Rezumatul  raportului cu  evidentierea  rezultatului, impactului,

implementarilor, recomandarilor.

In cadrul proiectului " Tehnologii inovatoare in domeniul geneticii moleculare pentru
dezvoltarea medicinii de precizie in Republica Moldova ", din cadrul Programelor de stat
finantate de la bugetul de stat pentru anii 2018-2019, numarul de inregistrare 18.80.07.03A/PS a
fost creat parteneriatul national in domeniul geneticii moleculare intre LGMU IMSP IMC si LIG
IMSP 10, care a permis realizarea obiectivelor cu utilizarea echipamentului existent in
Laboratorul Imunogenetic din cadrul Institutului Oncologic si reactivele procurate de catre Lab.
De Geneticd Molecularda Umana al IMSP IMC. Au fost eficientizate metodele de diagnostic al
maladiilor mitocondriale (ARMS-PCR), neuromusculare (DMD prin QF-PCR, SMA prin gPCR)
s1 metabolice, (secventiere Sanger). Au fost elaborate si procurate 2 panele (ce contin 50 de
gene) pentru diagnosticul maladiilor neuromusculare si metabolice prin secventierea de noua
generatic (NGS). Acest tip de diagnostic molecular genetic prin elaborarea panelurilor de
secventiere de tip NGS eficientizeaza stabilirea diagnosticului corect si dezvoltarea medicinei de
precizie. Au fost analizate caracteristicile tehnice si consumabilele utilizate cu calcularea pretului
in cazul efectudrii unei investigatii NGS Ion Torrent pentru un panel (50 gene) pentru un pacient
— 33.200 MDL, datorita faptului ca sistema IonTorrent PGM este foarte inchisd (reagentii sunt
produse numai de TermoFisher) si din acest fapt, pretul reagentilor este destul de inalt. De
asemenea, platforma lonTorrent are probleme cu secventierea homopolimerilor, ceea ce limita
aplicabilitatea ei.. Acest pret este considerat foarte mare pentru a putea adauga acest serviciu in
lista serviciilor asigurate de CNAM. Ne propunem utilizarea sistemelor pe baza platformei
INlumina, care este mai deschisa (s1 ca consecinta, panelurile si reagentii pentru Illumina sunt mai
ieftini) si nu are probleme cu secventierea homopolimerilor. Propunem procurarea
secventiatorului Illumina iSeq-100, care costa circa 20000 de euro si poate fi aplicat la
secventierea tintita (paneluri genetice), secventierea transcriptomului, identificarea umana s.a.. O

asemanatoare cu Illumina iSeq-100.

In aceasta perioada au fost elaborati primeri specifici pentru identificarea mutatiilor in gene
selectate pentru cercetare care pot fi supusi procesului de brevetare.

Algoritmele de diagnostic care au fost elaborate in studiu permit cresterea eficacitatii
diagnosticului molecular genetic. Largirea spectrului tehnicilor si metodelor noi de genetica-
genomica: secventiere de noua generatie (NGS) si secventierea Sanger, analize (PCR,

bioinformatica permite acces tuturor cetatenilor Republicii Moldova spre medicina



contemporand, prin accentuarea conceptului medicinei de precizie bazatd pe 4P (preventiva,
predictiva, personalizatd si participativd) cu eficientizarea planificarii familiale, predictia
aparitiei maladiilor ereditare. Au fost perfectionati specialistii in domeniul metodelor si
tehnologiilor inovationale genetic-moleculare, utilizate in studiul medicinei de precizie, in cadrul
diverselor conferinte, congrese internationale, forumuri stiintifice. In anii 2018 si 2019 in data de
28 Februarie, am organizat Conferinta nationald ,,Ziua Bolilor Rare”, IMSP Institutul Mamei si
Copilului, or. Chigindu cand aceasta se marcheaza la nivel international. La eveniment au
particicpat medici si rezidenti, s-a organizat un flash-mob in sustinerea cercetarilor bolilor rare.
Evenimentul a fost inregistrat pe site-ul EURORDIS
http://www.rarediseaseday.org/event/moldova-republic-0f/2017 si diseminat pe portalurile de

stiri autohtone. Deasemenea prin rapoartele colaboratorilor din proiect au fost diseminata
informatii privind abordarea practicii medicale prin implicarea geneticii-moleculare.
Colaboratorii au participat la organizarea unei conferinte nationale pe Boli Rare, au participat la 8
evenimente internationale cu prezentari orale si de postere. In total au fost 10 prezentiri orale la
conferinte nationale si 8 prezentari orale la conferinte internationale

Au fost aprobate materialele a 2 teze de doctorat la Comisia de Etica si au fost inmatriculati

incd 3 doctoranzi In Scoala Medicald Doctorala.

Acest proiect sta la baza formarii unei viziuni contemporane a medicilor practicieni asupra

cauzelor si procesul evolutiv al maladiilor. Recomandatri:

e se propune de a fi procurat un alt aparat, de exemplu Illumina iSeg-100 sau MGl DNBSEQ
E pentru tehnica de secventiere NGS deoarece utilizarea aparatului si reagentilor pentru

tehnica lon Torrent este foarte scump in procesul utilizarii.

e diagnosticul prin panel de secventiere prin NGS ar trebui sd fie propusa pentru a fi asigurata

catre CNAM.


http://www.rarediseaseday.org/event/moldova-republic-of/2017

