc pentru o
boala multifactoriala, teste predictive pentru identificarea persoanelor sanatoase
purtatoare ale unor gene cu manifestare tardiva - evaluarea riscului in 20 cazuri.

15.Dileme si conflicte etice in genetica medicala: probleme legate de diagnosticul
prenatal — monitorizarea a 5 cazuri.

16.Registre genetice. Organizarea depistarii si recenzarii copiilor cu anomalii
congenitale. Diagnosticul “de registru”. Prelucrarea datelor. Fisa de recenzare a
copiilor cu anomalii congenitale. Alte tipuri de registre (ADPKO) hipercolesterolemie
familiala, cancere familiale, etc.)

17. Dispensarizarea si integrarea socioprofesionala a persoanelor cu anomalii
congenitale si boli genetice.

-Evaluare practica

4.3. Modulul 3 - Genetica clinica
-Abordarea practica a patologiei malformative si genetice se va face prin microstagii in
clinici de specialitate, care pot prezenta/demonstra cazuri clinice, conduite practice,
modalitati terapeutice si recuperatorii pe problemele prevazute in programa analitica a
modulului 3.
-Activitatile practice vor fi cuplate cu prezentarile teoretice (cursuri) prevazute in programa
analitica a modulului 3.
-Evaluare practica
-4.3.1. Substagiul de Pediatrie
-a. Asistare la prezentari de cazuri
Modulul de pediatrie
= Osteocondrodisplazii;
= Artrogripoze;
= Boli ale tesutului conjunctiv: Sindromul Marfan, Sindromul Ehlers-Danlos
= |ctere;
= Boli chistice renale;
=  Refluxul vezico-ureteral,;
=  Sindromul nefrotic;
= Boli metabolice: ale aminoacizilor, acizilor grasi, glucidelor, sfingolipidelor;
=  Copilul moale;
= Qbezitatea infantila;
= Anomalii de crestere (deficit, exces);
» Retardul mental si tulburarile de comportament.
Submodulul de chirurgie pediatrica
= Atrezia esofagiana;
» Imperforatia anala;
=  Omfalocelul;
= Mielomeningocelul;
= Luxatia congenitala de sold;
= Piciorul stramb congenital.
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-b. Activitatile practice nu sunt necesare, deoarece medicii geneticieni nu vor fi cei
care vor practica alte explorari clinice, in afara investigatiilor specifice geneticii
moleculare si citogeneticii.
-4.3.2. Substagiul de Neonatologie
-a. Examen clinic si participari la prezentari de cazuri
1. Conceptul de perinatologie si neonatologie (mortalitate perinatala, investigatia fetala
— profilul fetal).
2. Metode de apreciere a varstei gestationale (clasificarea nou-nascutilor in functie de
greutate, varsta gestationala: scorul Ballard, Dubowitz).
3. Nou-nascutul la termen: particularitati morfologice si functionale; incidente
fiziologice; ingrijirea nou-nascutului in maternitate.
4. Nou-nascutul prematur; particularitati morfologice si functionale, ingrijirea nou-
nascutului prematur — principii generale.
5. Nou-nascutul dismatur; retardul de crestere intrautering; particularitati morfologice si
functionale, ingrijirea nou-nascutului dismatur.
6. Semiologie neonatala; anamneza, examenul clinic al nou-nascutului.
7. Suferinta fetala acuta, cronica. Insuficienta placentara.
8. Perioada de tranzitie neonatala.
9. Termoreglarea.
10. Sindromul de detresa respiratorie (boala membranelor hialine). Sindromul de
aspiratie de meconiu.Terapia cu surfactant.
11. Persistenta canalului arterial.
12. Circulatia fetala. Malformatii congenitale de cord.
13. Insuficienta cardiaca; tulburari de ritm cardiac, cardiomiopatii.
14. Fiziologia fetala si neonatala a aparatului digestiv.
15. Malformatii de tub digestiv, perete abdominal, cordon ombilical.
16. Icterul neonatal; icterul nuclear; icterul prin incompatibilitate Rh si ABO cu
izoimunizare. Exsanguinotransfuzia totala si partiala.
17. Hidrops fetalis (imun, nonimun).
18. Boli eritrocitare, leucocitare, trombocitare.
19. Nou-nascutul din mama diabetica.
20. Fiziologia renala. Malformatii renale.
21. Malformatji genitale; intersexualitate; sindrom adreno-genital.
22. Boli de metabolism.
23. Oftalmologie.Dermatologie neonatala.
-b. Activitatile practice nu sunt necesare, deoarece medicii geneticieni nu vor fi cei
care vor practica alte explorari clinice, in afara investigatiilor specifice geneticii
moleculare si citogeneticii.
-4.3.3. Substagiul de Neurologie (copii cu sau fara adulti)
-a. Asistare la prezentari de cazuri
-Defecte ale tubului neural;
-Boli convulsive;
-Boli ereditare ale ganglionilor bazali;
-Boala Huntington;
-Ataxii si paraplegii ereditare;
-Neuropatii periferice;
-Facomatoze;
-Boli demielizante;
-Psihoze majore;
-Retardul mental;
-Distrofii musculare;
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-Atrofii musculare spinale;

-Distrofia miotonica;

-Boli ale neuronilor motori;

-Paralizii periodice.

-b. Activitatile practice nu sunt necesare, deoarece medicii geneticieni nu vor fi cei

care vor practica alte explorari clinice, in afara investigatiilor specifice geneticii

moleculare si citogeneticii.
-4.3.4. Substagiul de Endocrinologie

-a. Asistare la prezentari de cazuri

-Boli ale hipofizei anterioare ;

-Boli ale hipofizei posterioare ;

-Boli ale tiroidei: hipotiroidismul familial, boala Graves familiala, tiroditele Hashimoto ;

-Deficiente endocrine multiple;

-Cancerul medular tiroidian;

-Hiperparatiroidismul primar;

-Carcinomul paratiroidian familial;

-Hipoparatiroidismul primar;

-Pseudohipoparatiroidismul;

-Diabetul zaharat;

-Hiperplazia congenitala de corticosuprarenala;

-Boli ale gonadelor si ale ductelor genitale interne;

-Hermafroditismul adevarat si pseudohermafroditismele.

-b. Baremul activitatilor practice: Biometrie

-Evaluare practica

-4.3.5. Substagiul de Dermatologie

-a. Asistare la prezentari de cazuri

-Anomalii ale pigmentarii: albinismul oculo-cutanat, sindromul Griscelli, vitiligo;

-Hiperpigmentarea generalizata: melanoza universala, hemocromatoza, incontinenta

pigmenti;

-Hiperpigmentarea localizata;

-Dermatoze ihtioziforme: ihitioza vulgaris, ihtioza lamelara, hiperkeratoza

epidermolitica;

-Epidermoliza buloasa;

-Pemfigus;

-Psoriazis.

-b. Activitatile practice nu sunt necesare, deoarece medicii geneticieni nu vor fi cei

care vor practica alte explorari clinice, in afara investigatiilor specifice geneticii

moleculare si citogeneticii.
-4.3.6. Substagiul de Genetica clinica

-a. Examene clinice si participari la prezentari de cazuri

1. Bolile pielii: anomalii ale pigmentarii; dermatoze ihtioziforme; epidermoliza buloasa,
alte boli genetice ale pielii.

2. Bolile tesutului conjunctiv: sindromul Marfan; sidromul Ehlers Danlos,
pseudoxantoma elasticus.

3. Bolile osteoarticulare: condrodisplaziile; osteodisplaziile; artogripoze, deformari
scheletice.

4. Bolile musculare si neuromusculare: miopatile congenitale; distrofile musculare,
atrofile musculare spinale, distrofia miotonica, miastenia gravis, bolile neuronilor
motori; paraliziile periodice.

5. Bolile sistemului respirator: malformatile congenitale ale organelor respiratorii;
fibroza chistica; astmul si alte boli alergice, deficienta de alfa — 1- antitripsina.
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6. Bolile sistemului cardiovascular: malformatiile congenitale cardiovasculare,
cardiomiopatiile, boala coronariana, hipertensiunea arteriala.

7. Bolile sistemului digestiv: malformatiile congenitale gastrointestinale; malformatiile
congenitale ale ficatului, vezicii bilare si pancreasului; ulcerul peptic; polipozele.

8. Bolile sistemului renourinar: malformatiile congenitale renourinare; bolile chistice
renale, boli glomerulare si tubulare; sindroame nefrotice.

9. Bolile sistemului genital: malformatiile congenitale ale organelor genitale; starile
intersexuale; tulburarile de reproducere, infertilitatea, avorturile spontane.

10.Bolile sistemului nervos: malformatiile sistemului nervos central; bolile neurologice,
boli convulsive, boli ereditare ale ganglionilor bazali, boala Huntington; ataxii si
paraplegii ereditare; neuropatii periferice; facomatoze, boli demielizante; boli
psihice, schizofrenia si psihozele bipolare, dementele senile, retardul mental; alte
boli psihice.

11.Bolile glandelor endocrine: boli ereditare ale hipofizei, tiroidei si paratiroidelor;
hipotiroidia congenitala; hiperplazia congenitala a suprarenalelor; diabetul zaharat;
disgeneziile gonadice.

12.Bolile organelor de simt: boli ereditare oculare: cecitatea, atrofia optica, glaucomul,
defecte ale corneei si cristalinului, degenerescente coroidale si retiniene, defecte
ale vederii colorate, surditatile ereditare.

13.Bolile  hematologice: hemoglobinopatiile si talasemiile; bolile ereditare ale
eritrocitelor, bolile ereditare ale hemostazei, leucemii si limfoame.

14.Bolile ale sistemului imunitar: imunodeficientele ereditare; defectele
complementului; defectele formarii leucocitelor.

15.Bolile metabolice: bolile ereditare ale metabolismului aminoacizilor, bolile ereditare
ale metabolismului glucidelor, oligozaharidoze, mucopolizaharidoze, lipidoze si
gangliozidoze; bolile ereditare ale metabolismului purinelor si pirimidinelor, bolile
ereditare ale metabolismului metalelor; porfiriile ereditare; boli peroxizomale;
farmacogenetica.

16.Bolile cromozomiale.

17.Bolile mitrocondriale.

18.Bolile genomice.

19.Cancere ereditare si familiale.

-Evaluare practica

5. MODULUL DE BIOETICA - 2 siptamani

5.1. Tematica de curs

1.

2.

Introducere in Bioetica: morala, etica, etica medicala - definire, delimitarea obiectului
de studiu; delimitarea domeniului de studiu al bioeticii; teorii si metode in bioetica.
Conceptele de sanatate, boala, suferinta prin prisma bioeticii: definirea
conceptelor de sanatate, boala, suferinta; rolul credintelor si valorilor personale sau de
grup in conturarea conceptelor de sanatate, boala si suferinta (perceptii particulare
functie de credinta religioasa, etnie, etc.).

Relatia medic-pacient: valori ale relatiei medic-pacient; paternalism versus
autonomie; modele ale relatiei medic-pacient; dreptatea, echitatea si accesul
pacientilor la ingrijirile de sanatate; consimtamantul informat; confidentialitatea in
relatia medic-pacient; relatia medic-pacient minor; acte normative care reglementeaza
relatia medic-pacient.
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Greseli si erori in practica medicala: definirea notiunilor de greseala si eroare; culpa
medicala - definire, forme, implicatii juridice si deontologice; managementul greselii si
erorii medicale in practica medicala.

Probleme etice la inceputul vietii : libertatea procreatiei; dileme etice in avort; etica
reproducerii umane asistate medical; probleme etice in clonarea reproductiva.
Probleme etice la finalul vietii: definirea mortii in era noilor tehnologii in medicina;
probleme etice in starile terminale; tratamente inutile in practica medicala; eutanasia si
suicidul asistat; ingrijirile paliative.

Probleme etice in transplantul de tesuturi si organe umane: donarea de organe
de la cadavru; donarea de organe de la persoana vie; etica alocarii de resurse in
transplant.

Probleme etice in genetica si genomica: eugenia si discriminarea pe baza geneticii;
proiectul genomului uman- probleme etice, redefinirea notiunii de boala prin prisma
cunoasterii genomului uman; etica si testarea genetica prenatala, neonatala si
postnatala; statutul moral al embrionului uman; cercetarea pe embrioni; terapia
genica; posibilitatea imbunatatirii rasei umane prin interventii genetice.

Etica cercetarii pe subiecti umani: principii etice in cercetarea pe subiecti umani;
protectia participantilor intr-o cercetare biomedicala - discutarea principalelor coduri de
etica si conventii internationale in cercetare, a cadrului legislativ in care se deruleaza
cercetarea pe subiecti umani; populatii vulnerabile in contextul cercetarii pe subiecti
umani; aspecte etice in cercetarile multicentrice, multinationale; comitetele de etica a
cercetarii; comportamentul stiintific neadecvat, conflictul de interese in cercetarea
stiintifica.

5.2. Tematica seminariilor

1.
2.

9.

llustrarea prin cazuri particulare a teoriilor si principiilor in bioetica.
Reglementarea practicii medicale prin coduri de etica: juramantul lui Hipocrate -
comentarea formei inifiale a juramantului lui Hipocrate si evaluarea gradului de
aplicabilitate a perceptelor acestuia in conditile medicinii actuale; alternative ale
juramantului lui Hipocrate; alte coduri de etica si deontologie medicala folosite in
prezent.

llustrarea valorilor etice ale relatiei medic-pacient prin cazuri practice: valoarea
si limitele consimtamantului informat in practica medicala curenta; valoarea si limitele
confidentialitatii in practica medicala curenta; rolul comunicarii in relatia medic-pacient.
llustrarea valorilor etice ale relatiei medic-pacient prin cazuri practice: accesul la
ingrijirile de sanatate - discutare de cazuri; drepturile pacientilor - reglementare
legislativa; rolul comitetelor de etica din spitale.

Exemplificarea notiunilor de greseala si eroare in medicina prin cazuri concrete:
delimitarea cadrului notiunii de malpraxis; greseala medicala din perspectiva
sistemului de malpraxis; perspectiva deontologica asupra greselilor medicale.
Discutarea problemelor etice la inceputului vietii pe baza unor cazuri concrete.
Discutarea problemelor etice la finalul vietii pe baza unor cazuri concrete.
Discutarea problemelor etice in transplantul de tesuturi si organe pe baza unor
cazuri concrete.

Discutarea problemelor etice in genetica si genomica pe baza unor cazuri
concrete.

10.Discutarea problemelor etice in cercetarea pe subiec{i umani prin prisma unor

cazuri concrete.
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GENETICA MEDICALA
4 ani

STAGII PRACTICE si CURSURI CONFERINTA

-1.4.1. Stagiul de Genetica fundamentala —-1an
-Substagii de laborator::
-a) Citogenetica — 4 uni;
-b) Genetica moleculara — 4 |uni;
-c) Genetica biochimica — 2 luni;
-d) Informatica si biostatistica — 1 luna si 2 saptamani.
Stagiul de Bioetica — 2 saptamani.
-1.4.2. Stagiul de Genetica medicala —-1an
-Substagii clinice:
-a) Genetica medicala — 4 luni;
-b) Medicina interna — 4 luni;
-c) Pediatrie (1 luna chirurgie pediatrica) — 4 luni.
-1.4.3. Stagiul de Genetica clinica — 2 ani
-Substagii de genetica clinica, dirijate de conducatorul de rezidentiat:
-a) Pediatrie — 4 |uni;
-b) Neonatologie — 2 luni;
-c) Neurologie adulti/Neurologie pediatrica — 2 luni;
-d) Endocrinologie — 2 luni;
-e) Dermatologie — 2 luni;
-f) Genetica clinica —12 luni.
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