TEMATICA PENTRU EXAMENUL DE MEDIC SPECIALIST
SPECIALITATEA GENETICA MEDICALA

I. PROBA SCRISA
I1—11l. DOUA PROBE PRACTICE
V. PROBA CLINICA

I. PROBA SCRISA

1. Determinismul caracterelor; genotip si fenotip
2. Genomul uman
3. Structura si organizarea celulard a ADN

4. Cromozomii umani

5. Structura si functia genelor

6. Mecanismele moleculare ale expresiei genelor

7. Transmiterea informatiei ereditare; replicarea ADN; mitoza si meioza; fecundarea
8. Ereditatea monogenica

9. Ereditatea poligenica si multifactoriala

10. Ereditatea mitocondriala

11. Variabilitatea genetica: recombinarea genetica, mutatiile, migratiile

12. Mutatiile genetice

13. Polimorfismele genetice

14. Clasificarea bolilor genetice

15. Dezvoltarea normala si patologica. Anomalii congenitale. Teratogeneza
16. Anomalii ale cresterii si dezvoltarii

17. Sexualizarea normala si patologica

18. Dizabilitatea intelectuala

19. Imunogenetica si imunopatologia

20. Oncogenetica. Cancere ereditare si familiale

21. Medicina genomica: medicina personalizatd; medicina predictiva

22. Farmacogenomica; toxigenomica; nutrigenomica; metabolomica

23. Genetica populatiilor

24. Epidemiologie genetica

25. Bolile genetice: definitii, clasificari, frecventa, importanta

26. Consultul genetic; anamneza materno-fetala si familiald; evaluarea fizica a
pacientului; indicatiile investigatiilor paraclinice si a testelor genetice

27. Semiologia geneticd. Markeri somatici genetici

28. Somatometria

29. Diagnosticul etiologic al afectiunilor congenitale

30. Dismorfismul cranio-facial

31. Anomaliile congenitale ale gatului, trunchiului, abdomenului si membrelor
32. Boli hematologice ereditare

33. Boli genetice endocrine

34. Boli metabolice congenitale (erori Tnndscute de metabolism)

35. Boli genetice musculare si neuromusculare

36. Boli genetice ale sistemului nervos central: tulburari mentale si de
comportament, afectiuni neurologice (malformatii ale SNC, epilepsii, ataxii,
paraplegia spasticd ereditard, scleroza multipla, facomatoze, s.a.)

37. Boli genetice oftalmologice

38. Surditatea

39. Boli genetice oto-rino-laringiene, ale toracelui si aparatului respirator



40. Fibroza chistica (mucoviscidoza)

41. Boli genetice ale aparatului cardio-vascular

42. Boli genetice ale sistemului digestiv

43. Boli genetice ale sistemului renourinar

44. Boli genetice ale aparatului reproductiv. Starile intersexuale

45

. Tulburari de reproducere (infertilitate, sterilitate, boala abortiva)

46. Boli genetice osteoarticulare

47. Boli genetice ale tesutului conjunctiv

48. Genodermatoze

49. Anomalii cromozomiale si boli cromozomiale

50. Bolile mitocondriale

51. Sindroame plurimalformative

52. Bolile comune — cu predispozitie genetica — ale adultului

53.

Cancere ereditare si familiale

54. Farmacogenetica

55.
56.
57.
58.

Profilaxia bolilor genetice; sfatul genetic; diagnosticul prenatal si presimptomatic;
Screeningul neonatal, populational, familial; registre de boli genetice

Tratamentul bolilor genetice; terapia genica

Probleme etice si medico-legale in abordarea patologiei genetice

I1. PROBA PRACTICA (a)
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. Cariotipul si cariotiparea. Testul Barr

. Testul FISH

. Analiza genomica bazata pe microretele (array-CGH)

. Genotiparea.

. Tehnici de analiza a microdeletiilor sau microduplicatiilor (RT-PCR; MLPA)
. Amplificarea ADN. Principiul si tehnica PCR

. Poliformismul lungimii fragmentelor de restrictie (RFLPs)

. Secventierea ADN

. Tehnici de secventiere de generatie urmatoare

10. Tehnici de analiza a metilarii
11. Grupele sanguine; polimorfismul proteic; teste de paternitate

I11. PROBA PRACTICA (b)
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. Fisa de consult genetic

. Examenul fizic al pacientului

. Ancheta familiald, desenarea si interpretarea unui arbore genealogic
. Somatometria

. Formularea unui plan de examene clinice si paraclinice

. Sfatul genetic

. Diagnosticul prenatal

. Screeningul prenatal

. Screeningul neonatal

10. Screeningul familial
11. Dispensarizarea si integrarea socioprofesionala a persoanelor cu anomalii
congenitale si boli genetice



IV. PROBA CLINICA

Cazurile clinice vor fi alese din tematica probei scrise de specialitate. Proba consta in
examinarea clinicd si a documentatiei obiective (rezultatele analizelor) cu precizarea
diagnosticului si a strategiei terapeutice.
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