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- New Report Highlights a Decade of Innovation in Rare Diseases Stephanie Fischer, March 5, 2015 



● Medicină Genomică

● Medicină Personalizată
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Slide realizat cu acordul profesorului Alexis Arzimanoglu / 
Coordonator al ERN pentru Epilepsii Rare și Complexe
EpiCARE / Președinte Grup Coordonator ERN



“ERNs în cifre”

500 Spitale (= 500 Directori de spitale)
2000 Echipe medicale (= 2000 șefi de echipe medicale)
> 20.000 Medici (+ Paramedici + asistenți) 

O flotă de cel puțin 153 de Airbus 380

Slide realizat cu acordul profesorului Alexis 
Arzimanoglu / Coordonator al ERN pentru Epilepsii
Rare și Complexe EpiCARE / Președinte Grup 
Coordonator ERN
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SCURT ISTORIC

➢ 1957 - anul înființării departamentelor de Genetică Medicală în Baltimore și Seattle de către Victor McKusick, respectiv Arno 

Motulsky)

➢ 1995 – înființarea Societății Române de Genetică Medicală (SRGM)

➢ 1997 OMS 344

- primele locuri la Rezidențiat în Genetică Medicală 

- desemnarea a zece personalităţi medicale - medici primari în GM.

➢ 2001 – OMS 457 privind reglementarea denumirii și codificării structurilor organizatorice (secții, compartimente, 

laboratoare, cabinete) ale unităților sanitare din România - Codul 4083 – Explorări genetice paraclinice – adulți/copii

* completat în 2018 prin OMS 563/2018 - Codul 1493 – Codul specialității Genetică Medicală – adulți/copii 
(reglementează activitatea clinică)

➢ 2014 – OMS 1358/2014 privind înființarea rețelei de genetică medicală!!!



Genetica Medicală este specialitatea care vizează:

a) depistarea, diagnosticarea, tratarea şi recuperarea pacienţilor cu afecţiuni genetice şi a celor cu 

anomalii congenitale; 

b) estimarea riscului de recurenţă a bolilor genetice în familiile pacienţilor şi acordarea unui sfat 

genetic corect şi competent, cu scopul prevenirii altor cazuri în familie

Definiție inclusă în Curriculum de pregătire în specialitatea genetică medicală publicat de 

Ministerul Sănătății din România

https://rezidentiat.ms.ro/curricule/2018/genetica_medicala_2018.pdf



GENETICA MEDICALĂ 

CLINICĂ LABORATOR

specialitate

INDIVID<->FAMILIE ->
Populație



ACTIVITĂȚILE GM

1. Clinică&Laborator

2. Cercetare-D-I 3. EDUCATIE

INDIVID
POPULAȚIE

- Elevi->Studenti->Medici
- SOCIETATE



MISIUNEA?

- - Specialității Genetica Medicală

- - unui Centru Regional de Genetică Medicala

- prevenție, diagnostic precoce, management BOALA GENETICA *

- intervenție la nivel individual, familial, populațional
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OMS 1358/2014

Rețeaua Română de genetică medicală

”Uniți rezistăm, divizați cădem!”



Rețeaua Română de Genetică Medicală

6 Centre Regionale de Genetică Medicală (CRGM)

MINISTERUL 

SĂNĂTĂȚII

”Uniți rezistăm, divizați cădem!”



A. GENETICA MEDICALĂ - CLINICĂ: 
- Ambulatoriu – Cabinet GM
- Compartiment/Secție GM

B. GENETICA MEDICALĂ - LABORATOR: 
- Citogenetică
- Genetică Moleculară

ACTIVITĂȚILE Clinice & Laborator în cadrul unui CRGM

OMS 1358/2014



REȚEAUA ROMÂNĂ DE GENETICĂ MEDICALĂ (RRGM) 
Integrată în rețelele europene!

- Pentru gestionarea patologiilor rare complexe cu prevalență scăzută (majoritatea de cauză genetică)
care afectează aproximativ 30 milioane de cetățeni ai Uniunii Europene. Aceste boli necesită resursă
umană înalt specializată, echipare de vârf și tratament personalizat.

- La nivel european există 24 rețele europene de referință în managementul integrat al patologiilor rare,
determinate genetice (ERN).



GENOMICA și ERN

https://ec.europa.eu/health/ern_en



Cine suntem noi, CRGM Dolj?



- CRGM OLTENIA

MINISTERUL 

SĂNĂTĂȚII



- Cabinet Ambulatoriu

- Laborator Genetică

- Compartiment cu paturi

CRGM Dolj – 0MS 1358/ 
2014

CABINET GM 
AMBULATORIU 
SCJUC - 2012 

RO – NMCA – ID - ERN ITHACA

JOINT ACTION ERN INTEGRATION

CExBR (2017)

LABORATOR 
GENOMICĂ UMANĂ –
UMFCV - 2011

DIAGNOSTIC GENETIC CLINIC & MOLECULAR

CERCETARE TRANSLAȚIONALĂ

EDUCAȚIE

EXCELENȚĂ ÎN EDUCAȚIE, DIAGNOSTIC & CERCETARE ÎN GENETICĂ & 
GENOMICĂ

LABORATOR 
AMPRENTARE ADN 
UMAN - 2002

ViZIUNE – ENTUZIASM – CURAJ –

RESPONSABILITATE -ȘTIINȚĂ -

COLABORARE –SUPORT 

CONSOLIDARE

BIOLOGIE CELULARĂ ȘI MOLECULARĂ
GENETICĂ
UMFCV

”How little things make a change.”



Spitalul Clinic Județean Urgență din Craiova

Universitatea de Medicină și Farmacie din Craiova

http://www.geneticamedicala.ro/

1. Laborator Genetică Medicală (SCJUC)

2. Cabinet Genetică Medicală (SCJUC - Ambulatoriu)

3. Compartiment de Genetică Medicală (în amenajare, 

inaugurarea în 2024 - SCJUC) 

+ cod “1493” – codul GM

Laborator cercetare –

Genomică Umană
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Spitalul Clinic Județean Urgență din Craiova
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+ cod “1493” – codul GM
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Genomică Umană



1. DIAGNOSTIC

2. Cercetare-D-I 3. EDUCATIE

INDIVID

COMUNITATE

LGU – UMFCV & LGMed CRGM Dolj - SCJUC

- Elevi->Studenti->Medici

- SOCIETATE



- Prenatal (ex: citogenetica/genetica moleculara din LA);

- Post-natal (ex: diagnosticul genetic al persoanelor cu suspiciune de 

boli genetice/boli rare);

- Genetica non-self (ex: diagnosticul COVID-19 prin Real-Time PCR, 

secventiere)

- Oncogenetica (identificare mutații germline & mutații somatice)

DIAGNOSTIC

LGMed – CRGM Dolj - SCJUC



METODE GENETICE FOLOSITE

Citogenetica Array-CGH



Secventiere

...GATTACAY....

Beckman-Coulter CEQ 8000

Applied Biosystems 3730

Illumina NextSeq 550 

IVD

METODE GENETICE FOLOSITE

Capilara

NGS



Flux LGMed – CRGM - SCJUC

1. Probe

2. Extractie ADN/ARN3. Real-Time PCR

4. Secventiere (NGS/capilara)



- Prenatal (ex: citogenetica/genetica moleculara din LA) – aproximativ 1500 teste 

efectuate;

DIN TRIM II 2023 – TESTARE ADN FETAL LIBER CIRCULANT – LABORATOR DE GENETICĂ 

MEDICALĂ DIN REȚEAUA PUBLICĂ DE SĂNĂTATE CERTIFICAT PENTRU NIPT

- Postnatal – peste 2500 teste genetice efectuate in CRGM Dolj, peste 70% copii (cazuri

din toate regiunile Romaniei);

- COVID-19

~ 116.000 teste RT-PCR;

~ 5000 teste secvențiere NGS SARSCOV2

- Oncogenetică (identificare mutații germline & mutații somatice);

Secvențiere capilară & NGS mutații germline – BRCA1&2 – 100 cazuri

NGS mutații somatice – TSOncology 500 – 8 cazuri

LGMed

in CRGM - SCJUC
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ROLUL CRGM & RRGM ÎN ERA POSTGENOMICĂ

● PARTENER ÎN:

- Prevenție – screening familial & consiliere genetică

- Diagnostic & tratament personalizat – testare genetică pentru diagnostic / pentru 

identificare de opțiuni terapeutice personalizate

- Îngrijire integrată & personalizată – CRGM & RRGM integrare în ERNs – suport & 

colaborare pentru afiliere & participare în ERN specifice

- Cercetare & Inovare – integrare & participare în inițiative europene precum EATRIS



Vă mulțumim !

http://geneticamedicala.ro
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