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“Odiseea” bolilor rare

• Peste 7,000 de boli rare descrise până în prezent

• 3.5 - 5.9% din populație, însemnând peste 300 milioane de
persoane la nivel global sunt afectate de o boală rară

• 5 – 7 ani, 8 specialiști, 2 – 3 diagnostice greșite

• 80% dintre bolile rare au componentă genetică

• NGS reprezintă, la ora actuală, cea mai rapidă cale către
diagnostic
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De ce este importantă genomica
în bolile rare?

Conform American College of Genetics and Genomics1 (ACMG),
diagnosticul molecular în bolile rare are multiple beneficii:

• Tratament țintit, personalizat, bazat pe dovezi

• Costuri reduse în managerierea cazurilor

1ACMG Board of Directors. Clinical utility of genetic and genomic services: a position statement of the American College of Medical
Genetics and Genomics. Genet Med. 2015;17(6):505-507. doi:10.1038/gim.2015.41
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De ce este importantă genomica
în bolile rare?

Conform American College of Genetics and Genomics1 (ACMG),
diagnosticul molecular în bolile rare are multiple beneficii:

• Consiliere familială corespunzatoare

• Confort psihologic pentru familie

• Beneficii sociale

1ACMG Board of Directors. Clinical utility of genetic and genomic services: a position statement of the American College of Medical
Genetics and Genomics. Genet Med. 2015;17(6):505-507. doi:10.1038/gim.2015.41
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Cine suntem noi?

Prof.Dr. Maria Puiu Conf.Dr. Adela Chirița-EmandiProf.Dr. Nicoleta Andreescu
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Cum arată activitatea noastră curentă?

• Oferim diagnostic pentru boli rare prin program național, pentru copii
și adulți

• Am evaluat/oferit diagnostic pentru > 6000 de pacienți cu boli rare
între 2014 – 2022

• În secția cu paturi, oferim tratamentul cronic/de substituție pentru:
- Osteogeneza Imperfectă, 

- Sindrom Morquio, 

- Sindrom Hunter, 

- Neurofibromatoză (cu neurofibroame plexiforme), 

- Deficit de lipază acidă lizozomală
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Ce investigații putem oferi pacienților noștri?

• Cariotip clasic

• Cariotip molecular (SNP Array)

• Secvențiere panel de gene:
✓TruSightCardio – panel de 174 de gene 
✓TruSightOne – panel de 4813 gene
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Câteva imagini din laboratoarele noastre…
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Cine ne (re)cunoaște?
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Proiecte în care am fost implicați

Centrul de Medicină Genomică 
v2; Universitatea de Medicină 

și Farmacie “Victor Babeș” 
Timișoara; ID: 1854; 

SMIS:487449, Nr.contract: 
677/09.04.2015 POSCCE 

Operaţiunea 2.2.1: Dezvoltarea 
infrastructurii CD existente şi 

crearea de noi infrastructuri CD
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Proiecte în care suntem implicați

Extinderea serviciilor medicale și comunitare pentru 
persoanele afectate de boli genetice și rare, MEDI.COM-

RARE, noiembrie 2022 – aprilie 2024
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Proiecte în care am fost implicați

Science and Technology in childhood Obesity Policy (STOP), 
Grant Agreement number 774548; Call: Horizon 2020-SFS-
2016-2017; Topic: SFS-39-2017, Research Innovation Action 

2018 – 2022
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Proiecte în care am fost implicați

Use of nutrigenomic models for the personalized treatment 
with medical foods in obese people (NutriGen), 2016 – 2020
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Proiecte în care am fost implicați

Formarea PROfesională a 
personalului medical în 

GENetica medicală –
PROGEN - SMIS 107623; 

Contract POCU: 
91/4/8/107623/08.12.2017 

(12.2017 – 12.2019)
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Activitatea noastră științifică
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Ce ne dorim în continuare?

• Colaborări naționale și internaționale – diagnostic și cercetare

• Proiecte naționale și internaționale prin care să creștem
echipele din centrele noastre și să maturăm testarea genomică

• O legislație adecvată privind testarea genetică în România

• Creșterea numărului de geneticieni în spitale, universități,
centre de cercetare

• Condiții mai bune pentru persoanele cu boli rare....
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Mulțumesc!


