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REZUMAT AL TEZEI DE ABILITARE

Prin continutul ei, teza abordeaza un domeniu stiintific multidisciplinar, deosebit de complex,
avand la baza concepte, principii si modele teoretice avansate, din perspectiva experientei practice si
a rezultatelor studiilor si a cercetdrilor proprii derulate pe parcursul anilor de la sustinerea tezei de
doctorat si recunoscute prin principalii indicatori ai evaludrii stiintifice (indice Hirsch de 8 si 137 de
citari).

Genetica umana un domeniu incredibil de captivant si complex. Imaginile din lumea
microscopica a ADN-ului, descoperirile despre mostenirea genetica si impactul asupra sanatatii si a
dezvoltarii umane sunt fascinante. Genomica a revolutionat intelegerea noastra a etiopatogeniei in
numeroase patologii si a permis o mai buna intelegere a cauzelor genetice care stau la baza
predispozitiei sau dezvoltarii bolilor. Aceasta a dus la progrese semnificative in diagnosticul precoce,
prognosticul si In abordarile terapeutice personalizate, inclusiv in dezvoltarea de terapii tintite care
vizeaza mutatiile specifice gasite in anumite patologii. Medicina personalizata, care se bazeaza pe
informatii genomice, isi propune sa ofere tratamente si interventii specifice fiecarui individ in functie
de profilul sau genetic si molecular, sporind astfel eficienta si reducand posibilele efecte adverse.

Lucrarea este structuratd in trei parti principale, prima fiind o prezentare succinta a traseului
profesional si a pregatirii medicale si stiintifice; a doua parte este o sinteza a realizarilor stiintifice si
academice axata pe cele mai studiate teme de cercetare, iar in partea a treia sunt prezentate directiile
de dezvoltare a carierei profesionale medicale si de cercetare, cu expunerea principalelor teme de
interes pentru studii viitoare.

Primul capitol al tezei, este axat pe prezentarea Intr-o forma concisd a Intregii mele activitati
profesionale care ofera un context amplu si evidentiaza progresul si experienta acumulatd in domeniul
geneticii medicale, cariera didactica si de cercetare. Focalizarea pe etapele de dezvoltare a carierei
academice, cum sunt educatia, cercetarea, participarea la conferinte, publicatiile si implicarea in
proiecte de cercetare relevante, scoate in evidenta evolutia si contributiile mele pe parcursul timpului,
intr-un domeniu dinamic cum este genetica medicala, n care existd incd multe de descoperit si de
explorat.

Capitolul al doilea, descrie sintetic principalele directii de cercetare abordate si valorificate sub
forma de lucrari publicate in reviste de specialitate cotate in baze de date internationale sau in
monografii. Dintre temele de cercetare dezvoltate de-alungul carierei am ales sa prezint cele mai
cercetate patologii care au facut obiectul activitatii mele medicale si de cercetare: patologia
malformativa, tulburarile neuropsihiatrice si bolile oncologice.

Un numitor comun al cercetarilor genetice In patologia umana este dorinta de a intelege legaturile
dintre informatia genetica si bolile umane. Indiferent de specificul fiecarei afectiuni sau a diverselor
ramuri ale geneticii medicale, existd anumite teme si directii care se intersecteazd in cercetarea
genetica:

Identificarea genelor implicate: cercetarile genetice 1si propun sa identifice genele si variantele
genetice care contribuie la aparitia si dezvoltarea bolilor; aceasta poate implica identificarea mutatiilor
specifice, a regiunilor genomice asociate cu o anumitd boala sau a retelelor genetice implicate in
patogenie.

Studierea mecanismelor moleculare: odata ce genele implicate sunt identificate, cercetarile
urmaresc sa inteleagd modul 1n care aceste variante genetice (polimorfisme) influenteaza functionarea
moleculard a celulelor si a organismului in ansamblu. Acest lucru include intelegerea modificarilor in
expresia genelor, functia proteinelor sau cdile biochimice afectate (genomicd — transcriptomicd —
proteomica).
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Validarea biomarkerilor: cercetarile genetice incearca sa gaseasca si sa valideze biomarkeri utili
pentru diagnosticul, prognosticul si monitorizarea bolilor; acesti biomarkeri pot fi gene, proteine,
modificari epigenetice sau alte molecule care ofera indicii specifice despre prezenta sau evolutia unei
afectiuni.

Dezvoltarea de terapii personalizate: o alta directie comuna este dezvoltarea de tratamente si
terapii care sunt adaptate la specificul genetic al unei persoane sau al unei afectiuni; aici se inscriu
terapiile tintite care vizeaza direct mecanismele moleculare afectate de mutatiile genetice.

Genomica populationala: studiile pe esantioane largi de populatii ajuta la intelegerea variatiei
genetice la nivel de populatie si la identificarea factorilor genetici care pot influenta predispozitia la
anumite boli in anumite grupuri etnice sau geografice.

Aceste directii de cercetare genereaza informatii esentiale pentru dezvoltarea de noi tratamente,
pentru Tmbunatatirea diagnosticului si pentru personalizarea abordarii medicale, contribuind astfel la
progresul in medicina bazatd pe dovezi si in ingrijirea sanatatii. Odata cu avansul tehnologic in
secventierea genetica si analiza datelor, descoperirea biomarkerilor devine tot mai specifica si mai
relevantd pentru medicina personalizata.

In cel de-al treilea capitol, descriu directiile de dezvoltare a carierei academice si profesionale,
care vor viza in principal cercetari care se doresc inovative in domeniul oncogeneticii, nutrigenomicii
si metabolomicii si nu 1n ultimul rand studiul microbiomului in interrelatie cu genomul uman. Aceste
directii de cercetare reprezinta niste domenii extrem de promitatoare pentru viitorul medicinii si al
geneticii umane, iar studiul lor integrat poate oferi o perspectivd mai cuprinzatoare asupra sanatatii
umane si poate deschide usi catre noi strategii de prevenire si tratament al bolilor, inclusiv a cancerului.

Oncogenetica: cancerul este o boald extrem de complexa, avand sute de tipuri diferite, fiecare
cu caracteristici specifice, iar incidenta sa a crescut semnificativ in ultimele decenii, reprezentand una
dintre principalele cauze de morbiditate si mortalitate la nivel global. Aceasta pune presiune pe
sistemele de sanatate si necesitd o abordare integratd pentru diagnostic, tratament si ingrijirea
pacientilor. Cercetarile oncologice vizeaza dezvoltarea de terapii mai eficiente si mai specifice, precum
st identificarea factorilor de risc si a modalitatilor de preventie. Studiul genelor implicate in dezvoltarea
cancerului este esential pentru intelegerea proceselor oncogenetice si pentru dezvoltarea de terapii mai
precise si personalizate. Identificarea mutatiilor genetice asociate cu anumite tipuri de cancer ofera
oportunitdti de diagnostic timpuriu, prognostic si dezvoltare a unor terapii directionate.

Nutrigenomica si metabolomica: aceste domenii exploreazd interactiunea dintre genom si
nutritie/metabolism. Studiind cum anumite substante nutritive sau compusi chimici afecteaza expresia
genelor si metabolomul, putem intelege mai bine legdtura dintre alimentatie, metabolism si
predispozitia la boli, precum diabetul, obezitatea sau alte afectiuni metabolice, probleme de sanatate
extrem de importante si de actualitate. Rezolvarea si gestionarea acestor afectiuni reprezinta unul
dintre marile provocari ale sanatatii publice in prezent, iar cercetdrile in aceste domenii sunt esentiale
pentru gasirea unor solutii eficiente pentru preventie si tratament.

Studiul microbiomului: cercetarile privind microbiota (sau microbiomul) si influenta acesteia
asupra sanatatii umane sunt in plin avant. Microbiomul reprezinta totalitatea microorganismelor care
traiesc in corpul uman, iar relatia dintre acestea si genomul uman este deosebit de interesanta.
Cercetarile microbiomului pot dezvalui cum bacteriile si alte microorganisme influenteaza sanatatea
umana, inclusiv modul in care acestea pot influenta susceptibilitatea la boli sau raspunsul la tratamente.
Studiile sugereaza cd compozitia microbiotei poate influenta predispozitia la diverse boli, inclusiv
afectiuni metabolice, alergii, obezitate, diabet si chiar anumite tipuri de cancer. Microbiota are o
contributie semnificativa la dezvoltarea si functionarea sistemului imunitar. Ea poate influenta modul
in care sistemul imunitar reactioneaza la agenti patogeni si poate fi asociatd cu aparitia unor boli
autoimune. Exista cercetari care sugereaza ca microbiota poate influenta sdndtatea mentala si functiile
cognitive. Legdtura dintre microbiom si sistemul nervos central este un domeniu de interes crescand
in neurostiinte.
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Aceste domenii nu doar ca sunt in plinda expansiune, dar si se intersecteaza intr-o maniera
complexa si fascinantd. Combinand cunostintele din aceste domenii, cercetatorii pot dezvolta abordari
medicale mai precise si mai personalizate, adaptate la specificul genetic al fiecarui individ si la
interactiunile complexe dintre genom, mediu si stilul de viata. Astfel, aceste directii de cercetare promit
sd aduca inovatii remarcabile in domeniul medical si sa ofere perspective noi in intelegerea si tratarea
bolilor umane.

Concluzii: Consider ca experienta vasta In cercetare si expertiza acumulatd inseamna o resursa
incredibila pentru a facilita transferul de cunostinte catre studentii doctoranzi si pentru a coordona teze
de doctorat in conformitate cu standardele stiintifice, ajutandu-i sd navigheze in complexitatea
procesului de cercetare. Implicarea mea in coordonarea si mentoratul doctoranzilor poate fi o
oportunitate excelentd de a-mi continua propria dezvoltare personala si profesionala. Lucrul cu o noua
generatie de cercetatori imi poate oferi perspective noi si poate consolida expertiza mea in domeniu.

Aceastd teza evidentiaza directiile principale care constituie suportul dezvoltarii personale, dar
si contributiile aduse pentru dezvoltarea institutionald, care sunt fundamentale si interconectate - prin
sustinerea si incurajarea cercetdrii de inalta calitate si a inovatiei, pot contribui la dezvoltarea unei
culturi institutionale puternice, care incurajeaza excelenta in cercetare si gindire creativa.



