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Genetica fundamentala

-Genomul uman

-Anomaliile cromosomiale si patologia asociata

-Mutatiile genice — factor etiologic determinant al bolilor moleculare
-Ereditatea poligenica si multifactoriala in patologia umana
-Genetica dezvoltarii si defectele de dezvoltare

-Imunogenetica si imunopatologia

-Oncogenetica

-Farmacogenetica

Genetica medicala
- Bolile genetice; caractere generale si metode de studiu.

-lmpactul si consecintele incarcaturii genetice a populatiilor umane asupra starii de sanatate,
abordarea genetica in medicing, 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 geneticd, screening-ul bolilor genetice in populatie,diagnosticul prenatal

-Principii de tratament a bolilor genetice: strategii de terapie a bolilor genetice, terapia genica. -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.

Geneticd medicald

Fisa de consult genetic.

Examenul fizic al pacientului.

Formularea unui plan de examene clinice si paraclinice.

Fise speciale de consult pentru pacientii care prezinta anumite tipuri de afectari.
Sfatul genetic.

Corelatii genotip-fenotip in anomaliile cromosomiale.

Corelatii genotip-fenotip in boli monogenice.

Evaluarea riscului in bolile comune.

Evaluarea riscului in anomaliile congenitale.

. Predispozitia genetica in cancer.

. Conditionarea genetica a raspunsului la medicamente.
. Diagnosticul prenatal.

. Screeningul neonatal.

. Screeningul familial.

. Dileme si conflicte etice n genetica medicala.

. Registre genetice.

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

Genetica clinica

1. Conformatia generala a corpului; talia mica si Thaltd; asimetria si hipertrofia
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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; malformatii ale buzelor; cavitatii orale, limbii si dintilor.

Trunchi; coloana vertebrala; torace; perete ventral; centuri

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

Boli de piele; anomalii ale pigmentarii; dermatoze ihtioziforme; epidermoliza buloasa, alte boli
genetice ale pielii

Bolile tesutului conjunctiv; sindromul Marfan; sidromul Ehlers Danlos, pseudoxantoma elasticus.
Bolile osteoarticulare; condrodisplaziile; osteodisplaziile; artogripoze, deformari scheletice.

Bolile musculare si neuromusculare; miopatiile congenitale; distrofiile musculare, atrofiile
musculare spinale, distrofia miotonica, miastenia gravis, bolile neuronilor motori; paraliziile
periodice

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

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

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

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

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

Bolile sistemului nervos; malformatiile sistemului nervos central; bolile neurologice, boli convulsive,
boli ereditare ale ganglionilor bazali, boala Huntington; boli psihice, schizofrenia si psihozele
bipolare, dementele senile, retardul mental; alte boli psihice.

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

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

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

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

Bolile cromozomiale

Bolile mitrocondriale

Cancere ereditare si familiale.
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