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Citogenetica

1.Definitia cromozomului

2. Elementele morfologice obligatorii (cromatidele, constrictia primara, centromerul, bratele cromozomiale, telomerele) si
facultative (constrictiile secundare, satelitii, situsurile fragile)

3. Clasificarea cromozomilor umani in functie de pozitia centromerului si heteromorfismele cromozomiale

4. Metode de obtinere a cromozomilor - Tehnica standard de evidentiere a cromozomilor umani

5. Tehnicile de bandare

6. Clasificarea internationala a cromozomilor umani (grupele A-G)

7. Tehnicile de diagnostic prenatal: amniocenteza (principiul, etapele de cultivare ale amniocitelor, complicatji); biopsia de
vilozitati coriale, cordocenteza, biopsia fetala, diagnosticul prenatal de preimplantare, izolarea celulelor fetale din sangele
matern, beneficiile diagnosticului prenatal.

8. Tehnici citogenetice de Tnalta rezolutie. Tehnicile FISH (fluorescent in situ hybridisation).

9. Definitie, principiul, sonde de ADN si marcajul fluorescent, fluoroflori utilizati, tipuri de sonde utilizate in tehnicile FISH
10. Protocolul general pentru marcajul cromosomial prin tehnica FISH

11. Tipuri de metode FISH utilizate in diagnosticul genetic

e Tehnicile FISH Standard

e Tehnicile M-FISH (multicolor FISH)

e  Cariotipul molecular (array CGH)

e Aplicatiile FISH

- Diagnosticul rearanjarilor cromosomiale complexe prin M-FISH

- Diagnosticul de preimplantare in cazul tehnicilor de reproducere umana asistata

- Avantajele si dezavantajele utilizarii tehnicilor FISH

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

1. Extractia ADN genomic (surse, principiul, etapele, kit-uri)

2. Evaluarea cantitatii si calitatii (puritatii) ADN extras (principii, metode fotometrice, electroforeza)

3. Amplificarea secventelor de ADN- reactia PCR (polymerase chain reaction) — (definitie, principiul reactiei PCR, etapele de
baza ale reactiei PCR, stabilirea conditiilor optime de realizare a reacfjiilor PCR, evaluarea calitatii amplificarii fragmentelor de
ADN - electroforeza)

4. Tehnici cantitative/ semi-cantitative de analiza a acizilor nucleici prin tehnica RealTime-PCR (principiu si aplicatji)

5. Analiza moleculara a expresiei genice (ARN mesager), tehnica de revers-transcriptie: principiu si aplicatji

6.Tehnica de microarray pentru evaluarea expresiei genice.

Analiza mutatiilor genice:

1. Mutatiile / polimorfismele genice



2. Tehnici de diagnostic molecular care utilizeaza enzimele de restrictie. Tehnica PCR-RFLP (polymerase chain reaction —
restriction fragments length

polymorphism) - principiul si indicatjile tehnicilor PCR-RFLP, etapele si interpretarea rezultatelor PCR-RFLP

3. Tehnica SSCP (single strand conformation polymorphism) - Principiul si utilitate

4. Tehnicile AS-PCR si variantele acestora (ARMS-PCR, tetra-primer PCR) - principiul tehnicii ARMS-PCR si utilitate

5. Secventierea ADN (tipurile de tehnici de secventiere a ADN si principiile lor, utilitatea, avantaje-dezavantaje)

6. Secventierea ADN prin metoda Sanger (etapele tehnicii, interpretarea si analiza de secventa prin analiza cromatogramelor
obtinute prin tehnica de secventiere automata a ADN

7. Pirosecventierea

8. Next generation sequencing

Analiza proteinelor
1. Metode de determinare cantitativa a proteinelor (colorimetric, spectrofotometric, imunometric - ELISA)

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

Diagnosticul molecular
1. Asocierea dintre diferite afectiuni si gene HLA sau non-HLA - Sistemul HLA, haplotipuri, dezechilibre de inlanfuire

2. Markeri moleculari utilizati ca {inta in diagnosticul neoplaziilor.

Diagnosticul molecular - aplicatii ale geneticii in medicina legala

1. Posibilitati de diagnostic in identificarea persoanei si analiza filiatiei

2. Tipuri de secvente utile in realizarea analizei ADN cu aplicatii in medicina legala - Secventele VNTR (modalitatile de
analiza ale VNTR si interpretarea analizei VNTR), - Secventele STR (tehnicile de analiza ale alelelor STR, seturile de alele
STR utilizate in genotipare, interpretarea analizei ADN in medicina legala, calculul probabilitaii paternitatii pe baza
frecventelor alelice ale STR)

3. Analiza ADN mitocondrial (ADNmt) si regiunile hipervariabile HV1 si HV2 (interpretare)

Biosecuritate si controlul calitatii in laboratorul de genetica si biologie moleculara
1. Spatiul si conditiile necesare functionarii laboratorului de analize medicale

2. Spatiul si conditiile pentru laboratorul de diagnostic molecular

3. Controlul intern al calitatii pentru analize de biologie moleculara

4. Biosecuritatea in laboratorul de citogenetica si biologie moleculara

5. Masuri de reducere a contaminarii in laboratorul de citogenetica si biologie moleculara

Asigurarea calitatii in laboratoarele de analize medicale:

1. Calitate:

Calitatea serviciilor prestate de laboratoarele medicale;

-Asigurarea calitatii rezultatelor analizelor medicale;

-Controlul intern al calitatii in laboratoarele medicale;

-Managementul echipamentelor de analiza

-Incertitudinea de masurare - notiuni teoretice;

-Bugetul de incertitudine, surse posibile de incertitudine aparute in laboratorul medical,
-Validarea metodelor de testare.

-Trasabilitatea masurarii;

-Controlul echipamentelor de analiza.



2. Gestionarea datelor

-Sistemul Informatic al Laboratorului — SIL (informatica medicala, prelucrarea datelor si telecomunicatii); alegerea unitatilor de
masura ale analizelor din laboratorul medical; inregistrari de laborator;

-Formular cerere de analize medicale;

-Formular raportare rezultate
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BIBLIOGRAFIE SELECTIVA PENTRU CAPITOLUL ASIGURAREA CALITATII IN LABORATOARELE DE ANALIZE
MEDICALE
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. ISO 8402:1994, Managementul calitatii si asigurarea calitatii — Vocabular
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:1995), Geneva, 2008: pag. 3-58;
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Editor Costache Rusu, Proceedings of ,The 6" International Conference on Quality Management in Higher Education -
QMHE , 8-9 Juli 2010, Tulcea, ISBN 978-973-662-566-4, ISBN (Vol. 1) 978-973-662-567-1, pag. 643-646;
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incertitudinii de masurare in laboratoarele medicale, Revista Roméana de Medicina de Laborator Vol. 18, nr. V4, Martie 2010,
pag. 65 - 77;

15. Piotr Konieczka, Jacek Namiesnik, Quality Assurance and Quality Control in the Analitical Chemical Laboratory, CRC
Press 2009

16. Constanta Popa, Georgeta Sorescu, Note de curs CALILAB — Asigurarea calitatii analizelor medicale. Controlul intern si
extern al calitatii, Bucuresti 2009, www.calilab.ro;

17. Piotr Konieczka, Jacek Namiesnik, Quality Assurance and Quality Control in the Analitical Chemical Laboratory, CRC
Press 2009

18. Constanta Popa, Georgeta Sorescu, Marcel Vanan, Note de curs CALILAB — Managementul calitatii in laboratoarele
medicale, Bucuresti 2008, www.calilab.ro;

19. D. Brynn Hibbert, Quality Assurance for the Analytical Chemistry Laboratory, Oxford University Press 2007;

20. Conf. Dr. Liviu Dragomirescu, Dr. Viorel Voda, Note de curs CALILAB - Conceptul de incertitudine si calitatea
masurarilor. Evaluarea incertitudinii de masurare. Aplicatii, Bucuresti 2007, www.calilab.ro;

21. Lynne S. Garcia, Clinical Laboratory Management, AMS Press 2004;
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laboratoarele medicale;
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