1. Date despre program

FISA DISCIPLINEI

1.1 Institufia de invatamant superior

1.2 Facultatea

1.3 Departamentul

UNIVERSITATEA DE MEDICINA S| FARMACIE “VICTOR BABES”

TIMISOARA

__ FACULTATEA DE MEDICINA
1§

1.4 Domeniul de studiide ..................

MEDICINA

1.5 Ciclul de studii’!

Licenta

1.6 Programul de studii/ Calificarea

2. Date despre disciplini

Medicina

2.1. Denumirea disciplinei | GENOMICA. BIDINFORMATICA CLINICA

2.2 Titularul activitiitilor de curs

Prof. Dr. Chiriti-Emandi Adela

2.3 Titularul activititilor de laborator

Prof. Dr. Chiriti-Emandi Adela

2.4 Anul de studiu | IT | 2.5 Semestrul | 4 | 2.6 Tipul de Colocviu | 2.7 Regimul | Continut® DS
evaluare disciplinei Oblgatviae) DO
3. Timpul total estim at (ore pe semestru al activitatilor didactice)
3.1 Numar de ore pe sdptamana 4 3.2 din care: curs 2 3.3 laborator 2
3.4 Total ore din planul de invatamant 56 | 3.5 din care: curs 28 | 3.6 laborator 28
Distributia fondului de timp ore
Studiul dupa manual, suport de curs, bibliografie si notite 10
Documentare suplimentard in bibliotecd, pe platformele electronice de specialitate si pe teren 4
Pregatire seminarii/ laboratoare/ proiecte, teme, referate, portofolii si eseuri 4
Tutoriat
Examinari 1
Alte activitati
3.7 Total ore studiu individual 18
3.8 Total ore pe semestru 75 ore
3.9 Numiirul de credite® 3
4. Preconditii (acolo v nde este cazul)
4.1 de curriculum Geneticd medicala
4.2 de competente Interpretare clinica a unui buletin de analiza genomica

5. Conditii (acolo unde este cazul)

5.1 de desfasurare a cursului

Prezenta la curs este obligatorie, fiind acceptate un maxim de 50% din totalul
absentelor.

Prelegeri orale sustinute cu ajutorul prezentarilor Powerpoint interactive, insofite
de o iconografie bogata si sugestiva, prezentari de cazuri.

5.2 de desfagurare a seminarului/
laboratorului/ proiectului

Prezenta la stagii/lucrari practice este obligatorie, fiind acceptat un maxim de 70%
din totalul absentelor. Este admisa recuperarea in limita a 30% din numirul total al
absentelor in regim cu platd in.ultima siptiméana (exceptie cazurile medicale care
vor solicita individual aprobarea Decanatului).

Prezentari interactive, prezentari de cazuri. Algoritmi de diagnostic pentru a ghida
gandirea viitorului medic directionata spre investigatiile necesare pentru a stabili un
diagnostic corect.

6. Competente specifice acumulate

Competente
| Profesionale

Insugirea :erminologiei specifice Genomicii.

Capacitatea de a descrie principii ale tehnicilor de secventiere.

Evaluarea unei variante genomice.

Concepereca.unei consilieri pentru un pacient cu o boald monogenici, in urma unui rezultat de analiza genomica.
Cunoasterea limitelor testelor in bolile genetice.




Competente
| transversale

. Preocuparea pentru perfectionarea profesionald prin antrenarea abilitagilor de gandire criticd demonstrata prin
participare activi la curs si laborator/seminar/proiect.
. Tmplicarea in activititi de cercetare stiintifica prin participare la elaborarea de referate, studii. articole de
specialitate si participarea intr-un grup de cercetare.
. Utilizarea eficientd a surselor informationale si a resurselor de comunicare si formare profesionald asistatd
(portaluri Internet, aplicatii software de specialitate, baze de date, cursuri on-line etc.) atat in limba roména cat si
intr-o limba de circulatie internationala (engleza).

7. Obiectivele disciplinei (reiesind din competentele specifice acumulate)

7.1 Obiectivul general al disciplinei | 1. Insusirea notiunilor fundamentale de Genomici si bioinformatica clinica.

2. Bolile genetice sunt foarte diferite, rare, complexe, se invata modelul de
abordare pluridisciplinar, munca in echipa, utilizarea bazelor de date si
abordarea acestor boli in refeaua nationald sau/si europeana.

7.2 Obiectivele specifice 1. Cunoasterea si intelegerea modalitati de testare genetica pentru obtinerea unui
diagnostic de precizie.

2. Aspectele tehnice ale cercetérii in genetica si genomica, precum si aplicatiile lor
practice. Unele dintre subiecte includ analiza genomului uman in bolile

__psihiatrice si cancer, genomica populatiei si farmacogenomica.
8. Continuturi
8.1 Curs Metode de predare Numir de Observatii
ore

1. Introducere in genomul uman. Boli PRELEGERE INTERACTIVA 2 e Cursurile sunt
genetice versus boli multifactoriale. prezentate In
Medicina predictivé format Power

2. Transcriptia. Translatia. Arhitectura 2 Point, fiind
genei sistematizate si

3. Variatii ale genomului uman (CNV, 2 insotite de o
SNV). Genomul de referinta. iconografie
Clasificarea variantelor genomice extrem de
(ISCN) bogata.

4. Nomenclatura variantelor (HGVS). 2 Cursul este
Clasificarea variantelor genomice structurat
(ACMG - introducere) conform

5. Clasificarea variantelor genomice 2 manierei de
(ACMG-advanced, ABC System) predare europene

6. Analiza datelor genomice folosind 2 si este actualizat
tehnici bioinformatice anual cu cele

7. Genomica n cancere - generalitati, 2 mai recente
testarea liniei germinale informatii din

8. Genomica in cancere - testarea 2 literatura
somatici internationala de

9. Epigenetici/ epigenomica. Studii 2 specialitate.
GWAS

10. Terapia genica 2

11. Dincolo de genomica — alte OMICS 2
(transcriptomici, proteomica,
metabolomica. epigenomica, fenomica,
exposomicd)

12. Etica in testarea genomici. 2

13. Testarea genomica preimplantationala. 2
Screening neonatal genomic

14. Instrumente digitale utilizate in 2

__genomica clinica
Bibliografie obligatorie:®
Notitele de curs in format ppt/pdf. Informatia este disponibila pe platforma de e-learning Moodle pe site-ul universitatii.
. Bibliografie facultativa:
1. New Clinical Genetics 3. Andrew Read. Dian Donnai. Scion Publ. Ltd, 2015
2. Harrison'S Principles of Internal Medicine 19" edition Kasper D, Fauci A, Hauser S, Longo D, Jameson J. L. Loscalzo
J, McGraw-Hill Education, 2015
8.2 Seminar/ Metode de predare-invitare Numir de Observatii
Laborator /stagiu/ ore
proiect




Cum alegem un
test genetic?
~Testul genetic™
este un mit.
Beneficiile si
limitele testarii an
panel de gene,
exom sau genom in
bolile monogenice

Tehnici de genetici
molecularid
(extractie ADN,
PCR, MLPA,

Array)

Exercitii de
clasificare a
variantelor array--
variatii ale
numarului de copii

CNV A
Tehnici de genetica
moleculara
(secventiere)

Exercitii de
clasificare a
variantelor
genomice -
variante
uninucleotidice,
SNV

Semnificatia
fenotipica a unor
variante si
consiliere pentru
clarificarea
consecintelor
analizei variantelor
genomice. Cum sé
intelegem in
clinica o varianta
cu semnificatie
incerta

Testarea genetica
in cancere, testares
liniei germinale —
exemple

Testarea geneticd
in cancere, testare
somaticd —
exemple

Exemple de
rezultate pentru
medicina
personalizata
(nutrigenomica,
farmacogenomicaa.
metagenomici)

10.

Journal Club 1:
analiza criticd a
unei publicatii
legate de genomica
Prezentarea
studentilor (20 de
minute) si
discutarea lucrarii

prezentate

PRELEGERE

+

DEZBATERE
+
STUDII/
PREZENTARI
DE CAZ/ JOURNAL CLUB

e Prelegere orala
sustinuta cu
ajutorul
prezentarilor
Powerpoint
disponibile pe
platforma de e-
learning Moodle a
universitatii.

e Prezentare de
cazuri. Algoritmi
de diagnostic
pentru a ghida
géindirea viitorului
medic directionati
spre investigatiile
necesare pentru a
stabili un
diagnostic corect.

e Prezentarea
metodelor de
investigare pentru
diagnosticul clinic,
diferential,
etiologic.
Prezentarea
principiilor etice, a
grupurilor de
suport pentru
pacienti.

® Verificarea
insusirii
principalelor
cunogstinte predate
prin intrebari de tip
grila la finalul LP.




11. Journal Club 2: 2
analiza critici a
unei publicatii
legate de GWAS,
OMICS
Prezentarea
studentilor (20 de
minute) si
discutarea lucririi
prezentate

12. Dileme etice ale 2
speciilor in
genomica
(activitate in
grupuri)

13. Fertilizarea in 2
vitro. Particularitati
in testare genomica
in diagnostic
preimplantational
si screening
neonatal genomic

14. Recapitulare 2

Bibliografie obligatorie:®

1. Geneticd - Aplicatii practice. Maria Puiu, Dorina Stoicanescu, Cristina Gug, Simona Farcas, Cristina Popa. Nicoleta
Andreescu, Adela Chirita-Emandi, Andreea Dobrescu, Alexandra Mihailescu. Editura Eurostampa, 2019.

Bibliografie facultativi:

1. Smith's Recognizable Patterns of Human Malformation, K. Jones. Saunders, 2013

9. Coroborarea continuturilor disciplinei cu asteptirile reprezentantilor comunititilor epistemice, asociatilor
rofesionale si angajatori reprezentativi din domeniul aferent programului

Cunostintele genomice vor permite viitorilor medici sa identifice cauzele genetice ale bolilor, indiferent de specialitatea pe
care o vor practica. Cunoasterea aspectelor de diagnostic predictiv, probleme etice, legale si sociale in boli genetice le va
permite sa aiba o abordare interdisciplinard a patologiei genetice de cauza genomica.

Informatiile privind farmacogenomica, nutrigenomica si oncogenomica (medicina personalizatd) vor permite studentilor
actuali si devind medici foarte competenti. Acestia vor putea oferi medicilor colaboratori informatii despre efectul
medicamentelor pe baza testelor genetice ale pacientilor. Medicina personalizatd este medicina viitorului. Cunoasterea
genomicii va fi un avantaj in practica medicala si in dezvoltarea carierei.

10. Evaluare

Tip activitate 10.1 Criterii de evaluare 10.2 Metode de evaluare 10.3 Pondere
din nota finala
10.4 Curs Cunostinte pentru nota 5: | Evaluare finald: test grild cu 50 de 50%

Studentul trebuie sa | intrebari, timp de o ora
demonstreze cunoasterea
principiilor metodelor de
testare genomica si
aplicabilitatea lor
Cunogtinte pentru nota 10:
Studentul trebuie si aiba o
cunoagtere aprofundata a
metodelor de testare
genomica, a limitelor
testelor. a metodelor de
interpretare a variantelor
genomice, a conceptelor
generale de epigenetica si

OMICS.

10.5 Laborator/Stagiu Cunogtinte pentru nota 5: | Evaluare continud: 10%
Studentul trebuie si faca | aprecierea activitatilor studentilor pe
dovada intelegerii | parcursul semestrului, cu accent pe

principiilor  semnificatiei | aspecte de cunoastere, sintezd si
variantelor genomice 1in | aplicare a informatiilor

clinica.
Cunogtinfe pentru nota 10: | Evaluare finald: examen practic 40%
Studentul trebuie sa




recunoasca limitele testelor
genomice, sa inteleagi
folosirea principalelor
unelte de analiza a
variantelor genomice, sa
cunoascd principiile
semnificatiei  variantelor
genomice in clinicd, sa
cunoascd aspecte legate de
bioinformaticd si concepte
etice in testarea genomica.

10.6 Standard minim de performanti

Familiarizarea cu not uni de genomica.

Data completarii
28.04.2025

Semnatura titularului de curs
Prof. Dr. Chirita-Emandi Adela

Semndtura titularului de laborator

Prof. Dr. Crit‘éindi Adela
/

Semnatura sefului de disciplin
Prof. Dr. Andreescu Micoleta

7

PR an v
Data avizarii in depar'ament

Semnitura directorului de de rtament
Prof. Dr. Dema Ali&é % {

Y Domeniul de studii - se alege una din variantele: Licentd/ Masterat/ Doctorat (se completeazii conform cu

Nomenclatorul domeniilor si al specializirilor/ programelor de studii universitare in vigoare) ;

2 Ciclul de studii - se alege una din variantele: Licentd/ Master/ Doctorat;

¥ Regimul disciplinei (con{inut)

= -se alege una din variantele: DF (disciplina fundamentald)/ DD (disciplina din domeniu)/ DS (disciplini

de specialitate)/ DC (disciplind complementard) - pentru nivelul de licentd;

- DAP (disciplind de aprofundare)/ DSI (disciplina de sinteza)/ DCA (disciplind de cunoastere avansati) -

pentru nivelul de masterat;

4 Regimul disciplinei (obligativitate) - se alege una din variantele: DI (disciplini obligatorie)/ DO (disciplina

optionald)/ DF ac (disciplina facultativa);

Un credit este echivalent cu 25 de ore de studiu (activititi didactice si studiu individual). Numarul de credite se
giseste in planul de invitimant

*nr de ore de studiu individual (punctul 3.7.) = nr total ore (nr credite X 25) minus nr. ore din planul de invatamant

(punctul 3.4) minus ore alocate pentru examinari. Aceste ore se impart intre

Studiul dupd manual, suport de curs, bibliografie si notite

Documentare suplimer tard in biblioteca, pe platformele electronice de specialitate si pe teren

Pregitire seminarii/ laboratoare/ proiecte, teme, referate, portofolii §i eseuri

Tutoriat

6) Pentru specializarile si/sau disciplinele a caror tematica se regaseste in bibliografia de rezidentiat, aceasta devine

obligatorie. Dirtre titlurile bibliografice, 50% trebuie sa fie din ultimii 5 ani.
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