TEMATICA
PENTRU EXAMENUL DE GRAD SPECIALIST S| PRINCIPAL
IN GENETIC A SI BIOLOGIE MOLECULAR A,
PENTRU BIOLOG

Citogenetica

1.Definitia cromozomului
2. Elementele morfologice obligatorii (cromatidetmnstrigia prima#, centromerul, brgle
cromozomiale, telomerelgj facultative (constrictiile secundare, satelitusurile fragile)
3. Clasificarea cromozomilor umani in fuiec de pozia centromeruluisi heteromorfismele
cromozomiale
4. Metode de aimere a cromozomilor - Tehnica standard de evidezna cromozomilor umani
5. Tehnicile de bandare
6. Clasificarea internenala a cromozomilor umani (grupele A-G)
7. Tehnicile de diagnostic prenatal: amniocentepandipiul, etapele de -cultivare ale
amniocitelor, complic@); biopsia de vilozikti coriale, cordocenteza, biopsia fatadiagnosticul
prenatal de preimplantare, izolarea celulelor &thh sangele matern, beneficiile diagnosticului
prenatal.
8. Tehnici citogenetice de inaltezolyie. Tehnicile FISHf{uorescent in situ hybridisation
9. Definkie, principiul, sonde de ADNi marcajul fluorescent, fluoroflori utiliza tipuri de
sonde utilizate n tehnicile FISH
10. Protocolul general pentru marcajul cromosomied tehnica FISH
11. Tipuri de metode FISH utilizate in diagnostigahetic

e Tehnicile FISH Standard

e Tehnicile M-FISH (multicolor FISH)

e Cariotipul molecular (array CGH)

e Aplicatiile FISH
- Diagnosticul rearaagilor cromosomiale complexe prin M-FISH
- Diagnosticul de preimplantare in cazul tehnicderreproducere umamsistai
- Avantajelesi dezavantajele utilarii tehnicilor FISH

Metode de analia moleculara a genelor- Bazele analizei moleculare a ADN

1. Extragia ADN genomic (surse, principiul, etapele, kitjuri

2. Evaluarea candtii si calitatii (puritagii) ADN extras (principii, metode fotometrice,
electroforeza)

3. Amplificarea secveagplor de ADN- reactia PCR (polymerase chain reagtior{defintie,
principiul reagiei PCR, etapele de bazle reagiei PCR, stabilirea contiilor optime de
realizare a reailor PCR, evaluarea caiifii amplificarii fragmentelor de ADN — electroforeza)
4. Tehnici cantitative/ semi-cantitative de anabzacizilor nucleici prin tehnica RealTime-PCR
(principiusi aplic&ii)

5. Analiza moleculdr a expresiei genice (ARN mesager), tehnica de sewanscrigie:
principiu si aplicaii

6.Tehnica de microarray pentru evaluarea exprgsiace.

Analiza mutatiilor genice:

1. Mutgiile / polimorfismele genice

2. Tehnici de diagnostic molecular care utiliZzeanzimele de resttie. Tehnica PCR-RFLP
(polymerase chain reaction — restriction fragmésntgth

polymorphism) - principiul si indicatiile tehnicilor PCR-RFLP, etapelgi interpretarea
rezultatelor PCR-RFLP

3. Tehnica SSCP (single strand conformation polyriem) - Principiuki utilitate



4. Tehnicile AS-PCR si variantele acestora (ARM3RRP@tra-primer PCR) - principiul tehnicii
ARMS-PCRisi utilitate

5. Secvetierea ADN (tipurile de tehnici de secymme a ADNsi principiile lor, utilitatea,
avantaje-dezavantaje)

6. Secvetierea ADN prin metoda Sanger (etapele tehnicigrprietaregi analiza de secven
prin analiza cromatogramelor ofute prin tehnica de secugre automata ADN

7. Pirosecvetierea

8. Next generation sequencing

Analiza proteinelor

1. Metode de determinare cantitéta proteinelor (colorimetric, spectrofotometric,unometric

- ELISA)

2. Metode de identificare a proteinelor (electrefr, imunoblot, imunofenotipare, ELISA,
imunohistochimie)

Diagnosticul molecular

1. Asocierea dintre diferite af@ani si gene HLA sau non-HLA - Sistemul HLA, haplotipuri,
dezechilibre de T@htuire

2. Markeri moleculari utilizg catinta in diagnosticul neoplaziilor.

Diagnosticul molecular - aplicaii ale geneticii in medicina legal

1. Posibiliati de diagnostic Tn identificarea persoagieanaliza filigiei

2. Tipuri de secvee utile Tn realizarea analizei ADN cu aplican medicina legal - Secverele
VNTR (modalitatile de analizale VNTR i interpretarea analizei VNTR), - Secvele STR
(tehnicile de analizale alelelor STR, seturile de alele STR utiliZetgenotipare, interpretarea
analizei ADN n medicina legal calculul probabilitii paternittii pe baza frecveelor alelice
ale STR)

3. Analiza ADN mitocondrial (ADNmt3i regiunile hipervariabile HV%i HV2 (interpretare)

Biosecuritate si controlul calitatii in laboratorul de genetica si biologie moleculara
1. Spaiul si condiiile necesare funonarii laboratorului de analize medicale

2. Spaiul si condtiile pentru laboratorul de diagnostic molecular

3. Controlul intern al calitii pentru analize de biologie molecuiar

4. Biosecuritatea in laboratorul de citogerigidiologie moleculat

5. Masuri de reducere a contaraiin in laboratorul de citogenetigi biologie moleculat

Asigurarea calititii in laboratoarele de analize medicale
1. Calitate:
» Calitatea serviciilor prestate de laboratoarele inadé;
» Asigurarea calittii rezultatelor analizelor medicale;
» Controlul intern al calitii in laboratoarele medicale;
* Managementul echipamentelor de arializ
* Incertitudinea de #&surare - npuni teoretice;
* Bugetul de incertitudine, surse posibile de intedine agrute in laboratorul
medical;
» Validarea metodelor de testare.
» Trasabilitatea rsutirii;
e Controlul echipamentelor de analiza.

2. Gestionarea datelor




» Sistemul Informatic al Laboratorului — SIL (infortia medical, prelucrarea
datelor si telecomunicgi); alegerea unittilor de masui ale analizelor din
laboratorul medical; inregigiti de laborator;

» Formular cerere de analize medicale;

* Formular raportare rezultate
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