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1. Scopul si obiectivele propuse spre realizare in cadrul proiectului

Proiectul CDGSCREEN este destinat unor cercetdri fundamentale cu valoare aplicativa inalta,
avand scopul de a introduce in practica medicala autohtona diagnosticului dereglarilor congenitale ale
glicozilarii (CDG), care stau la baza afectarilor multisistemice si determind un grad avansat de
disabilitate la copii.

Obiectivele centrale prezinta: selectarea criteriilor de diagnostic al pacientilor suspecti la CDG,
implementarea metodei IEFT (focusarea isoelectrica a transferinei) si evaluarea profilului IEFT ca
metoda de electie in screeningul CDG, care pana in prezent nu a mai fost cercetatd in Moldova. Studiul,
in premiera in Moldova, se face original prin analiza profilului izoelectric al transferinei in ser la copiii
suspecti pentru CDG, supervizat de profesori de la RadboudUMC, Nijmegen, Olanda, experti Europeni
in CDG, sub conducerea carora grupul de cercetatori moldoveni din proiectul curent a fost instruit in
2016. In scopul imbogatirii informatiei metabolice pentru aprecierea statutului metabolic al copiilor
suspecti pentru CDG se pune perspectiva analizarii complementare a profilului metabolic urinar prin
spectroscopie RMN datorita colaborarii cu grupul de Biospectroscopie de la Institutul Chimie
Macromoleculara ”P.Poni”, lasi, Romania, astfel transland mai pe larg prototipul cercetarilor olandeze.

Astfel, pe punct de obiectiv central au fost propuse urmatoarele:

1. Selectarea grupului de pacienti suspecti pentru CDG prin aplicarea criteriilor clinice de
suspiciune a tulburarilor metabolice specifice;

2. Implementarea focusarii izoelectrice a Transferinei (IEFT) ca metoda de screening al CDG pe
serul pacientilor suspecti;

3. Evaluarea prin spectroscopie RMN a profilului metabolic urinar la copiii implicati in cercetare
prin colaborarea cu Institutul Chimie Macromoleculara P. Poni”, Iasi, Romania;

4. Crearea Biobancii si completarea Registrului National pe Boli Rare (cu pacienti CDG).



2. Rezultatele stiintifice obtinute in cadrul proiectului

Lucrarile stiintifice in etapa raportatd au fost efectuate cu intarziere din cauza problemelor in

procesul de achizitie a unor reagenti foarte specifici care niciodata nu au mai fost adusi in Moldova (gel

pregatit pentru IEF, solutii amfolitice cu pH 3-5, 6-8 si 5-7, solutie de colorare, anticorpi policlonali

pentru transeferina umana utilizati in IEF) a caror distribuitor a fost gasit in urma ultimei licitatii. Se

preconizeaza ca reagentii necesari sa fie expediati pind la sfarsitul lunii decembrie. In lucrarile

proiectului au participat 8 cercetatori stiintifici din 2 laboratoare: Lab. Profilaxia Patologiilor Ereditare

si Lab. Genetica Molecularda Umana.

In realizarea obiectivelor proiectului s-au efectuat urmatoarele:

Au fost precautate 96 surse bibliografice pe tematica Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii
(CDQG) in scopul elabordrii criteriilor clinice de suspiciune, particularitatile evolutive ale CDG
si modul de aplicare a metodei IEFT ca screening in CDG.

A fost selectat un grup de cercetare format din 75 de pacienti suspecti pentru CDG cu
completarea chestionarelor de studiu prin transferul criteriilor clinice elaborate de Centrul
Univesitar Medical Radbound, Nijmegen, Olanda pentru aprecierea scorului de suspiciune si
evolutie a CDG si stocarea materialului biologic de cercetare (ser, ADN, plasma, urina).

Au fost pregatite conditiile de implementare a screening-ului selectiv prin IEFT la pacienti
suspecti la CDG, iar probele de ser colectate vor fi puse in screening-ul IEFT dupa
implementarea metodei.

Probele de urind de la pacientii suspectati pentru CDG au fost transmise in laboratorul de
Biospectrosopie RMN a fluidelor, Institutul de Chimie Macramoleculara ,,Petru Poni”, Iasi,
Romania, in cadrul colabordrii bilaterale. Probele a 75 de paceinti se afla la momentul raportarii
in proces de analiza a spectrului metobolomic urinar.

A fost initiat si completat Registrul pentru monitorizarea pacientilor suspecti pentru CDG, care
include cei 75 de pacienti cu diagnosticul neclar suspecti pentru CDG si a Biobancii cu probe
biologice, care la momentul raportarii include 45 de probe de ADN, 75 de Urina si 75 de Ser.
La 40 de mostre testul IEFT a fost efectuat in SUA si RadboudUMC (prin colaborarile de
sustinere a debutului cercetarii) pentru a servi ca model in procesul de diagnostic la etapa cand
metoda IEFT se va realiza in Moldova. In acest context au fost identificate 2 cazuri de probe
fals-pozitive, care ulterior s-au dovedit a fi cazuri de Fructozemie si Galactozemie, care necesita
diagnostic diferentiat si precizari metabolomice si molecular-genetice. Aceleasi momente au
fost precizate si prin metoda Spectroscopiei RMN a urinii acelor pacienti.

In permanenta se duce corespondenta cu partenerii-experti Prof. Dirk Lefeber (Radbound UMC,
Olanda) si Profesor Eva Morava (Mayo Clinic, SUA) in vederea celor 2 teze de doctorat initiate
in studiul CDG 1in Co-Tutela cu acestia si elaborarii protocolului de diagnostic al pacientilor cu

CDG in Republica Moldova conform standardelor internationale.



In perioda de raportare au fost efectuate lucririle necesare pentru procurarea reagentilor
specifici pentru implementarea metodei de izoelectrofocusare a transferinei care au fost selectati
in baza consultului cu expertii din Olanda (Dirk Lefeber, Radbound UMC). Aceastd metoda
permite diagnosticarea a pana la 90% din tipurile de CDG descrise pana acum. Au fost
completate 6 formulare pentru procurarea prin tender a reactivelor specifice idispensabile pentru
realizarea |EFT. In ultimul tender organizat de IMSP Institutul Mamei si Copilului toate
pozitiile propuse au fost acoperite si de aceea se presupune ca pana la sfarsitul lunii decembrie
reagentii necesari pentru implementarea metodei vor fi achizitionati.

S-au precautat protocoale de implementare a metodelor de analiza la nivel molecular genetic la
pacientii suspecti pentru CDG. Pentru realizarea acestui scop a fost efectuat designul primerilor
pentru exonii 3-7 a genei PMM2, ceea ce va permite diagnosticul genetic a CDG tip la, care este
cea mai frecventd formd de CDG (63%) (tab.1). In plus, pentru eliminarea cauzelor secundare
care pot duce la rezultat fals-pozitiv a metodei IEFT au fost intreprinse masuri pentru
diagnosticul molecular al bolilor rare ca Galactozemia si Fructozemie, determinate de genele
GALT si ALDOB, in scopul diferentierii definitive a rezultatelor obtinute la IEFT. Design-ul
primerilor pentru genele ALDOB si GALT sunt prezentate in tabelul 1.

Tabelul 1. Lista primerilor elaborati pentru seqventierea exonilor genelor ALDOB, GALT, PMM2
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Primerii pentru gena GALT au fost supusi testarilor si parametrizarilor In urma carora a fost

identificata temperatura optimala de aliniere a fiecarui primer (tab. 2). Acest lucru este indispensabil

pentru lucrarile de implementare a metodei de secventiere ADN.

Tabelul 2. Temperatura optimala a primerilor pentru gene GALT

Primer Temp. optimala
GALT E1-2 +58°C
GALT E3-5 +57°C
GALT E7-8 +60°C
GALT E9-10 +58°C
GALT E11 +58°C

Ca urmare a derularii proiectului au fost initiate 2 teze de doctorat in domeniul Dereglarilor

Congenitale de Glicozilare pentru programele 322.01 - Pediatrie si neonatologie si 315.02 - Biologie

moleculara si genetica medicala.

3. Cele mai relevante realizari obtinute in cadrul proiectului (pana la 100 cuvinte)

In cadrul proiectului au fost realizate urmitoarele:

Au fost precautate 96 surse bibliografice pe tematica Dereglarilor Congenitale ale
Glicozilarii (CDG) in scopul elaborarii criteriilor clinice de suspiciune, particularitatile
evolutive ale CDG si modul de aplicare a metodei IEFT ca screening in CDG.

A fost selectat un grup de cercetare format din 75 de pacienti suspecti pentru CDG cu
completarea chestionarelor de studiu si stocarea materialului biologic de cercetare (ser/
ADN/plasma/urind).

Au fost pregatite conditiile de implementare a screening-ului selectiv prin IEFT la
pacienti suspecti la CDG.

Au fost initiate 2 teze de doctorat pe tematica CDG studiata in cadrul proiectului.



4. Participarea in programe si proiecte internationale (ORIZONT 2020, COST...), inclusiv
propunerile inaintate/proiecte castigate in cadrul concursurilor nationale/internationale cu
tangenta la tematica proiectului.

S-au dus lucrari asupra unui draft pentru propunerea de proiect H2020, ”"Marie Sktodowska-Curie
Innovative Training Networks” (H2020-MSCA-ITN-2019), care nu a fost aplicata din cauza intirzierii
raspunsului de la colaboratorii de peste hotare. Propunerea prevedea antrenarea tinerilor cerecetatori in
domeniul Erorilor Inndscute de Metabolism, in special Dereglarilor Congenitale de Glicozilare (CDG)

prin traininguri si schimb de experienta in tarile implicate in consortium (Olanda si Romania).

5. Colaboriri stiintifice internationale/nationale.

Cercetarea in cadrul prezentului proiect a fost initiatd ca urmare a colaborarii cu RadboudUMC,
Nijmegen, Olanda, unde grupul de cercetare a fost instruit in 2016. Tot cu colegii olandezi s-a
desfagurat corespondenta in vederea consultarilor asupra pregatirii conditiilor de implementare a
analizei IEFT ca screening selectiv in diagnosticul CDG si consultéri in procesul de achizitionare a
reagentilor specifici. 40 de probe de ser au fost analizate in SUA si RadboudUMC pentru a servi drept
model pentru diagnostic in CDG si s-au evidentiat 2 cazuri de IEFT fals-pozitiv care au necesitat
ulterior confirmari prin teste aditionale.

Realizarea unui obiectiv din cadrul prezentului proiect s-a bazat pe colaborarea internationala cu
Institutul de Chimie Macromoleculara ”Petru Poni” al Academiei Roméne, lasi datatd din 2010 prin
Acord de colaborare (prelungite in 2013, 2019) si Acord de cercetare in cadrul Consortiului European
eIMD (22.02.2017). Colaborarea bilaterala prevede cercetarea fluidelor biologice (urina colectatd de la
pacientii suspecti din grupul de cercetare) la prezenta biomarkerilor specifici pentru erori inndscute de
metabolism, practica translatda din RadboudUMC, Nijmegen, Olanda. In cadrul acestei colaborari au
fost facute precizarile de diagnostic metabolomic a rezultatelor fals-pozitive a IEFT.

Tot ca urmare a activitatilor de instruire si colaborare cu colegii din Olanda, au fost initiate 2 teze
de doctorat in domeniul Dereglarilor Congenitale de Glicozilare pentru programele 322.01 - Pediatrie si
neonatologie (Drd. Daniela Blanita, conducator - Dr. Natalia Usurelu si Co-tutela - Profesor Eva
Morava, Mayo Clinic, SUA) si 315.02 - Biologie moleculara si genetica medicald (Drd. Chiril Boiciuc,
conducator - Dr. Natalia Usurelu si Co-tutela — Prof. Dirk Lefeber, Radbound UMC, Olanda). S-a
convenit cu co-Promotorul la teza de doctorat Prof. Dirk Lefeber ca o parte din partea experimentald a
tezei de doctorat sa fie efectuatd in Laboratorul din Radboud UMC, Olanda cu probele pacientilor din
Moldova.

6. Vizite ale cercetatorilor stiintifici din strainatate.

In perioada de raportare si de desfasurare a PTC Centrul Genetic de Excelenti al IMSP IMC (cele 2

Laboratoare implicate in proiect) au fost vizitate de o delegatie moldo-romana condusa de Presedintele

ASM Acad. lon Tighineanu si Vice-presedintele Academiei Romane Acad. Bogdan Simionescu. Din
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delegatia Institutului de Chimie Macromoleculara ,,Petru Poni” din Iasi au facut parte: dr. Calin
Deleanu (Cercetator stiintific principal Gr. I, Coordonatorul grupului de Biospectroscopie RMN din
partea Romaniei), dr. Anton Airinei (Directorul Institutului de Chimie Macromoleculara ,,Petru Poni”),
dr. Marcela Mihai (Secretar stiintific), dr. Valeria Harabagiu (Cercetator Principal Gr. I) cu care se
realizeaza un obiectiv al proiectului, in care se cerceteaza urina suspectilor la CDG prin spectroscopie
RMN — metoda chimica pentru cercetarea metabolomica aplicatd in studierea CDG dupa modelul

RadboadUMC, Olanda. http://asm.md/index.php?go=noutatil&new language=0&page=3

7. Teze de doctorat/postdoctorat sustinute pe parcursul realizarii proiectului.
Proiectul dat serveste ca bazd pentru realizarca a 2 teze de doctorat in domeniul Dereglarilor
congenitale de glicozilare pentru programele 322.01 - Pediatrie si neonatologie (Drd. Daniela Blanita,
conducator - Dr. Natalia Usurelu si Co-tutela - Profesor Eva Morava, Mayo Clinic, SUA) si 315.02 -
Biologie moleculara si genetica medicala (Drd. Chiril Boiciuc, conducator - Dr. Natalia Usurelu si Co-
tutela — Prof. Dirk Lefeber, Radbound UMC, Olanda). Ambii doctoranzi sunt la anul Il al Scolii
Medicale Doctorale a USMF “Nicolae Testemitanu”.

8. Manifestari stiintifice organizate la nivel national/international
Participantii din acest proiect au facut parte din echipa de organizare a conferintei anuale ,,Zilele
bolilor rare” si au participat cu prezentari orale in anii 2018 si 2019, dar si la Conferinta stiintifica
anuald a IMSP IMC din 25.10.2019.

9. Aprecierea activitatii stiintifice promovate la executarea proiectului (premii, medalii,
diplome etc.).
Pe perioada de activitate in cadrul proiectului nu s-a obtinut careva aprecieri incd, aga cum aceasta a

fost o perioada de debut a unor cercetari absolut noi in Moldova, care nu au putut genera inca rezultate

remarcabile, dar suntem convinsi ca acestea vor fi pe viitor.


http://asm.md/index.php?go=noutati1&new_language=0&page=3

10. Rezumatul raportului cu evidentierea rezultatului, impactului, implementarilor,
recomandarilor.
Proiectul de cercetare a tinerilor cercetitori “Profilul focusarii isoelectrice a Transferinei in

dereglarile congenitale ale proceselor de glicozilare la pacienti din Moldova” (Acronim:
CDGSCREEN, cifru: 18.80012.04.04F), desfasurat pe parcursul anilor 2015-2019 si destinat unor
cercetari fundamentale a insumat actiuni de Coordonare si Suport&Cercetare si Inovare, in care au
activat cercetatori tineri din 2 laboratoare stiintifice: Lab. Profilaxia Patologiilor Ereditare si Lab.
Genetica Moleculara Umana. Obiectivul central al proiectului s-a axat pe a introduce in practica
medicala autohtona diagnosticul dereglarilor congenitale ale glicozilarii (CDG), care stau la baza
afectarilor multisistemice si determina un grad avansat de disabilitate la copii.

Obiectivele centrale au prezentat: selectarea criteriilor de diagnostic al pacientilor suspecti la CDG,
implementarea metodei IEFT (focusarea isoelectrica a transferinei) si evaluarea profilului IEFT ca
metoda de electie in screeningul CDG, care pana 1n prezent nu a mai fost cercetata in Moldova. Studiul,
in premiera in Moldova, se face original prin analiza profilului izoelectric al transferinei in ser la copiii
suspecti pentru CDG, supervizat de profesori de la RadboudUMC, Nijmegen, Olanda, experti Europeni
in CDG, sub conducerea carora grupul de cercetatori moldoveni din proiectul curent a fost instruit in
2016. In scopul imbogatirii informatiei metabolice pentru aprecierea statutului metabolic al copiilor
suspecti pentru CDG se pune perspectiva analizarii complementare a profilului metabolic urinar prin
spectroscopie RMN datorita colaborarii cu grupul de Biospectroscopie de la Institutul Chimie
Macromoleculara ’P.Poni”, Iasi, Romania, astfel transland mai pe larg prototipul cercetarilor olandeze.
Astfel, pe punct de obiectiv central au fost propuse urmatoarele:

1. Selectarea grupului de pacienti suspecti pentru CDG prin aplicarea criteriilor clinice de

suspiciune a tulburarilor metabolice specifice;

2. Implementarea focusarii izoelectrice a Transferinei (IEFT) ca metoda de screening al CDG pe

serul pacientilor suspecti;

3. Evaluarea prin spectroscopie RMN a profilului metabolic urinar la copiii implicati in cercetare

prin colaborarea cu Institutul Chimie Macromoleculara ”’P. Poni”, Iasi, Romania;

4. Crearea Biobancii si completarea Registrului National pe Boli Rare (cu pacienti CDG).

Desi lucrarile stiintifice la etapa raportata au fost efectuate cu intarziere din cauza problemelor in
procesul de achizitie a unor reagenti foarte specifici care nu au mai fost adusi in Moldova, s-a reusit a
efectua urmatoarele:

— Au fost precautate 96 surse bibliografice pe tematica Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii

(CDG) 1n scopul elabordrii criteriilor clinice de suspiciune, particularitatile evolutive ale CDG

si modul de aplicare a metodei IEFT ca metoda de diagnostic si partajare (screening) in CDG.



— A fost selectat un grup de cercetare format din 75 de pacienti suspecti pentru CDG cu completarea
chestionarelor de studiu prin transferul criteriilor clinice elaborate de Centrul Univesitar Medical
Radbound, Nijmegen, Olanda pentru aprecierea scorului de suspiciune si evolutie a CDG cu
stocarea materialului biologic de cercetare (ser, ADN, plasma, urina).

— Au fost pregatite conditiile de implementare a screening-ului selectiv prin IEFT la pacientii
suspecti la CDG, iar probele de ser colectate vor fi supuse screening-ului IEFT dupa
implementarea metodei, imediat cum vor fi primiti reagentii specifici.

— Probele de urind de la pacientii suspectati pentru CDG au fost transmise in laboratorul de
Biospectrosopie RMN a fluidelor, Institutul de Chimie Macramoleculara ,,Petru Poni”, lasi,
Romania, in cadrul colaborarii bilaterale; acestea se afla in proces de analizd a spectrului
metobolomic urinar.

— A fost initiat si completat Registrul pentru monitorizarea pacientilor suspecti pentru CDG, care
include cei 75 de pacienti cu diagnosticul neclar suspecti pentru CDG si a Biobancii cu probe
biologice. La 40 de mostre testul IEFT a fost efectuat in SUA si RadboudUMC (prin colaborarile de
sustinere a debutului cercetarii) pentru a servi ca model in procesul de diagnostic la etapa cand metoda
IEFT se va realiza in Moldova. In acest context au fost identificate 2 cazuri de probe fals-pozitive, care
ulterior s-au dovedit a fi cazuri de Fructozemie si Galactozemie, precizate si prin metoda
Spectroscopiei RMN a urinii acelor pacienti.

— Au fost initiate 2 teze de doctorat cu Co-Promotori parteneri-experti Prof. Dirk Lefeber
(Radbound UMC, Olanda) si Profesor Eva Morava (Mayo Clinic, SUA) in vederea studiului
CDG conform standardelor internationale.

— S-au precdutat protocoale de implementare a metodelor de analiza la nivel molecular genetic la
pacientii suspecti pentru CDG.

Proiectul CDGSCREEN ramane de o importanta majora pentru practica medicald autohtona asa
cum prin intermediul realizarii obiectivelor se pun bazele cercetarii tulburdrilor congenitale a
proceselor de glicozilare la copii cu afectari multisistemice care genereaza retard mental si de crestere
cu diverse dizabilitati, care determina morbiditatea si mortalitatea infantila, care se atesta inca majorata
la noi in tara. Acest proiect deschide perspective si sperante noi in procesul de diagnostic destul de
complicat al numeroaselor bolilor rare care ar putea ulterior fi diagnosticate in Republica Moldova, fara
a consuma banii pe cont propriu al pacientului si castigarea timpului de analiza odatd implementat in
Moldova. In plus, unele forme de CDG sunt tratabile cu tratamente stric specifice si eficiente, iar
pacientii diagnosticati corect si in timp util ar putea beneficia de un tratament sigur corespunzator. In
acelasi timp, diagnosticul molecular-genetic al formelor de CDG care se va face ca urmare a
proiectului, va servi nu doar ca moment de confirmare a diagnosticului, ci se va utiliza in diagnostic

prenatal cu scop de prevenire a cazurilor de CDG 1n familiile Inregistrate.
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11. Concluzii.

Proiectul de cercetare a tinerilor cercetatori ”Profilul focusarii isoelectrice a Transferinei in dereglarile
congenitale ale proceselor de glicozilare la pacienti din Moldova” (Acronim: CDGSCREEN, cifru:
18.80012.04.04F), desfasurat pe parcursul anilor 2015-2019 si destinat unor cercetari fundamentale a
insumat actiuni de Coordonare si Suport&Cercetare si Inovare, in care au activat cercetatori tineri din 2
laboratoare stiintifice: Lab. Profilaxia Patologiilor Ereditare si Lab. Genetica Moleculara Umana. Obiectivul
central al proiectului s-a axat pe a introduce in practica medicald autohtona diagnosticul dereglarilor
congenitale ale glicozilarii (CDG), care stau la baza afectarilor multisistemice si determind un grad avansat
de disabilitate la copii. Sarcinile proiectului au fost realizate in volum partial din cauza intarzierilor in
achititia unor reagenti specifici metodei IEFT, dar la nivel satisfacator, astfel ca s-au reusit urmatoarele:

- S-au precautat surse bibliografice, care s-au pus la baza studiului.

- A fost selectat un grup de pacienti (n=75) suspecti pentru CDG pentru care s-au completat

chestionarele de lucru si s-au recoltat material de cercetare.

- Au fost pregatite conditiile de laborator pentru implementarea testului IEFT ca metoda de
diagnostic specific (screening CDG) si teste de diagnostic diferentiat metabolomic si molecular-
genetic in practica medicala autohtona.

- O parte din materialul de cercetare a fost analizat prin spectroscopie RMN (urina, n=75) la
Institutul de Chimie Macromoleculara ,,Petru Poni”, lasi, Romania, in cadrul colaborarii
bilaterale; pentru alta parte (ser, n=40) testul IEFT a fost efectuat in SUA si RadboudUMC (prin
colabordrile de sustinere a debutului cercetdrii) pentru a servi ca model in procesul de diagnostic la
etapa cand metoda IEFT se va realiza in Moldova.

- Au fost initiate 2 teze de doctorat cu Co-Promotori parteneri-experti Prof. Dirk Lefeber
(Radbound UMC, Olanda) si Profesor Eva Morava (Mayo Clinic, SUA) in vederea studiului
CDG conform standardelor internationale.

Proiectul CDGSCREEN ramane de o importanta majora pentru practica medicald autohtona asa
cum prin intermediul realizarii obiectivelor se pun bazele cercetarii tulburarilor congenitale a
proceselor de glicozilare la copii cu afectari multisistemice care genereaza retard mental si de crestere
cu diverse dizabilitéti, care determina morbiditatea si mortalitatea infantila, care se atestd inca majorata
la noi in tara. Acest proiect deschide perspective si sperante noi in procesul de diagnostic destul de
complicat al numeroaselor boli rare care ar putea ulterior fi diagnosticate in Republica Moldova, fara a
consuma banii pe cont propriu al pacientului si castigarea timpului de analiza odatd implementat in
Moldova. In plus, unele forme de CDG sunt tratabile cu tratamente stric specifice si eficiente, iar
pacientii diagnosticati corect si in timp util ar putea beneficia de un tratament sigur corespunzator. In
acelasi timp, diagnosticul molecular-genetic al formelor de CDG care se va face ca urmare a acesteli
cercetari, va servi nu doar ca moment de confirmare a diagnosticului, ci se va utiliza in diagnostic

prenatal cu scop de prevenire a cazurilor de CDG in familiile inregistrate.
11



Anexanr. 1

Volumul total al finantarii (mii lei) (pe ani)

Anul Planificat Executat Cofinantare
2018 100,0 120,0 20,0
2019 100,0 120,0 20,0
Lista executorilor (functia in cadrul proiectului, titlul stiingific, semnatura)
Nr Anul . - Functia in cadrul <
d/o Numele/Prenumele nasterii Titlul stiintific proiectului Semnatura
1. Samohvalov Elena 1983 Dr.med_., Director proiect
conf. univ.
Cercetator stiintific
. Dr. med., coodonator, Lab.
2 Usurelu Natalia 1973 conf. cercet. Profilaxia Patologiilor
Ereditare.
Cercetator stiintific
3. Blanita Daniela 1986 Doctorand stagiar, Lab. Profilaxia
Patologiilor Ereditare
Cercetator stiintific
4, Munteanu Diana 1982 Doctorand stagiar, Lab. Profilaxia
Patologiilor Ereditare
Cercetator stiintific
5. Boiciuc Chiril 1990 Doctorand stagiar, Lab. Genetica
Molecularda Umana
Cercetdtor stiintific
6. Coliban lulia 1990 Doctorand stagiar, Lab. Genetica
Moleculara Umana
Cercetdtor stiintific
7. Dorif Alexandr 1992 - stagiar, Lab. Genetica
Moleculara Umana
8. Porubin Diana 1982 - Economist
Lista tinerilor cercetatori
Nr Anul . I . . .
Numele/Prenumele . Titlul stiintific Functia in cadrul proiectului
d/o nasterii ’ °
1. Samohvalov Elena 1983 Dr.med., conf. univ. Director proiect
2. Blanita Daniela | 1986 Doctorand Cercetitor stiintific stagiar, Lab,
’ Profilaxia Patologiilor Ereditare
3. Munteanu Diana 1982 Doctorand Cercetator stiinfific stagiar, Lab.
Profilaxia Patologiilor Ereditare
4 Boiciuc Chiril 1990 Doctorand Cercetat‘ot stiintific stilglar, sztb.
Genetica Moleculara Umana
5 Coliban lulia 1990 Doctorand Cercetat‘ot stiintific stilglar, sztb.
Genetica Moleculara Umana
6. Dorif Alexandr 1992 ) Cercetat‘ot stiintific stevlglar, L(zlb.
Genetica Moleculara Umana
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Lista doctoranzilor

Nr Numele/Prenumele Anul__ Titlul stiintific Functia in cadrul proiectului

d/o nasterii ’ ’

1, Blaniti Daniela 1986 Doctorand | Cereetator stiintific stagiar, Lab.

i Profilaxia Patologiilor Ereditare

2. Boiciuc Chiril 1990 Doctorand Cercetatp{ stiintific St?glar’ L?b'
Genetica Molecularda Umana

3 Munteanu Diana 1982 Doctorand Cercetatp{ stiintific St?glar’ L?b'
Genetica Molecularda Umana

4. Coliban lulia 1990 Doctorand Cercetatp{ stintific St?glar’ L?b'
Genetica Moleculara Umana

Director proiectului SAMOHVALOV Elena, dr. med., conf. univ

(semnatura)
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Anexa nr. 2
LISTA
lucrarilor publicate

- Articole in culegeri de materiale internationale:

1. BLANITA, D.; BOICIUC, C.; SACARA, V.; SAMOHVALOV, E.; STAMATI, A;
MORAVA, E.; LEFEBER, D.; WEVERS, R.; USURELU, N. The variability of clinical
manifestations in Congenital Disorders of Glycosylation. Proceedings of 5™ Medical Genetics
Congress with International Participation. 2018, 41-48. E-book.

- Capitole in monografii si culegeri:

1. BOICIUC, C.; SACARA, V. Secventierea ADN-ului. in: Metode de Diagnostic Clinic si

Laborator in Genetica Medicala (ghid practic). Resp. ed. V. SACARA, N. USURELU, M.
PUIU. Ch.: ”Editura Baster Media”, 2019. pp. 55-63. ISBN 978-9975-3296-0-6.

- Rapoarte publicate/Teze ale comunicirilor la congrese, conferinte, simpozioane, in
culegeri (nationale / internationale):

1. BLANITA, D.; SACARA, V.; BOICIUC, K.; HLISTUN, V.; GROSU, L; DORIF, A,
SAMOHVALOV, E.; MORAVA, E.; LEFEBER, D.; WEVERS, R.; USURELU, N. Spectrul
manifestarilor clinice in Dereglarile Congenitale ale Glicozilarii. In: Conferinsa nationald Zilele
Pediatriei legsene ,, N.N.Trifan”— edifia a XXX-a. Volum de rezumate. lasi, 2017, p. 22-23.
ISBN 2537-1401.

2. BLANITA, D.; BOICIUC, K.; SACARA, V., SAMOHVALOV, E.; STAMATI, A;
MORAVA, E.; LEFEBER, D.; WEVERS, R.; USURELU, N. Erorile metabolismului
carbohidratilor: dereglarile congenitale ale glicozilarii. Scoala Medicala Pediatrica, editia a VI-
a, volum de rezumate, Tasi 15-17 mai 2018. p. 10.

Director proiectului SAMOHVALOV Elena, dr. med., conf. univ

(semnatura)
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Anexanr. 3
Participiri la manifestiri stiintifice nationale/internationale

e Conferinte internationale:

1. Scoala Medicala Pediatrica, editia a VI-a, lasi, Romania, 15-17 mai 2018 (Blanita Daniela, Usurelu
Natalia, Munteanu Diana) cu prezentare orald pe tematica proiectului: “Erorile metabolismului
carbohidratilor: Dereglarile congenitale ale glicozilarii”.

2. Congresul al V-lea a Societatii Romane de Genetica Medicala cu participare internationala, Gura
Humorului, Romania, Cursul practic precongres de genetica clinica ,,Semne evocatoare in genetica
clinica”, 24-28.09.2018 cu prezentari orale (Natalia Usurelu, Daniela Blanita, Iulia Grosu-Coliban,
Dorif Alexandr).

e Conferinte nationale:

1. Conferinta nationala ,,Ziua Bolilor Rare”, 28 Februarie 2018, IMSP Institutul Mamei si Copilului,
or. Chiginau. (Coliban Iulia, Boiciuc Chiril, Turcan Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela,
Usurelu Natalia, Munteanu Diana) cu prezentare orala pe tematica proiectului: ,,Dereglari
congenitale ale glicozilarii drept cauza in afectiuni multisistemice”.

2. Conferinta nationald ,,Ziua Bolilor Rare”, 27-28 Februarie 2019, IMSP Institutul Mamei si
Copilului, or. Chiginau. (Coliban Iulia, Boiciuc Chiril, Turcan Doina, Dorif Alexandr, Blanita
Daniela, Usurelu Natalia, Munteanu Diana) cu prezentari orale.

3. Conferinta stiintifici anuald a Institutului Mamei si Copilului, 25 Octombrie 2019 (Blanita
Daniela) cu prezentare orala cu titlul “Variabilitatea clinica si evolutiva in Dereglarile Congenitale
ale Glicozilarii”.

e Participari la cursuri specializate:
1. Participarea la cursul ,,Clinical Genomics and NGS”, Bertinoro, Italia (Boiciuc Chiril), 28 aprilie -
3 mai 20109.

Director proiectului SAMOHVALOV Elena, dr. med., conf. univ

(semnatura)
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