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1. Scopul proiectului (obligatoriu)

Scopul proiectului SCREENGEN a fost crearea unui sistem de diagnostic precoce, interventie
timpurie si abordare diferentiatd personalizatd a maladiilor ereditare si malformatiilor congenitale
cu profilaxia acestora in populatia Republicii Moldova.

2. Obiectivele proiectului 2020-2023 (obligatoriu)
PL (Pachet de lucru) 1 - Reglementarea legislativa a serviciului de geneticd medicala la diferite
nivele de asistentd medicald in Moldova;
PL2 - Implementarea programelor de screening neonatal extins si selectiv pe diverse grupuri de
maladii ereditare (in special erori innascute de metabolism (EIM));
PL3 - Monitorizarea epidemiologicd continud a malformatiilor congenitale conform standardelor
EUROCAT;
PL4- Dezvoltarea metodelor de diagnostic bazate pe tehnologii avansate molecular/cito-genetice
cu utilizarea acestora in preventia maladiiilor ereditare;
PL5- Tratamentul specific si monitorizarea personalizatd a unor grupuri de maladii genetice;
PL6- Diseminarea rezultatelor proiectului si asistenta pacientilor cu boli genetice;
PL7- Elaborarea Proiectelor internationale si publicarea rezultatelor.

3. Rezultate planificate conform proiectului depus (obligatoriu)

- FElaborarea normativelor legislative in vederea serviciului medico-genetic (Program
National pe Boli Rare)

- Implementarea programelor de screening metabolic neonatal si selectiv pe diverse grupuri
de boli genetice;

- Elaborarea, testatrea si implementarea metodelor noi de diagnostic biochimice,
citogenetice si molecular-genetice, folosind tehnici de “next gemeration screening and
sequence’’;

- Diagnostic precoce al bolilor genetice, interventie timpurie si personificatd in
monitorizarea si abordarea terapeutica a bolilor genetice;

- Evaluarea factorilor maladiilor ereditare si malformatiilor congenitale prin monitoring;

- Completarea Registrului National de Boli Rare din Moldova si a biobancii.

- Profilaxia primara, secundara si tertiara a bolilor genetice la populatia Republicii
Moldova;

- Participarea in proiecte Horizon.



4. Rezultatele obtinute (descriere narativa 3-5 pagini) (obligatoriu)

Proiectul SCREENGEN in decursul anilor 2020-2023 a avut scopul de a consolida un sistem de
diagnostic metabolic si genetic cu analiza profilului biomarkerilor specifici diferitor grupuri de
pacienti cu boli genetice pentru profilaxia primard, secundard si tertiard a acestora in populatia
Republicii Moldova si proiectarea unei generatii sdndatoase a térii. Pentru realizarea obiectivelor s-au
propus actiuni de inovare-cercetare, transfer tehnologic, coordonare si suport, care au pus in valoare
abordarea medicinii individualizate conform principiului ”5P” (Personalizat, Preventiv, Predictiv,
Participativ, Populational).

Realizarea forte a proiectului este elaborarea Programului National pe Boli Rare in cooperare cu
Ministerul Sanitatii, care se afli la etapa de preabrobare de citre Guvernul Republicii Moldova. In
acest Program s-au pus bazele reglementarii organizationale a serviciului medico-genetic la noi in
tard, care sd se alinieze la standardele Europene in contextul eurointegrarii Republicii Moldova si
crearea unui acces echitabil cétre diagnostic, monitoring si tratament, cu profilaxia bolilor rare in
populatia tarii noastre. Rezultatele proiectului SCREENGEN reprezintd o parte integrativa a
Programului National pe Boli Rare care servesc fundament pentru implementarea cestuia.

Un obiectiv complex a fost organizarea si implementarea unui program de screening metabolic
neonatal—pilot prin colectarea uriniii de la nou-nascutii din Maternitatea IMSP IMC cu analiza acesteia
prin metoda spectroscopieci RMN (in laboratorul Biospectroscopie al Institutului de Chimie
Macromoleculara Petru Poni” al Academiei Romane din lasi — ICMMPP, Acord de Parteneriat nr.77
din 19.10.2019). Spectroscopia RMN este una din metodele de “next generation metabolic screening”
capabild sd ofere un spectru de metaboliti foarte larg (in jur de 300) specifici pentru diverse Erori
Innascute de Metabolism (EIM), care nu pot fi, de regula, diagnosticate prin alte cii pand cand boala
incepe manifestdrile clinice nefaste si devine ireversibila. In acest sens, in baza Ordinului intern nr. 102
din 21.09.2022 in cele 4 sectii ale IMSP IMC cu nou-nascuti s-a recoltat urina in prima saptdmana de
viatd a nou-nascutului conform standardelor operationale, cu participare voluntard a subiectilor prin
acord informat semnat de catre unul din parintii bebelususlui. Acest test se disemina prin informatizarea
femeilor lauze prin postere si flyere elaborate in etapele initialae ale proiectului, emisiuni televizate,
reportaje, lectii s.a. In asa mod, maternitatea IMSP IMC a devinit a 3-a maternitate in care se desfisoara
un screening neonatal-pilot prin spectroscopie RMN (dupa Germania si Turcia). Initiat in primul an de
proiect, acest screening a fost stopat din cauza pandemiei Covid-19, apoi reluat in anul III de realizare a
proiectului. La fiecare 2-4 saptdmani probele au fost transportate sistematic catre Laboratorul de
Biospectroscopie al ICMPPP din Iasi pentru a fi supuse analizei. In perioada de realizare a screening-
ului neonatal -pilot au fost recoltate 1427 probe de urind de la nou-nascutii din Maternitatea IMSP IMC,
care reprezinta o ratd de acoperire de cca 40%, iar ca urmare a analizarii lor 10 cazuri s-au facut suspecte
pentru Erori inndscute de metabolism, dintre care doar 3 au fost confirmate (1 caz — PKU, 2 cazuri -
MMA), alte 2 cazuri inca necesita confirmari prin teste aditionale. Cazul de PKU a fost identificat si
prin unicul test screening neonatal din tara la Fenilcetonurie prin metoda fluorometrica, pentru celelalte
conditii patologice nefiind vreo alternativa de diagnostic timpuriu n tard. Rezultatele preliminare sunt in
puterea afirmarii ca EIM se intalnesc practic cu frecventd de pana la 1:500 nou-ndscuti. Aceeasi metoda
a fost utilizata drept screening selectiv in scopul diferentierii maladiilor metabolice in cadrul work-up-
ului metabolic aplicat in procesul de evaluare diagnostica a pacientilor suspecti de EIM.



o

In aceeasi ordine de activititi in extinderea programelor de screening neonatal inci un program
de screening s-a testat, utilizdnd diagnosticul molecular-genetic pentru identificarea lipsei exonului 7
in gena SMN1 asociat cu generarea Atrofiet Musculare Spinale (SMA), pentru care a fost eficientizatd
metoda molecular-genetica, gratie elaborarii primerilor si controalelor personalizate, pentru depistarea
deletiei exonului 7 al SMNI ce cauzeaza SMA, prin intermediul tehnicii gPCR+HRM. Astfel, dupa
obtinerea a 300 de acorduri pentru participarea la studiu, 265 de probe au fost trecute prin screening,
iar ca urmare, 3 probe au fost considerate suspecte pentru rezultat pozitiv al screeningului. Validarea
metodei respective ca test screening neonatal de identificare a SMA (in cadrul tezei de doctorat) pune
bazele identificarii timpurii a pacientilor cu SMA la etape preclinice si permite acestora incadrarea in
programe terapeutice elaborate prin tehnologii genice extrem de avansate, care demonstreaza o
eficacitate sigurd a terapiilor personalizate.

Un al treilea program de screening, dar selectiv, a fost rezultat din activitatile de cercatre ale
proiectului, si anume, screening-ul IEFT — IsoElectroFocusarea Transferinei — ca "standard de aur”
in diagnosticul tulburarilor congenitale de glicozilare (CDG) - un grup mare de EIM care exista abia al
4-lea deceniu in cercetare din momentul descopeririit CDG, dar care s-a demonstrat relevant in
acordarea asistentei pacientilor afectati multisistemic deseori confundatd cu Paralizia cerebrald
Infantild, care, de reguld, actualmente nu este incadratd in terapii eficiente. Grupul de cercetare
insumeaza 300 de pacienti suspecti pentru CDG, care si-au dat acordul pentru colectarea probelor
biologice si cercetari prin work-up metabolic cu scopul diagnosticului si diferentiei bolilor metabolice.
Din cei 79 de pacienti suspecti testati prin IEFT niciunul nu a fost identificat pozitiv pentru CDG, iar
ca urmare a aplicarii investigatiilor complexe in grupul de cercetare s-au diagnosticat o serie de
patologii genetice ale caror tablou clinic se suprapune cu manifestarile clinice caracteristice CDG,
astfel mimand acest grup de patologii. La moment putem raporta 23 maladii genetice confirmate la
nivel de ADN care mimeazi clinic CDG. In vederea implementirii bazelor screenig-ului selectiv
pentru CDG se realizeaza 2 teze de doctorat in cadrul proiectului in cooperare cu co-tutorii de la
RadboundUMC, Olanda (Dirk Lefeber) si Mayo Clinic, USA (Eva Morava).

In vederea extinderii spectrului de investigatii molecular-genetice au fost trasate mai multe
obiective specifice, iar actiunile intreprinse asupra implementrii diferitor metode molecular-genetice
noi au permis urmatoarele realizari. Astfel, au fost definitivate standardele operationale pentru metode
molecular-genetice prin metoda de secventiere Sanger a mai mutor boli genetice: SMA (gena SMNI),
Alcaptonurie (HGD), Hiperglicinemie Nonketotica (GLDC), maladia Wilson (ATP7B), maladii
mitocondriale (genele POLG, SURF1, SDHA, BCS1L, DGUOK), PKU (PAH), MMA (MMA, MMAA),
Glicogenozd (G6PC), Galactozemie (GALT, GALK, GALM, GALE), Fructozemie (ALDOB), CDG
(PMM?2). Totodata, in cadrul laboratorului de Genetica Moleculara Umana a fost extinsa capacitatea de
diagnostic printr-o tehnicd de geneticd moleculard nou implementata - MLPA (Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification) prin analiza a 58 gene (GJB2, GJB3, GJB6, WFS1,POU3F4, EIF3H,
ACTRT2, CREBBP, GABRD, DGCRS, PAX6, RAll, FSHB, DCDCI, NSDI, PAFAHIBI s.a.)
concepute pentru diagnosticarea a 22 de sindroame microdeletionale (P064) (dintre care: 1p36 deletion
syndrome, Wolf-Hirschhorn syndrome, Cri-du-Chat syndrome, Saethre-Chotzen syndrome, Williams-
Beuren duplication syndrome, Prader-Willi syndrome, Miller-Dieker syndrome, DiGeorge syndrome,
22q11.2 microduplication syndrome, Phelan-McDermid syndrome s.a ); si alte 22 gene (UBE3A,
ATPI10A, GABRB3, OCA2, SCGS, LAT, SPN, MAZ, MVP, SEZ6L2, HIRIP3, DOC24, MAPK3,



CD2BP2, APBA2, NDNL2, TJP1, TRPMI, KLF13, CHRNA7, SHANK3, SNRPN-HB2-85)asociate cu
dereglérile din spectrul autistic (P343). Aceastd initiativd reprezintd un pas important In directia
intelegerii mai profunde a etiologiei autismului si identificarea cu precizie a anomaliilor genetice de tip
microdeletional cu extinderea spectrului de diagnostic genetic precis si personalizat.

Implementand o altd metoda noud de “analiza a fragmentelor repetitive” pe materialul genetic al
pacientilor, qPCR sau secventierea Sanger a fost posibila identificarea pozitivd a mutatiilor, precum
expansiunile repetitiilor scurte "CAG”, 1n 22 de gene determinante pentru urmatoarele boli
neuromusculare: ataxii spinocerebelare (gene ATXNI, ATXN2, ATXN3, ATXN7, ATXNS, ATXNI0),
CACNAIA, PPP2R2B, TBP), ataxia Friedreich (gena FXN) ), dentatorubral-pallidoluysian atrophy
(gena ATNI), atrofie musculara spinala si bulbara (gena AR1), atrofie musculara spinala (gene SMNI,
SMN?2), adrenoleucodistrofia X-lincatd (A4BCD1, exon 6), detectarea si mapping-ul microdeletiilor sau
microduplicatiilor (locusul 22qll, gene PRODH, CRKL, SLC25A41, asociate cu Sindromul Di-
George), boala Huntington (gena H7T), sindromul Cri du Chat (gena TERT), boala Charcot-Marie-
Tooth tip I (gena PMP22), sindromul X fragil (gena FMRI), sindromul XE fragil (gena AFF2),
sindromul Prader-Willi (gene IPW, SNRPN), sindromul Angelman (gene UBE3A4, ATP10A). Prin
metoda qPCR a fost analizata expresia catorva markeri de degradare a muschilor la pacientii cu
Distrofie musculara Duchenne (micro-ARN-uri miR133a, miR133b, miR206, miR208a, miR208b).

O realizare esentiala a proiectului este analizarea ADN mitochondrial, astfel a fost
implementata si validatd cu success tehnica qQPCR-HRM (qPCR-High Resolution Melting) pentru
identificarea a 8 mutatii punctiforme patogene frecvente asociate patologiei mitocondriale la nivelul
ADN-ului mitochondrial (prin 2052 reactii pe 181 pacienti cu fenotip caracteristic maladiilor
mitocondriale). In plus, au fost realizate 14 perechi de primeri pentru determinarea celor mai
frecvente mutatii punctiforme la nivelul ADN-ului mitocondrial prin tehnica PCR-RFLP, cu
determinarea ulterioard a heteroplasmiei mutatiilor cauzatoare de boala, realizdnd 121 de reactii de
secventiere partiald a genomului mitocondrial, care au cuprins 21 de gene esentiale (MT-ND1, MT-
T, MT-TQ, MT-TM, MT-ND2, MT-CO1l, MT-TS1, MT-TD, MT-CO2, MT-TK, MT-ATPS, MT-
ATP6, MT-CO3, MT-ND4, MT-TH, MT-TS2, MT-TL2, MT-ND5, MT-ND6, MT-TE, MT-CYB)
pentru a detecta si caracteriza variantele genetice patogene la nivelul ADN-ului mitocondrial la 18
pacienti. Este de mentionat, cd analiza ADN mitochondrial nu se efectuiaza pe larg in laboratoare
specializate, in timp ce considerarea unei maladii mitocondriale se face tot mai posibild datorita
progreselor stiintifice realizate in ultimii 30 de ani.

Ca primd analiza in work-upul metabolic realizat la pacientii suspecti de erori inndscute de
metabolism este cuantificarea aminoacizilor in mediile fluide ale organismului (sange, urind) prin
metoda cromatografiei de lichide HPLC, care in 40% din cazuri denotd profiluri anormale ale
aminoacizilor serici. Cel mai des s-au observat nivele anormale ale aminoacizilor Ala, Arg, Val, Ile,
Leu, Gly, Phe si ale raportului Phe/Tyr, Ala/Lys specifice pentru diagnosticul Fenilcetonuriei,
Hiperglicinemiei non-ketotice, maladiilor mitocondriale, Alcaptonuriei s.a. tulburari secundare. Toate
aceste maladii au fost confirmate ulterior prin identificarea mutatiilor in genele determinante in
laboratorul nostru datoritd metodelor molecular-genetice implementate la toate etapele proiectului.
Work-upul metabolic continud cu investigarea uriniii pacientilor la spectrul acizilor organici prin
metoda Spectroscopie RMN realizatd prin cooperarea cu ICMPP, lasi, unde sistematic au fost



transmise probele in conditii termice speciale pentru a fi analizate printr-o metoda de “next generation
metabolic screening” al urinii, contribuind astfel la identificarea in jur de 300 metaboliti specifici
pentru EIM si conducand spre stabilirea unui diagnostic finit.

In scopul evaludrii eficientei dietoterapiei la pacientii cu PKU s-a elaborat metoda HPLC cu
detectie fluorimetrica de dozare a 21 aminoacizi in spoturi de sange, pentru ca pacientii cu PKU sa
poata fi monitorizati complex prin metode practic non-invazive din DBS versus analizei serului
sanguin. In complementarea monitoring-ului eficient s-a evaluat stabilitatea acidului fenilpiruvic
(PhPyr) 1n probe de material biologic ( ca marker al eficientei tratamentului dietetic), apoi metodele de
dozare a fenilpiruvatului in plasma si urind au fost optimizate si revalidate. Rezultatele validarii
demonstreaza ca metodele propuse pot fi utilizate pentru dozarea PhPyr in diapazonul concentratiilor
10 — 10000 uMol/L 1n urind si 0,5 — 100 uMol/L in plasma, cu sigurantd suficienta pentru efectuarea
monitoring-ului pacientilor cu PKU 1in vederea eficientizarii dietoterapiei fenilcetonuriei. In contextul
diferentierii formelor clinice de PKU si personalizdrii tratamentului PKU metoda HPLC cu detectie
fluorimetrica de dozare a biopterinei si neopterinei in urina elaboratd, a fost validata dupa
selectivitatea, linearitatea, diapazonul de masurare, limita de cuantificare, precizia si acuratetea
prezentatd. Rezultatele validarii confirmd ca metoda poate fi utilizatd pentru dozarea pterinelor in
diapazonul concentratiilor 0,2 — 110 uMol/L, ce este suficient pentru diagnosticul formelor pterin-
dependente ale fenilcetonuriei in scopul diferentierii lor pentru personalizarea terapiei.

In cadrul proiectului SCREENGEN a continuat analiza incidentei malformatiilor congenitale (MC)
in Republica Moldova (RM). S-a demonstrat ca pentru perioada 2020-2022. frecventa MC a fost de 9,75
la 1000 de nou-ndscuti (nn) fata de anii precedenti (2017-2019) — 18,23/1000 nn, aceasta indicand
inregistrarea incompletd a MC pe timpul pandemiei si confirma recomandarile EUROCAT conform
carora inregistrarea MC sub 20/1000 nn este incompleta. Datele monitoring-ului continuu releva ca in
structura MC in RM, ca si in Europa (datele EUROCAT), cel mai frecvent se Intdlnesc MC sistemului
cardiovascular (27% vs 33,6%); MC multiple, preponderent cromozomiale la copiii nou-nascuti,
prevaleazd in 22,4% fata de datele Europei (8,2%), cele osteomusculare inregistrandu-se in in egald
pondere a céte 18,5% — 18,8%. Cu o frecventd mai redusa de 2 ori decat in Europa (7,4%) in tara noastra
se inregistreaza MC renale, iar MC ale sistemului nervos sunt inregistrate in RM de 2 ori mai mult
(9,1% vs 5,8%), indicand cd profilaxia si diagnosticul prenatal de MC a acestui grup in RM, se
realizeazd precar. In tara noastra cel mai rar intilnite sunt MC maxilofaciale (4,7%), MC respiratorii
(1,4%), de 2 ori mai putin decat in Europa se intalnesc MC ale sistemului reproductiv (5,2%) si 3 ori mai
putin MC ale sistemului digestiv (2,2%). Cooperarea tarii noastre cu EUROCAT, inceputd in 2009,
permite schimbul si compararea datelor si contribuie la dezvoltarea unei abordari comune a problemelor
de sanitate publici atat in Europa, cat si la noi in tard. In 2023, datoritd implicirii colaboratorilor echipei
in videoconferinte, la Reuniunea liderilor registrului EUROCAT din Ispra, Italia, la Centrul Comun de
Cercetare al Comisiei Europene (JRC), Moldova a primit invitatie de a deveni membru al Registrului
European EUROCAT, iar pe site-ul lor (https:/eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat/eurocat-
members/collaborators) se contin informatii despre Registrul National al MC al Republicii Moldova.

In vederea profilaxiei malformatiilor congenitale si anomaliilor cromozomiale s-a implementat si
validat metoda I-FISH (Hibridizarea fluorescenta in situ pe nuclee interfazice) ca screening molecular-
citogenetic 1n diagnosticul prenatal, capabila sa fie realizatd in decurs de 72 ore versus la 21 zile fatd de
metoda clasici de cariotipare a materialului genetic fetal. In acest sens, a fost elaborat si implementat
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protoculul de lucru pentru fixarea amniocitelor din lichidul amniotic nativ, fara cultivarea prealabild a
acestora. Pentru Hibridizarea fluorescentd in situ a preparatelor fixate, protocoalele sugerate de catre
companiile producdtoare ale kitului probelor pentru FIHS Prenatal au fost adaptale la conditiile
Laboratorului Genetic din cadrul CSRGM IMSP IMC. Dupa testarea a 55 de paciente cu termenul de
sarcind cuprins intre 15 si 21 de s@ptamani de gestatie, ce prezentau markeri ecografici si/sau biochimici,
cu risc genetic sporit dupa virsta (> 35 ani), veridicitatea tuturor rezultatelor obfinute a fost verificata prin
testarea in paraleld a pacientelor, utilizind metoda citogenetica clasica de determinare a cariotipului fetal
din culturi de amniocite (studiul placilor metafazice).

Monitorizarea unicului program de screening neonatal existent la Fenilcetonurie (PKU) la noi
in tard demonstreaza ca indicatorii acestuia continua sd Inregistreze valori competitive cu cele
raportate la nivel international, rata de acoperire fiind la 95% in ultimii 10 ani cu o specificitate de
100% si acuratete maximala. In fiecare an se Inregistreaza cate 2-5 nou-nascuti cu PKU.

Viziblitatea Moldovei in plan stiintific a crescut prin prisma echipei SCREENGEN, intrucat a
fost obtinutd posibilitatea de inregistrare a pacientilor cu Erori Inniscute de Metabolism de tip
“intoxicatie” din Moldova (MMA-11, PA-1, GA1-2, UCD-1) in Registrul electronic European
(eIMD), in Consortiul caruia IMSP IMC face parte din 2017, cu scopul cercetarilor comune ulterioare.

Ca activitate longitudinala pe parcursul intregii perioade a proiectului a avut loc completarea
Registrului National pe Boli Rare si a Biobancii cu materiale biologice prelevate de la subiectii de
cercetare pe toate directiile de cercetare.

In fiecare an in ultima zi a lunii februarie echipa de cercetare a organizat editii on-line (din cauza
pandemiei Covid-19) a conferintei nationale ”Ziua Bolilor Rare”, astfel marcand ziua bolilor rare —
subiectul cercetarilor in cadrul SCREENGEN, evenimente inregistrate anual la EURORDIS
(http://www .rarediseaseday.org/page/news/thank-you-for-another-successful-year), cu sesiuni
stiintifice si 130-180 participanti anual, cu transmisiune live pe reteaua Facebook. A fost organizat un

Flash-Mob - online cu sloganul “Alatura-te noua pentru a face auzita vocea bolilor rare!”, In care au
fost implicati specialisti medici, biologi, asistenti sociali st ONG-uri care se ocupa de boli rare.

In cadrul proiectului SCREENGEN se realizeazi 6 teze de doctorat in domeniile Pediatrie si
neonatologie si Biologie moleculard si geneticd medicala, care la moment au trecut etapele de
confirmare la Consiliul Consortiului Scolii doctorale la USMF Nicolae Testemitanu™ si USM.

Rezultatele proiectului SCREENGEN au fost publicate n numeroase articole, teze atat in tara, cat
sl in strdinatate. Au fost elaborate acte de inovare si acte de implementare a metodelor noi. Cercetatorii
au participat la numeroase evenimente stiintifice nationale si internationale cu comunicari orale, e-
postere, emisiuni radio si televizate cu scop de promovare a stiintei.

Aceste rezultate servesc drept baza pentru consolidarea unui sistem de diagnostic metabolic si
genetic in vederea implementdrii Programului National pe Boli Rare in Moldova, care in contextul
eurointegrarii aliniazd Moldova la standarde Europene, pentru a servi populatia Republicii Moldova
cu diagnostic timpuriu, programe de screening neonatal si selectiv, monitoring continuu si profilaxie a
bolilor genetice, astfel Insumand un sistem eficient de profilaxie primara, secundara si tertiard in
proiectarea unor generatii sandtoase in Republica Moldova. Sustinerea cercetdrii In domeniul bolilor
rare sporeste vizibilitatea Moldovei la nivel international si faciliteazd accesarea ulterioara a
Consortiilor si proiectelor internationale.
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5. Impactul stiintific, social si/sau economic al rezultatelor stiintifice obtinute in cadrul
proiectului (obligatoriu)

Implementarea proiectului SCREENGEN genereaza rezultate cu puternic impact stiintific, cu
importante valente medico-sociale si un serios impact economic, care a sporit vizibilitatea
Moldovei pe plan stiintific international si aduce plus valoare in imaginea tarii in aspect social si
economic. Realizarea forte a proiectului este elaborarea Programului National pe Boli Rare in
cooperare cu Ministerul Sandtatii, care se afla la etapa de preabrobare de citre Guvernul Republicii
Moldova. In acest Program s-au pus bazele reglementirii organizationale a serviciului medico-genetic
la noi in tard, care sd se alinieze la standardele Europene in contextul eurointegrarii Republicii
Moldova si fundamentarea unui acces echitabil catre diagnostic, monitoring si tratament, cu profilaxia
bolilor rare in populatia tarii noastre. Implementarea screening-ului metabolic neonatal-pilot la nou-
ndscutii din maternitatea IMSP institutul Mamei si Copilului printr-o metoda de next generation
metabolic screening face posibild aplicarea principiilor de “maternitate a viitorului”, in care
erorile innascute de metabolism pot fi identificate in prima sdptdmana de viata a copilului, atunci
cand boala incd nu se manifestd si se poate interveni cu un tratament util pentru a evita
consecintele nefaste ale tulburarilor metabolice ereditare. In plus, rezultatele proiectului
SCREENGEN mai pun la dispozitie un program de screening neonatal molecular-genetic pentru
identificarea timpurie a SMA, pentru ca urmare, pacientii SMA sd beneficeze de terapii
personalizate eficiente la etape preclinice, astfel reducand din dizabilitate si mortalitatea acestora;
un screening selectiv prin IEFT pentru identificarea pacientilor afectati multisistemic cu CDG si
confundati cu Paralizie Cerebrald Infantila, dandu-le o sansa la terapii recuperatorii mai eficace.
Proiectul aduce in beneficiul pacientilor o gama largd de investigatii molecular-genetice necesare
diagnosticului unui spectru mult mai larg de boli genetice, facilitind astfel acces echitabil la
diagnostic timpuriu, tratament personalizat, monitoring si profilaxia bolilor genetice. Toate
metodele de diagnostic si tratament utilizate in cercetare vor fi introduse drept activitate de rutinad
in practica medicald si ca subiecte de studiu in curricula universitara a USMF ,,N. Testemitanu” si
USM, 1n parteneriat cu Ministerele de resort. La finalizare, rezultatele obtinute vor servi dovada
pentru elaborarea ghidurilor de conduitd a EIM si a altor maladii genetice, protocoale de
diagnostic cu completarea Registrului National de Boli Rare, care ne vor permite aderarea si
participarea comuna in programele europene Horizon Europe. Dezvoltarea unui sistem de
diagnostic timpuriu, abordarea individualizata urmata de tratamentul precoce al unui pacient cu
EIM se va solda cu un impact socio-medical si economic pozitiv prin costuri mult mai inalte de
intretinere a persoanelor handicapate cu dizabilitéti fizice sau mentale, decat depistarea timpurie si
abordarea individualizatd a acestora. Aceastd abordare de diagnostic si tratament personalizat va
rezulta cu formarea membrilor deplini §i integrarea acestora in societate. Rezultatele stiintifice
obtinute vor majora gradul de asistentd medicala a pacientilor din Moldova, care va urma cu o
crestere a natalitatii, a bundstarii populatiei si la diminuarea indicatorului de morbiditate si
mortalitate infantild cu profilaxia cazurilor de boli genetice in populatia Moldovei, astfel
contribuind la venirea unor generatii sanatoase.



6. Infrastructura de cercetare utilizata in cadrul proiectului (optional)

Denumirea componentelor

Proprietar

Destinatia

Agitator de laborator pentru PCR MPS-1

Lab. GMU si PPE

Agitator pentru solutii

Amplificator p/u executarea reactiilor PCR

Lab. GMU si PPE

Pentru reactia PCR

Analizator de aminoacizi HPLC

Lab. GMU si PPE

Cromatografia fluidelor biologice

Analizator RPL flourescent universal cu rotor
ALA

Lab. GMU si PPE

Aparat p/u electroforeza BV-160

Lab. GMU si PPE

Electroforeza ADN

Aspirator medical echivalent OM-1

Lab. GMU si PPE

Baie ultrasonica

Lab. GMU si PPE

Difolvarea solutiilor

Balanta semianalitica Bel Engineering M223i

Lab. GMU si PPE

Cintarirea substantelor

Bloc electric cu regulator

Lab. GMU si PPE

Sursa de curent

Box amplificator p/u lucru strict curat cu probe

Lab. GMU si PPE

Loc steril de lucru

Camera de elctroforeza p/u focusarea

Lab. GMU si PPE

Electroforeza Proteinelor

izoelectrica
Camera p/u electrofc;r;;z Midi Plus Orizontal Lab. GMU si PPE Flectroforeza ADN
Camera p/u electroforeza verticala Lab. GMU si PPE Electroforeza ADN

Centrifuga cu sistem de racire Universal 320 R

Lab. GMU si PPE

Centrifugarea probelor

Centrifuga Heltich Universal 320

Lab. GMU si PPE

Centrifugarea probelor

Centrifuga Micro 120

Lab. GMU si PPE

Centrifugarea probelor

Computer GreatWall

Lab. GMU si PPE

Lucru de cercetare

Computer asus V-5PG31

Lab. GMU si PPE

Lucru de cercetare

Computer Samsung

Lab. GMU si PPE

Lucru de cercetare

Congelator orizontal HAIER

Lab. GMU si PPE

Strocarea reagentilor

Congelator Beko HSA 47520

Lab. GMU si PPE

Strocarea reagentilor

Congelator cu inghetare verticala

Lab. GMU si PPE

Strocarea reagentilor

Flourometru Qubit 3.0 Set q 33217

Lab. GMU si PPE

Cuantificarea ADN




Hota cu flux laminar vertical Lab. GMU si PPE Loc steril de lucru
Imprimanta FOUNDER A650 Lab. GMU si PPE Printer pentru documente
Lada frigorifica Beco HSA 37530 Lab. GMU si PPE Stocarea reagentilor
Laminar Box Lab. GMU si PPE Loc steril de lucru
Laptop ASUS V-535 Lab. GMU si PPE Lucru de cercetare
Masurator de amoniu Lab. GMU si PPE Cuantificarea Amoniu
Agitator p/u ependorf FVL-2400N Lab. GMU si PPE Agitator pentru solutii
Nisa chimica BLAT HPL Lab. GMU si PPE Loc steril de Iucru
Nisa chimica BLAT piatra artificiala Lab. GMU si PPE Loc steril de lucru
Notebook ASUS X51 RL Lab. GMU si PPE Lucru de cercetare
Notebook Lenovo idea PAD Lab. GMU si PPE Lucru de cercetare
pH metru Lab. GMU si PPE Cuantificarea pH
Printer p/u marcarea probelor Lab. GMU si PPE Printer pentru etichete
Real Time 7500 real time PCR sistem Lab. GMU si PPE PCR in timp real
Seventiator ADN 3500 Genetic Analiz Lab. GMU si PPE Secventierea ADN
Sheiker (agitator p/u probe ADN) Lab. GMU si PPE Agitator pentru solutii
Sistem de electroforeza in gel (Cleaver) Lab. GMU si PPE Electroforeza ADN
Sistem de vizualizare si documentare PCR Lab. GMU si PPE Vizualiazare gelurilor
Spectrofotometr ultraviolet Lab. GMU si PPE Cuantificarea ADN
Termociclu gradient p/u PCR controlat de PC Lab. GMU si PPE Pentru reactieca PCR
Termociclu multicanal Lab. GMU si PPE Pentru reactiea PCR
Termostat CH-100 Lab. GMU si PPE Incubarea probelor
Termostat TDB-120 Lab. GMU si PPE Incubarea probelor
Termostat echivalent Drai-Blok Bio TDB-100 | Lab. GMU si PPE Incubarea probelor
Transiluminator TEX 35 Lab. GMU si PPE Vizualiazare gelurilor
Transiluminator p/u viziunea fragmen Lab. GMU si PPE Vizualiazare gelurilor




Video sistem cu camera digitald PT (Biotest) Lab. GMU si PPE Vizualiazare gelurilor
Agitator pentru eprubete Vortex V-1 Lab. GMU si PPE Agitarea eprubetelor
Amesticator de tuburi p-u PCR Lab. GMU si PPE | Amestecarea solutiilor in eprubete
Camera p-u electroforeza Lab. GMU si PPE Pentru electrgio::};’;l\}fragmentelor
Centrifuga p-u laborator TG-16 Lab. GMU si PPE Centrifugarea eprubetelor
Congelator Snaige F 245 Lab. GMU si PPE Pastrarea probelor biologice
Cuptor cu microunde Midea Lab. GMU si PPE Incilzirea solutiilor biologice
Distilator curatare dubla Lab. GMU si PPE Distilarea apei
Dozator automat 1-10-100 mkl Lab. GMU si PPE Masurarea volum solutii
Frigider Haier Lab. GMU si PPE Pastrarea probelor biologice
Frigider Snaige C140 Lab. GMU si PPE Pastrarea produselor alimentare
Frigider Snaige RF 310 Lab. GMU si PPE Pastrarea probelor biologice
Frigider Snaige F100 (1101A) Lab. GMU si PPE Pastrarea probelor biologice
HP Laser Jet 12 ppm Ram 2mb - imprimanta Lab. GMU si PPE Imprimare
HP Laser Jet 1018 ppm Rb - imprimanta Lab. GMU si PPE Imprimare
Imprimantd Samsung SCX - 3400 Lab. GMU si PPE Imprimare
Imprimanta Canon [I-SENSYS MF 3010 Lab. GMU si PPE Imprimare
Imprimanta HP Laser Jet 1020 Lab. GMU si PPE Imprimare
Imprimanta MDF HP Laser Jet Pro M1132MFP | Lab. GMU si PPE Imprimare
Imprimanté/scaner/xerox SCX-4300 samsung | Lab. GMU si PPE Imprimare/scaner
Laptop 15.6 Intel Celeron Lab. GMU si PPE
Microdozator 1-¢ 1000-5000 Lab. GMU si ppg |  Lransferul a‘;gﬁigi’r volume de
Microdozator 1-¢ 2-20mkl Lab. GMU si PPE Transferul arsuéi?lgior volume de
Microdozator 1-¢200-1000 Lab. GMU i ppE |  Lransferul a‘;‘;ﬁig;’r volume de
Mini Centrifuga p/u stripuri Lab. GMU si PPE Centrifugarea probelor
Mini Centrifuga Vortex Microspin FVI-2400 N | Lab. GMU si PPE | Centrifugarea si agitarea probelor




Pompa de vid, minicompresor AS20W, 34202

Lab. GMU si PPE

Filtrare solutii

Shaker pentru plate

Lab. GMU si PPE

Agitarea probelor

Termostat TS-80M-2

Lab. GMU si PPE

Mentinere temperaturi specifice

Agitator magnetic

Lab. GMU si PPE

Agitator/amestec al solutiilor

Congelator orizontal VestForst VT208

Lab. GMU si PPE

Stocarea probelor




7. Colaborare la nivel national/ international in cadrul implementirii proiectului

- USMF ,Nicolae Testemitanu”, Chisinau, Republica Moldova (Acord de

Parteneriat nr. 74 din 19.10.2019)

- Ministerul Sanatatii al Republicii Moldova.

Colaborare la nivel international in cadrul implementarii proiectului (obligatoriu)

Institutul de Chimie Macromoleculara ”Petru Poni” al Academiei Romane, lasi,
departamentul de Biospectroscopie RMN Moldova (Acord de Parteneriat nr. 77
din 19.10.2019

CytoGenomic Medical Laboratory, Bucuresti, Romania;

Sanofi Genzyme, Cambridge, Massachusetts;

The Radboud University Medical Center, Nijmegen, Olanda, Dr. Dirk Lefeber,
Profesor in Neurologie, Laboratorul de Tranlsare Metabolomica;

Mayo Clinic, S.U.A. Dr. Eva Morava-Kozicz, Professor of Pediatrics

Clinical Laboratory Standards Institute, S.U.A. la elaborarea NBS13 — protocol
international ~ pentru  screeningul  nou-ndscutului  pentru  diagnosticul
SMA.(international, on-line). https://clsi.org/

Heidelberg Hospital University, Center for Metabolic Diseases, Heidelberg,
Germany, Prof. Georg Hoffmann, Ass. Prof. Stefan Kolker.

Universitatea de Medicind si Farmacie ”Victor Babes” din Timisoara, Roménia



8. Dificultatile in realizarea proiectului

Pe parcursul realizarii proiectului SCREENGEN ne-am confruntat cu un sir de probleme care
intr-o oarecare masurd au afectat obtinerea rezultatelor scontate:

- Realizarea cercetarii conform obiectivelor propuse a fost intarziata de situatia pandemica
Covid-19, in special, in vederea implementarii screening-ului neonatal urinar prin spectroscopie
au fost amanate din cauza diagnosticarii infectiei Covid la colaboratorii proiectului si de la noi, si
din Romania, chiar daca toti au fost imunizati inca din primavara 2021. Pentru a evita transportul
public in scop de deplasare s-a decis utilizarea autovehicului personal in proiect, iar acest lucru a
facilitat organizarea deplsarilor si evitarea carantinarilor ca urmare a deplasarilor peste hotare
(conform regulamentelor existente la moment).

- Intarzierea la semnarea contractului de finantare — din pacate, nicio operatiune financiara
legata de proiect nu poate fi facuta fara aprobarea contractului de finantare anual, ceea ce duce la
retineri la salariul participantilor in proiect, organizarea intarziata a tenderului si de procurare a
reactivelor folosite in cercetare.

- Retinerea la salariu in primele trei luni ale anului este o problema destul de stingenta, dar
care se intimpla cu regularitate de mai mult de 10 ani si care este In contradictie cu Codul Muncii
al Republicii Moldova. Contabilitatea mentioneaza ca motivul principal al acestei retineri este
intirzierea finantarii din cauza lipsei contractului de finantare aprobat, apoi retinerea banilor in
Trezorerie.

- Salarii mici la cercetatori, imposibilitatea de a oferi cumulare si nici surse pentru cumul
intern nu sunt. Nu sunt stablite surse permanente si sigure pentru asigurarea Primelor (x4 ori/an)
si a ajutoarelor materiale (x2 ori/an).

- Livrarea reagentilor planificati la finele anului — deoarece contractul de finantare a fost
aprobat cu intirziere in toti anii n afara de ultimul, procedura de achizitie a reactivilor a fost
organizatd in mai -iunie, iar contractele cu furnizorii au fost semante la finele lui august. Acest
lucru a dus ca reactivele necesare pentru realizarea obiectivelor propuse sa fie furnizate spre finele
anului, In plus aceasta creazad impedimente pentru organizarea repetatd a tenderului pentru
reactivii care nu au trecut concursul anterior.

- In cazul in care in procesul de cercetare se constatd necesitatea vreunui mijloc fix (d.ex.:
aparat de marimi mici s.a.) nu poate fi procurat din bugetul proiectului, iar bugetul local al
institutiei nu dispune de mijloace sa le procure si atunci se creaza intr-o stare de insolventa.

- Imposibilitatea angajarii in proiectele stiintifice a studentilor in ultimii ani de licenta si anii
din programul de masterat, la profilele specializate, mai ales cind un membru al echipei isi ia
concediu de ingrijire a copilului.



9. Diseminarea rezultatelor obtinute in proiect in forma de publicatii (obligatoriu)

2020

Articole din reviste cu factor de impact:

1.

Articole din reviste cu factor de impact > 3

NICOLESCU, A., BLANITA, D., BOICIUC, C., HLISTUN, V., CRISTEA, M.,
ROTARU, D., PINZARI, L., OGLINDA, A., STAMATI, A., TARCOMNICU, I.,
TUTULAN-CUNITA, A., STAMBOULI, D., GLADUN, S., REVENCO, N.,
USURELU, N AND DELEANU, C. Monitoring Methylmalonic Aciduria by
NMR Urinomics. Molecules 2020, 25, 5312; doi:10.3390/molecules25225312.
(IF=3,267)

Articole din reviste nationale, categoria B:

1.

BLANITA, D., BOICIUC, C., SAMOHVALOV, E., SACARA,V., BARBOVA,
N., HADJIU, S., TUREA, V., STAMATI, A., NICOLESCU, A., DELEANU,
C., LEFEBER, D., MORAVA, E., USURELU, N. Challenges in clinical
consideration for congenital disorders of glycosylation. Buletin de perinatologie 1
(86),2020. 18-22. ISSN 1810-5289.

BOICIUC, C., BLANITA, D., SAMOHVALOV, E. TAGADIUC, O.,
NICOLESCU, A., DELEANU, C., LEFEBER, D., WEVERS, R., HUIJBEN, K.,
USURELU, N. Diagnosis characteristics of Congenital Disorders of
Glycosylation of 40 patients from Moldova. Buletin de perinatologie 1 (86), 2020.
23-27. ISSN 1810-5289.

COLIBAN, I.; REVENCO, N.; TURCAN, D.; EGOROV, V.; USURELU, N.;
SACARA, V. Spinal Muscular Atrophy: news and perspectives. Buletin de
Perinatologie. 2020, 1(86) pag 38-42. ISSN: 1810-5289

HLISTUN, V.; BLANITA, D.; LUPU, V.; GOLUB, N.; OGLINDA, A;
GARAEVA, S.; POSTOLATI, G.; TARCOMNICU, I.; STAMBOULI, D,
NICOLESCU, A.; DELEANU, C.; USURELU N. Nonketotic hyperglycinemia —
case report. Buletin de Perinatologie. 2020, 1(86) pag. 116-120. ISSN: 1810-
5289;

HADJIU, S., SPRINCEAN, M., NEAMTSU, B.M.L., NEAMTSU, M.L.
BENISH, S., EGOROV, V., CALCIIL, C., MATACUTA-BOGDAN, 1., CAZAN,
C., REVENCO, N. Lowe syndrome or oculocerebrorenal syndrome:

etiopathogenesis, clinical picture and treatment (the synthesis). A clinical case.
Buletin de perinatologie. 2020, 2(87), 113-120. ISSN: 1810-5289.

HADIJIU, S., CALCII, C., LUPUSOR, N., GRIU, C., FEGHIU, L., EGOROV,
V., BENIS, S., SPRINCEAN, M., REVENCO, N. Aspecte etiopatogenetice,
manifestari  clinice si  particularitaiti de tratament ale sindromului
oculocerebrorenal. Prezentare de caz clinic. Buletinul Academiei de Stiinte, 2020,



10.

11.

12.

13.

3(67), 65-73. ISSN 1857-0011.

MUNTEANU, D.; HLISTUN, V.; SAMOHVALOVA, E.; BLANITA, D;
STAMATI, A.; VUDU, L.; USURELU, N. Syndromal dislipidemia — case report
of a family with Alstrom Syndrome. Buletin de Perinatologie. 2020, 1(86) pag
121-125. ISSN: 1810-5289;

NICOLESCU, A., REVENCO, N., GLADUN, S., USURELU, N., DELEANU,
C. Diagnosis of inborn metabolic disorders assisted by NMR spectroscopy —

recent cases from Institute of Mother and Child Chisinau. Buletin de
Perinatologie. 2020, nr. 1(86), 107-111. ISSN 1810-5289.

SCURTUL, M. ; BOICIUC, C. ; BLANITA, D. ; SACARA, V.; USURELU, N.
Phenotype Prediction In Phenylketonuria Patients From Moldova Based On
Genotype Data, Buletin de perinatologie 1 (86), 2020. 28-35. ISSN 1810-5289.

STAMATI, A., USURELU, N., ROMANCIUC, L. REVENCO, N.
Cardiovascular disorders in Fabry disease. Buletin de Perinatologie. 2020, nr.
1(86), 12-17. ISSN 1810-5289.

SPRINCEAN, M.; HADJIU, S.; HALABUDENCO, E.; FUIOR, L.; RACOVITA,
S.; EGOROV, V.; BARBOVA, N.; NEAMTSU, B. M.; NEAMTU, M.-L;
CALCII, C.; REVENCO, N.. Role of medico-genetic counseling and prenatal
screening in diagnosis of renal urinary pathology in fetus. In: Buletin de
Perinatologie. 2020, nr. 2(87), pp. 32-37. ISSN 1810-5289.

TURCAN, D., BLANITA, D., USURELU, N.; SACARA, V. Methodological
approaches in the molecular genetic analysis of mitochondrial DNA in patients
with common clinical features of mitochondrial disease. Buletin de Perinatologie.
2020, 1(86) pag 28-32. ISSN: 1810-5289;

USURELU, N. Introduction into inborn errors of metabolism. Buletin de
Perinatologie. 2020, nr. 1(86), 11-17. ISSN 1810-5289.

Articole din reviste stiintifice din strainatate:

1.

SPRINCEAN, M., HADIJIU, S., RACOVITA, S., HALABUDENCO, E.,
SAMOILENCO, T., MISINA, A., EGOROV, V., LUPUSOR, N., GRiU, C,,
FEGHIU, L., CUZNET, L., CALCII, C., REVENCO, N. Differential diagnosis of
chromosomal pathologies in children. The Romanian Journal of Child and
Adolescent Neurology and Psychiatry. 2020, 26(2), 47-63. ISSN: 2068-8040.

Articole in culegerile lucrarilor conferintelor stiintifice nationale:

1.

SCURTUL, M. ; BOICIUC, C. ; BLANITA. D. ; CROITORI, T. ; LAZARI, N. ;
USURELU, N. Molecular Genetics In Phenylketonuria In Republic Of Moldova
(2018-2019), Congresul consacrat aniversdrii a 75 de ani de la fondarea USMF
“Nicolae Testemitanu”, p. 25-30.



Monografii (internationale):

1. STAMATI, A.; USURELU, N.; REVENCO, N. Cardiomiopatia hipertrofica la copilul
mic. In: Compendiu de boli rare. Coord. Mazur-Nicorici Lucia, Diaconu Camelia
Cristina, [Chisinau]: S. n., 2020 (Tipogr. ,,Impressum”), 506 p. ISBN 978-9975-3426-
6-7. p. 243-251.

Materiale/teze la forurile stiintifice

- internationale

1. COLIBAN, I.; USURELU, N.; SACARA, V. Screening of SMA carrier status in
Republic of Moldova. Abstracts of European Society of Human Genetics
Conferince, ESHG 2020. (E-poster E-P10.18).

- nationale

2. COLIBAN, I.; USURELU, N.; REVENCO, N.; SACARA, V. Diagnosis of Spinal
Muscular Atrophy through gPCR method. Volumul de rezumate ale Congresului
consacrat aniversarii a 75-a de la fondarea USMF "Nicolae Testemitanu", 20-23
Octombrie, 2020, Chisindu, Republica Moldova. (E-poster).

3. BLANITA, D., BOICIUC, C., TUREA, V., STAMATI, A.,, MORAVA, E,
USURELU, N. ”Complexity of the diagnosis of Congenital Disorders of
Glycosylation”. Congresului consacrat aniversarii a 75-a de la fondarea USMF
”Nicolae Testemitanu” 20-23 septembrie 2020, Chisindu, Republica Moldova. (E-
poster).

2021
Articole din reviste cu FI

1. LOEBER, G.; PLATIS, D.; ZETTERSTROM, R.H.; ALMASHANU, S.; BOEMER, F.;
BONHAM, J.R.; BORDE, P.; BRINCAT, I, CHEILLAN, D.; USURELU, N.;
DEKKERS, E.; ET AL. Neonatal Screening in Europe Revisited: An ISNS Perspective on
the Current State and Developments Since 2010. Int. J. Neonatal Screen. 2021, 7, 15.
https://doi.org/ 10.3390/ijns7010015 ISSN: 2409-515X (IF = 1.145).

Articole din reviste internationale, ISI

1. SACARA, V; COLIBAN, I; TURCAN D.; DORIF A. Particularitati molecular-genetice
ale miodistrofiei Duchenne/Becker (DMD/B) in Republica Moldova. Revista de
Neurologie §i Psihiatrie a Copilului §i Adolescentului din Romdnia. 2021, 27(3), p.32-33.
ISSN: 2068-8040.

2. USURELU, N.; BLANITA, D.; BOICIUC, Ch.; HLISTUN, V.; EGOROV, V;
POPOVICI, E.; GNATCOVA, E.; STAMATI, A.; OGLINDA, A.; REVENCO, N;
GLADUN, S.; TUREA, V. Gaucher disease type 1: the first experience of enzyme


https://doi.org/

replacement therapy in pediatric practice in Moldova - case report. Medicine and
Pharmacy Reports, Vol. 94 / Suppl No. 1/2021: S57 - S60.

https://medpharmareports.com/public/public/Supplements/2021-supplement-1-S57-
2232.pdf DOI: 10.15386/mpr-2232.

Articole in culegeri internationale:

1.

BAPBOBA, H.MU.; EIOPOB, B.B.; XAJIABYJIEHKO, E.A. OJOnudemuonocus
BDOINCOEHHBIX AHOMANULL PA3BUMUS VY HOBOPOI#COeHHbIX Oemell 8 Pecnybnuke Mondosa. B:
CoBpeMeHHbIE TEXHOJIOTUU B METUIIMHCKOM 00pa3oBaHMU: Marepuanbl MeXIyHapOoIHON
HaYYHO-TIpaKTHUeCKOi KoH(pepeHuuu, mnocssmenHon 100-neturo benopyc. roc. men. yH-
ta, Pecrrydnuka bemapych, r.MuHck, 1-5 Hos0ps 2021 rona / mox pen.C.I1.PyOoHuKOBHYA,
B.A.®unonroka. Munck, bBI'MY, 2021, ¢.1574-1577. ISBN 978-985-21-0904-8

Articole in reviste nationale categoria B+:

1.

BLANITA, D.; BOICIUC, C.; TURCAN, D.; SACARA, V.; USURELU, N. The
screening by isoelectric focusing of Transferrin for diagnose of Congenital Disorders of
Glycosylation. Moldovan Medical Journal 64(4), 2021. p. 50-54.

RODOMAN 1.; PALII 1.; SACARA V.; GLADUN S. Cardiomyopathy secondary to
Duchenne muscular dystrophy in children. Moldovan Medical Journal 64(2), 2021. p. 70-
78.

Articole in reviste nationale categoria B:

1.

BLANITA, D.; BOICIUC, C.; TURCAN, D.; SACARA, V.; TUREA, V.; STAMATI, A.;
HADIJIU, S.; LEFEBER, D.; MORAVA, E.; USURELU, N. The challenge in diagnosis of
Congenital Disorders of Glycosylation versus Mitochondrial Disorders: case report.
Buletin de perinatologie 1(90), 2021. P. 102-108;

TURCAN D.; USURELU N.; BLANITA D.; SACARA V. A rare mitochondrial disorder:
Leigh Syndrome — a case report. Buletin de Perinatologie, 1(90), 2021. p. 91-95;
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10.

Acte de inovare 2023:
Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Estimarea riscului dezvoltarii in ontogeneza a
malformatiilor congenitalecererale folat-depindente. Act nr. 511 din 21.02.2023.
Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metodd de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR677 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 512 din
21.02.2023.
Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metoda de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR1293 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 513 din
21.02.2023.
Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metodd de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR2756 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 514 din
21.02.2023.
Coliban Iulia , Sacara Victoria. Metoda de diagnostic al deletiei exonului 4 al genei
GTF2H?2 1n baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Act nr. 516 din 14.03.2023.
Coliban Iulia , Sacara Victoria. Metoda de diagnostic al deletiei exonului 5 al genei NAIP in
baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Act nr. 517 din 14.03.2023.

. Buza Anastasiia, Coliban Iulia, Sacara Victoria, Butovscaia Cristina, Parii Sergiu,

Curocichin Ghenadie. Utilizarea tehnicii MLPA pentru diagnosticare molecular-genetica a
surditatii neurosenzoriale nonsindromice (SNN) si sindromului Wolfram de tipl. Act nr. 524
din 04.08.2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.13513 G>A din gena MT-
ND5 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 525 din 25.09.2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m. 8344 A>G din gena M7T-TK
prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 526 din 25.09.2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3243 A>G din gena M7-TL1
prin tehnica qQPCR- HRM. Act nr. 527 din 25.09.2023.



11.

12.

10.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.11778 G>A din gena MT-
ND4 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 528 din 25.09.2023.
Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.8993 T>G/C din gena MT-
ATP6 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 529 din 25.09.2023.

Acte de implementare 2023:
Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al deletiei exonului 5 al
genei NAIP in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Implementatd in LGMU,
CSRGM IMsiC, 14 Martie 2023.
Coliban lulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al deletiei exonului 4 al
genei GTF2H?2 in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR.. Implementata in LGMU,
CSRGM IMsiC, 14 Martie 2023.
Buza Anastasiia, Coliban Iulia, Sacara Victoria, Butovscaia Cristina, Parii Sergiu,
Curocichin Ghenadie. Implementarea tehnicii MLPA pentru diagnosticare molecular-
geneticd a surditdtii neurosenzoriale nonsindromice (SNN) si sindromului Wolfram de
tipl.Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC, 01 August 2023.
Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-
dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P343 Autism-1 ca test pentru
detectarea deletiilor sau dublarilor in regiunea cromozomiala 15ql1-ql3 asociate cu
autismul. Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC, 19 Decembrie 2023.
Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-
dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P064-1B ca test semicantitativ de
diagnostic pentru detectarea unui subset distinct de microdeletii si microduplicari recurente
associate cu sindroame de microdeletie. Implementatd in LGMU, CSRGM IMsiC, 19
Decembrie 2023.
Coliban Iulia, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al
deletiei exonului 7 al genei SMNI in baza tehnicii moleculare genetice de tip qPCR.
Implementata in LGMU, CSRGM [MsiC, 19 Decembrie 2023.
Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.13513 G>A din gena MT-
ND?S prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.
Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m. 8344 A>G din gena MT-TK
prin tehnica qQPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.
Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3243 A>G din gena M7-TL1
prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.
Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.11778 G>A din gena MT-
ND4 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.
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Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.8993 T>G/C din gena MT-
ATP6 prin tehnica qQPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3460 G>A din gena MT-
RNR] prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 15 noiembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.14448 T>C din gena MT-
ND6 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 15 noiembrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare al hiperamonemiei in vederea
diagnosticului Erorilor Inniscute de Metabolism, de tipul Dereglarilor de Sintezi a Ciclului
Ureei. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanitd Daniela, Usurelu Natalia. Work-upul metabolic de prima linie ca metodd de
screening selectiv pentru diagnosticarea Erorilor Inndscute de Metabolism, preponderent
Dereglarile Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Work-upul metabolic de prima si a doua linie in scopul
diagnosticarii Erorilor Inniscute de Metabolism, in special al Dereglarilor Congenitale ale
Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare al hipoglicemiei in scopul
diagnosticrii Erorilor Inndscute de Metabolism al Carbohidratilor, Energetic si Dereglarilor
Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanitd Daniela, Secu Doina, Usurelu Natalia. Evaluarea Criteriilor Nijmegen ca algoritm
selectiv in vederea diagnosticarii Maladiilor Mitocondriale si diagnosticul diferential cu
Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluarea a copilului afectat multisistemic
in vederea diagnosticdrii Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15
octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluarea a copilului cu retard psiho-motor
si convulsii in vederea diagnosticarii Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data
inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanitd Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare a pacientului cu retard psiho-
motor, retard de crestere, convulsii si trasdturi dismorfice in vederea diagnosticului
Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a trei aminoacizi aromatici (fenilalanind, tirozina si triptofan)
in spoturi uscate de sange. Data inregistrarii 27 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanitad Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a trei aminoacizi aromatici (fenilalanind, tirozina si triptofan)
in plasma sanguina. Data Tnregistrarii 27 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a acidului fenilpiruvic in plasma sanguind. Data inregistrarii
23 octombrie 2023.
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Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a acidului fenilpiruvic in urina. Data Inregistrarii 23 octombrie
2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanitad Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC de dozare a neopterinei si biopterinei in urind. Data inregistrarii 23 octombrie
2023.

Dorif Alexandr, Rodoman Iulia, Sacarda Victoria, Palii Inna, Opalco Igor, Gladu Sergiu.
Implementarea metodei TagMan qPCR pentru detectarea si mapping-ul deletiei locusului
22q11 in scoul diagnosticarii sindromului DiGeorge de tip 1. Data inregistrarii 15 octombrie
2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacarda Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice BRAF V600E si
masurarea continutului ei relativ la celulele nucleate pentru aplicarea tratamentului
anticancer tintit. Data Inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacard Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.524G>A in
probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacard Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.742C>T in
probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacara Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.818G>A in
probele biopsiei lichide. Data nregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacard Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.473G>A in
probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare expansiei
repetarii scurte CAG in gena HTT. Data inregistrarii 22 decembrie 2023.

Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare expansiei
repetarii scurte CAG in gena ATXN3. Data inregistrarii 22 decembrie 2023.

Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare expansiei
repetarii scurte CAG 1n gena AR /. Data Inregistrarii 22 decembrie 2023.



10. Diseminarea rezultatelor obtinute in proiect in forma de prezentiri la foruri

2020

stiintifice

Manifestari stiintifice internationale (in striinéitate):

1.

Natalia Usurelu, dr., conf. cercet. Conferinta PediPractic Moldova, Universitatea de
Medicina si Farmacie ”Gr. T. Popa” lasi, Romania 30.09-02.10.2020. Conduita
terapeutica in Fenilcetonurie” - comunicare orala.

Coliban Iulia. drd. Screening of SMA carrier status in Republic of Moldova. Abstracts of
European Society of Human Genetics Conferince, ESHG 2020. E-P10.18 - poster
electronic

Manifestari stiintifice nationale:

l.

Blanitd Daniela, drd. Conferinta Nationala ”Ziua Bolilor Rare”, editia V-a, 28.02.2020.
Chisinau, Republica Moldova, 28 februarie 2020. Challenges in clinical consideration for
congenital disorders of glycosylation — comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr., conf. cercet. Conferinta Nationala ”Ziua Bolilor Rare”, editia V-a,
28.02.2020. Chisinau, Republica Moldova, 28 februarie 2020. Erori innascute de
metabolism — perspective de diagnostic prin programe de screening neonatal si selective —
comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr., conf. cercet. Conferinta Nationald ”Ziua Bolilor Rare”, editia V-a,
28.02.2020. Chisindu, Republica Moldova, 28 februarie 2020. Screening metabolic
neonatal prin spectroscopie RMN ca metoda de ,,next generation metabolic screening —
comunicare orala.

Sacara Victoria, dr. hab., conf. univ. Conferinta Nationald ”Ziua Bolilor Rare”, editia V-a,
28.02.2020. Chisinau, Republica Moldova, 28 februarie 2020. Posibilitati in diagnosticul
maladiilor genetice in Republica Moldova — comunicare orala.

Coliban lulia, drd. Congresul consacrat aniversarii a 75-a de la fondarea USMF “Nicolae
Testemitanu”. Chiginau, Republica Moldova, 21-23 Octombrie, 2020. Diagnosis of Spinal
Muscular Atrophy through gPCR method — poster electronic.

Boiciuc Chiril, drd. Congresul consacrat aniversarii a 75-a de la fondarea USMF “Nicolae
Testemitanu”. Chisinau, Republica Moldova, 21-23 Octombrie, 2020. Molecular Genetics
In Phenylketonuria in Republic Of Moldova (2018- 2019) — comunicare orala.

Blanita Daniela, drd. Congresul consacrat aniversarii a 75-a de la fondarea USMF
“Nicolae Testemitanu”. Chisindu, Republica Moldova, 21-23 Octombrie, 2020.
Complexity of the diagnosis of Congenital Disorders of Glycosylation — poster electronic.



2021

Manifestari stiintifice internationale (in strainitate):

l.

Egorov Vladimir, dr.st.med, Conferinta Internationald Stiintifico — Practica
”CUHAPOMOJIOTHS: KIMHUYECKUN OMBIT U COBPEMEHHBIE BO3MOXKHOCTH JTUATHOCTHKHU
Munck, 4 wtons 2021. Menuko-reHetnyeckas ciyx0a Pecrnyommkn MongoBa —
comunicare orala.

Coliban Iulia, drd. Conferinta internationald “Congresul Societatii de Neurologie si
Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Roménia” organizata de Societatea de
Neurologie si Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Roménia, Romania, 22
septembrie 2021. Particularitati molecular-genetice ale miodistrofiei Duchenne/Becker
(DMD/B) in Republica Moldova — comunicare orala.

Blanita Daniela, drd. Conferinta internationald “Congresul Societatii de Neurologie si
Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Roménia” organizatd de Societatea de
Neurologie si Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Roméania, Roméania, 22
septembrie 2021. Polimorfismul clinicneurologic in Dereglarile Congenitale ale
Glicozilarii — comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr.st.med., conf.cercet. Conferinta internationald “Congresul Societatii de
Neurologie si Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Romania” organizata de
Societatea de Neurologie si Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Romania,
Romania, 22 septembrie 2021. Fenilcetonurie — prevenirea consecintelor neurologice —
comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr.st.med., conf.cercet. Conferintd internationald organizata de Sanofi
Genzyme, 26 februarie 2021, Romania. Programul umanitar pentru boala Gaucher din
Republica Moldova — comunicare orala.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. XV Hanuonansusiii KoHrpecc ¢ mexIyHapOAHBIM
yuacTreM «/IHHOBAallMOHHBIC METObI TUATHOCTUKUA U TEPANUU MYKOBHUCIHI03a. [IpophiB
B Oynymee» 20.05.2021 —21.05.2021, , or. Suzdali, Federatia Rusa. Experienta consilierii
medico-genetice a familiilor cu fibroza chistica in Republica Moldova — comunicare orala
si poster on-line.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. IX Congres a Societdtii Ruse de geneticieni medicali cu
participare internationald. Moscova, Federatia Rusd, 30.06.2021-02.07.2021. Dinamica
malformatiilor congenitale 1n Republica Moldova — comunicare orala.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. MexnyHapoaHas Hay4HO-TIpaKTU4YeCKasi KOH(MEPEHITH
«CoBpeMEHHBIE TEXHOJOTHH B MEIUIIMHCKOM 00pa3oBaHMM», mocBsmieHHas 100-metuio
Benmopycckoro rocymapcTBEHHOr0 MeETUIIMHCKOro yHuBepcuteta 13-17 mexabps 2021



roga r.MHHCK. DNUAEMHOJIOTHS BPOKICHHBIX AHOMAIUN Pa3BUTHS Y HOBOPOXKIEHHBIX
neteit B Pecrybnuke MongoBa» 15.12.2021 — comunicare orala.

Manifestari stiintifice internationale (in Republica Moldova)

1.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. XIth International Congress of Geneticists and Breeders
from the Republic of Moldova. Chisindu, Republica Moldova, 15-16 iunie 2021.
Epidemiology of Down Syndrome in the Republic of Moldova — comunicare orala.

Blanita Daniela, drd. XIth International Congress of Geneticists and Breeders from the
Republic of Moldova. Chisindu, Republica Moldova, 15-16 iunie 2021. Congenital
Disorders of Glycosylation: a booming chapter in pediatric genetics — comunicare orala.

Coliban Tulia, drd. XIth International Congress of Geneticists and Breeders from the
Republic of Moldova. Chisindu, Republica Moldova, 15-16 iunie 2021. SMA linked to
unbalanced genomic changes: case report — comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr., conf. cercet. XIth International Congress of Geneticists and Breeders
from the Republic of Moldova. Chisindu, Republica Moldova, 15-16 iunie 2021. Inborn
errors of metabolism- new challenge in pediatric genetics — comunicare orala.

Sacard Victoria, dr. hab., conf. univ. XIth International Congress of Geneticists and
Breeders from the Republic of Moldova. Chisinau, Republica Moldova, 15-16 iunie 2021.
Incidence rate of common hereditary neuromuscular diseases in the Republic of Moldova
— comunicare orala.

Alexandr Dorif, drd. XIth International Congress of Geneticists and Breeders from the
Republic of Moldova. Chisindu, Republica Moldova, 15-16 iunie 2021. Velo-cardio-facial
Syndrome diagnostics in Moldova by Comparative Expression qPCR — comunicare orala.

Manifestari stiintifice nationale:

1.

Usurelu Natalia, dr., conf. cercet. Conferinta nationala ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisindu,
Republica Moldova, 26 februarie 2021. Erori inndscute de metabolism — provocéari in
diagnosticul bolilor rare — comunicare orala.

Sacara Victoria, dr. hab., conf. univ. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2021”.
Chisindu, Republica Moldova, 26 februarie 2021. Diagnosticul molecular-genetic al
bolilor rare — comunicare orala.

Hlistun Victoria, drd. Conferinta nationala ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisindu, Republica
Moldova, 26 februarie 2021. Importanta determindrii aminoacizilor in diagnosticul IEM
— comunicare orala.



10.

11.

12.

13.

14.

Boiciuc Chiril, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisinau, Republica
Moldova, 26 februarie 2021. Glicozilarea proteinelor: interferenta Intre fiziologie si
patologie — comunicare orala.

Boiciuc Chiril, drd. Conferinta nationala ,,Ziua Info PKU”. Chisinau, Republica Moldova,
23 1unie 2021. Testari molecular-genetice pentru confirmarea si profilaxia PKU-
comunicare orala.

Blanita Daniela, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisindu, Republica
Moldova, 26 februarie 2021. Provocdrile diagnosticului diferential intre Tulburarile
Glicozilarii (CDG) si Mitocondriale — comunicare orala.

Turcan Doina, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisindu, Republica
Moldova, 26 februarie 2021. Genetica moleculara si aspectele patogenetice ale maladiilor
miticondriale — comunicare orala.

Dorif Alexandr, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisindu, Republica
Moldova, 26 februarie 2021. Sindromul DiGeorge — raportare de caz clinic de
imunodeficientd primara - identificarea molecular-geneticd — comunicare orala.

Coliban Iulia, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisinau, Republica
Moldova, 26 februarie 2021. Rolul proteinelor NAIP, SMN si Gemini in determinismul
atrofiei musculare spinale — comunicare orala.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. Conferinta nationala ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisinau,
Republica Moldova, 26 februarie 2021. Oportunitdti inovative In tratamentul si conduita
Fibrozei Cistice — comunicare orala.

Egorov Vladimir, dr. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2021”. Chisindu, Republica
Moldova, 26 februarie 2021. Boli Rare in monitoring-ul malformatiilor congenitale —
comunicare orala.

Turcan Doina, drd. Conferinta stiintifica anuala ,,Cercetarea in biomedicina si sanatate:
calitate, excelenta si performantd”. Chisinau, Republica Moldova, 20-22 octombrie 2021.
Sindromul Leigh: caz clinic rar — poster moderat.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. Conferinta stiintificd anuala ,,Cercetarea in biomedicina
si sanatate: calitate, excelentd si performanta”. Chisindu, Republica Moldova, 20-22
octombrie 2021. Frecventa malformatiilor congenitale ale sistemului nervos central in
Moldova comparativ cu datele Registrului International EUROCAT — poster moderat.

Coliban Iulia, drd. Conferinta stiintificd anuald ,,Cercetarea in biomedicind si sanatate:
calitate, excelenta si performantd”. Chisinau, Republica Moldova, 20-22 octombrie 2021.
Unbalanced genomic changes and SMA? : case report. — poster electronic.



15.

16.

17.

18.

19.

20.

Boiciuc Chiril, drd. Conferinta Nationald “Ziua Info PKU 2021 organizata de Societatea
de Pediatrie din Moldova de comun cu Institutul Mamei si Copilului, Centrul Genetic de
Excelentd din R. Moldova, Universitatea de Stat de Medicind si Farmacie “N.
Testemitanu” si Asociatia Reabilitarii Copiilor cu Fenilcetonurie (ARC-PKU). Chisinau,
Republica Moldova, 23 iunie 2021. Testari molecular-genetice pentru confirmarea si
profilaxia PKU — comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr.st.med., conf.cercet. Conferinta Nationald “Ziuva Info PKU 2021~
organizatd de Societatea de Pediatrie din Moldova de comun cu Institutul Mamei si
Copilului, Centrul Genetic de Excelentd din R. Moldova, Universitatea de Stat de
Medicind si Farmacie ”N. Testemitanu” si Asociatia Reabilitdrii Copiilor cu
Fenilcetonurie (ARC-PKU). Chisinau, Republica Moldova, 23 iunie 2021. Fenilcetonuria
— ce este PKU si care sunt provocarile medico-sociale? — comunicare orala.

Croitori Tamara, Conferinta Nationald “Ziua Info PKU 2021” organizata de Societatea de
Pediatrie din Moldova de comun cu Institutul Mamei si Copilului, Centrul Genetic de
Excelentda din R. Moldova, Universitatea de Stat de Medicind si Farmacie “N.
Testemitanu™ si Asociatia Reabilitarii Copiilor cu Fenilcetonurie (ARC-PKU). Chisinau,
Republica Moldova, 23 iunie 2021. Screening-ul neonatal la Fenilcetonurie — aspecte
practice n realizare — comunicare orala.

Hlistun Victoria, drd. Conferinta Nationald Stiintificd Anuald, Cercetarea In Biomedicind
si Sandtate: Calitate Excelentd si Performanta, organizatd de USMF ,Nicolae
Testemitanu”. Chisinau, Republica Moldova, 20-22 octombrie 2021. The importance of
plasma amino acid profiling in the diagnosis of inborn errors of metabolism — poster
electronic.

Barbova Natalia, conf. univ., Egorov Vladimir, cerc. st. Conferinta stiintifica anuala
USMF “Cercetarea 1n biomedicind si sandtate: calitate, excelenta si performanta”.
Chisinau, Republica Moldova, 20-22 octombrie 2021. Frecventa malformatiilor
congenitale ale sistemului nervos central in Moldova comparativ cu datele Registrului
International EUROCAT — poster electronic.

Blanita Daniela, drd. Conferinta Nationala Stiintificd Anuala, Cercetarea in Biomedicina si
Sanatate: Calitate Excelenta si Performanta, organizatd de USMF ,,Nicolae Testemitanu”.
Chisinau, Republica Moldova, 20-22 octombrie 2021. Screeningul Dereglérilor
Congenitale ale Glicozilarii prin intermediul Focusarii izoelectrice a transferinei — poster
electronic.

Manifestari stiintifice nationale cu participare internationala:

1.

Sacara Victoria, dr.st.med., dr. hab. st. biol., conf.cercet. Conferinta stiintificd nationala cu
participare internationala “Teste de diagnostic utilizate in medicina personalizata. Aplicatii
clinice in diagnosticul molecular al bolilor genetice.”, organizata de companie Oncogene,
25 martie 2021, Republica Moldova. Pa3Butue mMoseKkyaspHO-TEHETUYECKUX METOJIOB B
Pecny6nmke MosmoBa — comunicare orala.



2.

2022

Sacara Victoria, dr.st.med., dr. hab. st. biol., conf.cercet. Conferinta stiintifico-practica on-
line nationald cu participare internationald ,Imunodeficientele primare, comorbiditati
respiratorii si infectia COVID-19 la copii”, 30 septembrie 2021, Republica Moldova.
MoutekyIspHO-TeHEeTHYeCKasi ~ TUarHocThka B  PecmyOmmke  MommoBa — (peanuw,
MEePCIEKTUBBI) — comunicare orala.

Alexandr Dorif drd. Conferinta stiintifico-practicd on-line nationald cu participare
internationala ,,Imunodeficientele primare, comorbiditati respiratorii si infectia COVID-19
la copii”, 30 septembrie 2021, Republica Moldova. Cunnpom duJlkopmxu y netei:
NIMarHOCTUYECKHE OCOOEHHOCTH — comunicare orala.

Dorif Alexandr drd. Conferinta stiintificd nationala cu participare internationald “Teste de
diagnostic utilizate in medicina personalizata. Aplicatii clinice in diagnosticul molecular al
bolilor genetice.”, organizatd de companie Oncogene, 25 martie 2021, Republica
Moldova. Mertobl MOJIEKYJIIPHO-T€HETUYECKON JIMarHOCTUKHU MEPBUYHBIX
UMMyHOAePUITMTOB B MostoBe — comunicare orala.

Manifestari stiintifice internationale (in strainitate):

1.

Blanitd Daniela, drd. SSIEM Annual Symposium 2022, Freiburg, Germania EP31-2384.
Hyperammonia - pediatric challenge for Republic of Moldova — poster electronic;

Blanita Daniela, drd. IGSD 2022 Virtual Conference. The challenge in Glycogen Storage
Disorders associated with Mucopolysaccharidose type I1I B — poster electronic;

Bléanita Daniela drd. Conferinta Zilele Pediatriei Iesene “N.N.Trifan”, editia a XXXIV-a.
Organizatori: Universitatea de Medicind si Farmacie Grigore T.Popa lasi, Colegiul
Medicilor din Romaénia, filiala Iasi; lasi, Romania, 15-18 iunie 2022; “Tulburarile
congenitale ale Glicozildrii versus Maladii Mitocondriale”; - comiunicare orala.

Blanita Daniela drd. Cursul Precongres de Neurologie — Psihiatrie a copilului si
adolescentului si profesiuni asociate din Romania. ”Semne Neurologice evocatoare in
Tulburarile Congenitale ale Glicozilare” 21-24 septembrie 2022 - comunicare orala.

Dorif Alexandr, drd. EAACI (European Academy for Allergology and Clinical
Immunology) Hybrid Congress 2022, 1-3 Tunie 2022, Praga, Republica Ceha si on-line.
DiGeorge syndrome type I diagnostics and deletion location in Moldovan patients by
comparative expression qPCR — poster electronic.

Secu Doina, drd. Al VI-lea Congres de Geneticd Medicala cu participare internationala.
Craiova, Romania, 22-25 septembrie 2022. NARP/LS overlap in the clinical presentation
associated with mitochondrial DNA mutations — poster moderat.

Coliban Iulia, drd. Al VI-lea Congres de Geneticd Medicala cu participare internationala.
Craiova, Romania, 22-25 septembrie 2022. Molecular karyotype in clinical cases of SMA
— comunicare orala.



Manifestari stiintifice nationale:

1.

10.

11.

Dorif Alexandr, drd. Conferinta internationala ,,Imunopedia” editia II, 9-10.09.2022.
Wiskott-Aldrich Syndrome at children — diagnostic particularities — poster electronic.

Usurelu Natalia, dr., conf. cercet. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2022”. Chisindu,
Republica Moldova, 25 februarie 2022. Erori inndscute de metabolism — provocari in
recunoasterea bolilor rare — comunicare orala.

Hlistun Victoria, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2022”. Chisinau, Republica
Moldova, 25 februarie 2022. Trasaturi caracteristice ale pacientilor cu Alcaptonurie —
comunicare orala.

Blanita Daniela, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2022”. Chisindu, Republica
Moldova, 25 februarie 2022. Provocdri in diagnosticul Tulburarilor Congenitale ale
Glicozilarii (CDG) — mastile maladiilor cu afectare multisistemicd — comunicare orala.

Boiciuc Chiril, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2022”. Chisindu, Republica
Moldova, 25 februarie 2022. Eliminarea cauzelor secundare in stabilirea CDG prin
diagnosticul molecular al Galactozemiei si Fructozemiei — comunicare orala.

Boiciuc Chiril, drd. Conferinta stiintifica jubiliara cu participare internationala, dedicata
implinirii a 40 de ani de la fondarea Institutului Mamei si Copilului, Chisindu, Republica
Moldova, 03-05 noiembrie 2022. Metoda IEFT ca ”standard de aur” in diagnosticul
tulburarilor congenitale ale glicozilarii — comunicare orala.

Secu Doina, drd. Conferinta nationala ,,Ziua bolilor rare 2022”. Chisindu, Republica
Moldova, 25 februarie 2022. Suprapunerea manifestarilor clinice 1n maladiile
mitocondriale — comunicare orala.

Coliban Iulia, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2022”. Chisinau, Republica
Moldova, 25 februarie 2022. Screening-ul neonatal pentru Amiotrofia spinald (SMA):
aspecte metodologice internationale si nationale — comunicare orala.

Egorov Vladimir, dr. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2022”. Chisinau, Republica
Moldova, 25 februarie 2022. Trisomia partiald a cromozomului 18 — prezentare de caz
clinic — comunicare orala.

Hlistun Victoria, drd. Conferinta Stiintificd Anuald ”Cercetare in biomedicind si sanatate:
calitate, excelenta si performanta,, organizatd de Universitatea de Medicina si Farmacie
”Nicolae Testemitanu”, 19-21 octombrie 2022. "Determination of urinary creatinine in
patients with Alkaptonuria” — poster electronic.

Dorif Alexandr, drd.Conferinta stiintifica jubiliard cu participare internationala, dedicata
implinirii a 40 de ani de la fondarea Institutului Mamei si Copilului, Chisindu, Republica
Moldova, 03-05 noiembrie 2022. “Appreciation of short repeats number in neurogenetic
disorders diagnostic “ — comunicare orala.



Manifestari stiintifice nationale cu participare internationala:

1.

2023

Secu Doina, drd. The National Conference with international participation ,,Life sciences
in the dialogue of generations: connections between universities, academia and business
community”. Chisindau, Republica Moldova, 29-30 septembrie 2022. Overlap of clinical
manifestations in Mitochondrial Diseases — comunicare orala.

Boiciuc Chiril, drd. The National Conference with international participation ,,Life
sciences in the dialogue of generations: connections between universities, academia and
business community”. Chisindu, Republica Moldova, 29-30 septembrie 2022. Differential
diagnosis of cdg through molecular analysis of GALT and ALDOB genes — comunicare
orala.

Coliban Iulia, drd. The National Conference with international participation ,,Life sciences
in the dialogue of generations: connections between universities, academia and business
community”. Chisinau, Republica Moldova, 29-30 septembrie 2022. The link between
clinical manifestations of SMA and unbalanced genomic changes — comunicare orala.

Dorif Alexandr, drd. The National Conference with international participation ,Life
sciences in the dialogue of generations: connections between universities, academia and
business community”. Chisindu, Republica Moldova, 29-30 septembrie 2022.
Development of method for short repeats expansion caused ataxias diagnostic —
comunicare orala.

Manifestari stiintifice internationale (in strainatate):

1.

Blanita Daniela drd. A XIlI-a Conferintd de Genetica Medicala cu Participare
Internationald; Timisoara, Romania, 28-30 septembrie 2023; Organizatori: Societatea de
Genetica Medicald din Romania; Genetic pathologies under the mask of Congenital
Glycosylation Disorders - comunicare orala.

Blanitd Daniela drd. Conferinta Nationala ZILELE PEDIATRIEI IESENE
"N.N.TRIFAN”, editia a XXXV-a, lasi, Romania, 22-24 iunie 2023,; Organizatori:
Universitatea de Medicina si Farmacie “Grigore T.Popa” lasi; Universitatea de Medici si
Naturalisti Iasi; Spitalul Clinic de Urgenta pentru copii “ Sf. Maria” lasi OAMGMAMR .;
Asociatia “Sf.Maria Protectoarea Copiilor”’; Colegiul Medicilor din Romania - filiala Iagi.
“ PMM2- cea mai frecventd formd a Tulburarilor Congenitale ale Glicozilarii” -
comunicare orala.

Blanitd Daniela drd. Cel de-al XXIII-lea congres SNPCAR si a 45-a Conferintd Nationala
de Neurologie - Psihiatrie si profesiuni asociate copii si adolescenti din Roméania cu
participare internationald; Iasi, Romania, 21 Septembrie 2023. Organizatori: Societatea de
Neurologie si Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Romania, Universitatea de
Medicina si Farmacie “Victor Babes” Timisoara, Academia de Stiinte Medicale din



10.

11.

Romania. “Maladii neurologice sub masca Tulburarilor Congenitale ale Glicozilarii” -
comunicare orala.

Blanitd Daniela drd. SSIEM Annual Symposium 2023, Jerusalim, Israel, 29 august -01
septembrie; Using urine NMR Spectroscopy in diagnosis of intoxication - type inborn
errors of metabolism - poster electronic.

Usurelu D-C., Iordachi F., Blanita D., Halabudenco E., Opalco I., Usurelu N. SSIEM
Annual Symposium 2023, Jerusalim, Israel, 29 august -01 septembrie; Dynamics of
Newborn Screening for Phenylketonuria in Moldova -poster electronic.

Coliban Iulia, drd. European Society of Human Genetics conference (ESHG), Glasgow,
Scotia, 10-13 June, 2023. Genetic pattern of SMNI1 and NAIP genes in Moldovian SMA
patients — poster electronic.

Coliban Iulia, drd. European Academy of Neurology, Budapesta. Ungaria, 1-4 July 2023 .
SMNI1 Gene Duplications and Their Link to Neurodegenerative Disorders: A Case Study.
A-23-08422 — poster electronic.

Coliban Iulia, drd. A XIII - a Conferintd de Geneticdi Medicald cu Participare
Internationalda, Timisoara, Romania, 28-30 September 2023,. Organizatori: Societatea de
Genetica Medicald din Romania; Surmounting Challenges: Implementing Newborn
Genetic Screening for Spinal Muscular Atrophy in Republic of Moldova. — comunicare
orala.

Coliban lulia, drd. Cel de-al XXIII-lea congres SNPCAR si a 45-a Conferintd Nationala de
Neurologie - Psihiatrie si profesiuni asociate copii si adolescenti din Romania cu
participare internationalda. Organizatori: Societatea de Neurologie si Psihiatrie a Copilului
si Adolescentului din Romania, Universitatea de Medicina si Farmacie “Victor Babes”
Timisoara, Academia de Stiinte Medicale din Romania, lasi, Romania, 21 Septembrie
2023. Screening genetic neonatal ca instrument in diagnosticul timpuriu al atrofiei
musculare spinale — comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr.st.med, conf.cerct. Cel de-al XXIlII-lea congres SNPCAR si a 45-a
Conferinta Nationala de Neurologie - Psihiatrie si profesiuni asociate copii si adolescenti
din Romania cu participare internationald. Organizatori: Societatea de Neurologie si
Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Romania, Universitatea de Medicina si
Farmacie “Victor Babes” Timisoara, Academia de Stiinte Medicale din Romania, Iasi,
Romania, 21 Septembrie 2023. Afectarea sistemului nervos central in erori Innascute de
metabolism de tip “’intoxicatie” - comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr.st.med, conf.cerct. Conferintd Nationala ZILELE PEDIATRIEI
IESENE ”N.N.TRIFAN”, editia a XXXV-a, lasi, Romania, 22-24 iunie 2023,;
Organizatori: Universitatea de Medicind si Farmacie “Grigore T.Popa” Iasi; Universitatea
de Medici si Naturalisti Iasi; Spitalul Clinic de Urgentd pentru copii “ Sf. Maria” lasi
OAMGMAMR.; Asociatia “Sf.Maria Protectoarea Copiilor”’; Colegiul Medicilor din



12.

13.

14.

Romania - filiala lasi.Erorile Tnnascute de metabolism de tip intoxicatie” - provocari de
diagnostic si management - comunicare orala.

Usurelu Natalia, dr. st. med., SSIEM Annual Symposium 2023, Jerusalim, Israel, 29
august -01 septembrie; Using urine NMR Spectroscopy in diagnosis of intoxication - type
inborn errors of metabolism - poster electronic.

Usurelu Natalia, dr. st. med., SSIEM Annual Symposium 2023, Jerusalim, Israel, 29
august -01 septembrie; Dynamics of Newborn Screening for Phenylketonuria in Moldova -
poster electronic.

Secu Doina, drd. A XIII-a Conferintd de Genetica Medicala cu Participare Internationala.
Timisoara, Romania, 28-30 septembrie 2023. Organizatori: Societatea de Genetica
Medicala din Romania; Current strategies for the genetic diagnosis of Mitochondrial DNA
Disorders in Republic of Moldova — comunicare orala.

Manifestari stiintifice nationale:

1.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. Conferinta nationala ,,Ziua bolilor rare 2023”. Chisindu,
Republica Moldova, 28 februarie 2023. Programul National pe Boli Rare in Republica
Moldova — comunicare orala.

Blénita Daniela drd. Conferinta stiintifica anuald cu genericul Cercetarea in biomedicind si
sandtate: calitate, excelentd si performantd. Chisindu, Republica Moldova, 18-20
octombrie 2023. Hipoplazia pontocerebeloasd provocata de mutatie in gena TSEN54 sub
masca Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii — comunicare orala.

Blanitd Daniela drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2023”. Chisinau, Republica
Moldova, 28 februarie 2023. Galactozemia si fructozemia - abnormalitati secundare ale
Tulburarilor Congenitale ale Glicozilarii — comunicare orala.

Coliban lulia, drd. Conferinta stiintifica anuala cu genericul Cercetarea in biomedicina si
sandtate: calitate, excelentd si performantd. Chisindau, Republica Moldova, 18-20
octombrie 2023. Implementarea screening-ului genetic neonatal de tip pilot pentru atrofia
musculard spinald — comunicare orala.

Coliban Iulia, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2023”. Chisindu, Republica
Moldova, 28 februarie 2023. Analiza profilului genetic al genelor SMNI, NAIP SI
GTF2H?2 in corelatie cu atrofia musculara spinala — comunicare orala.

Egorov Vladimir, dr. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2023”. Chisindu, Republica
Moldova, 28 februarie 2023.Raritati in trisomia cromozomului 18 - prezentare de caz
clinic— comunicare orala.

Secu Doina, drd. Conferinta stiintifica anuala cu genericul Cercetarea In biomedicind si
sandtate: calitate, excelentd si performantd. Chisindu, Republica Moldova, 18-20
octombrie 2023. Molecular testing strategies of Mitochondrial DNA Disorders —
comunicare orala.



8. Secu Doina, drd. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2023”. Chisindu, Republica

Moldova, 28 februarie 2023. Strategii actuale pentru diagnosticul genetic al maladiilor
mitocondriale cauzate de mutatii ale ADN-ului mitocondrial in Republica Moldova —
comunicare orala.

Usurelu Natalia. dr., conf. cercet. Conferinta nationald ,,Ziua bolilor rare 2023”. Chisindu,
Republica Moldova, 28 februarie 2023. Programul National pe Boli Rare in Republica
Moldova — comunicare orala.

Manifestari stiintifice nationale cu participare internationala

1.

Secu Doina, drd. The National Conference with international participation Natural
Sciences in the Dialogue of Generations. Chisindu, Republica Moldova, 14-15 septembrie
2023. Molecular diagnostic strategies in patients suspected for Mitochondrial DNA
Disorders — comunicare orala.

Coliban Iulia, drd. The National Conference with international participation Natural
Sciences in the Dialogue of Generations. Chisindu, Republica Moldova, 14-15 septembrie
2023. Molecular Analysis of Mutations and their Relation in the Genes Associated with
SMA — comunicare orala.

Dorif Alexandr, drd. The National Conference with international participation Natural
Sciences in the Dialogue of Generations. Chisindu, Republica Moldova, 14-15 septembrie
2023. Development of new QF-PCR based DiGeorge type I syndrome diagnostics method
with high prognostic value - comunicare orala.

Dorif Alexandr, drd. Conferinta de Bioinformatica si Genomica Computationala.
Chisindu, Republica Moldova, 6 Tulie 2023. Evaluating STR typing through NGS:
possibilities, constraints, perspectives - comunicare orala.



2020

1.

11. Aprecierea si recunoasterea rezultatelor obtinute in proiect (premii, medalii, titluri,
alte aprecieri). (Optional)

Coliban lulia, drd. Bursa de participare la European Society of Human Genetics conference
(ESHG), On-line, 06-09 iunie 2020

2021

Inregistrarea si aderarea la actiuni COST (https://www.cost.eu/about/about-cost/). Cooperarea
Europeand in Stiintd si Tehnologie (COST). Conform concursului a fost acceptata participarea la
actiuni in calitate de membri:

l.

CA20115 - “European Network on International Student Mobility: Connecting Research and
Practice”, COLIBAN Iulia.

CA18139 - “GEnomics of MusculoSkeletal traits TranslatiOnal Network”, SACARA
Victoria, COLIBAN lulia.

CA20113 - “A sound proteome for a sound body: targeting proteolysis for proteome
remodeling”, DORIF Alexandr, BOICIUC Kiril.

CA20110 - “RNA communication across kingdoms: new mechanisms and strategies in
pathogen control”, SACARA Victoria, DORIF Alexandr.

CA20140 - “CorEuStem: The European Network for Stem Cell Core Facilities”, DORIF
Alexandr , TURCAN Doina.

CA18133 - “European Research Network on Signal Transduction”, TURCAN Doina.
CA18227 — “The Core Outcome Measures for Food Allergy*, TURCAN Doina, HLISTUN
Victoria.

CA20124 — “Maximizing impact of multidisciplinary research in early diagnosis of neonatal
brain injury, BLANITA Daniela.

Barbova Natalia dr., conf. univ. Diploma de gradul I pentru poster "Experienta consilierii
medico-genetice a familiilor cu fibroza chisticd in Republica Moldova" in cadrul a XV-a
Congres National al FR cu participare internationala "Metode inovative de diagnostic si
terapie a fibrozei chistice. Descoperire in viitor" (onlain) 20.05.2021 — 21.05.2021, or.
Suzdali, Federatia Rusa.

2022

1. Secu Doina drd. Diploma de gradul I pentru posterul ,,NARP/LS overlap in the clinical
presentation associated with mitochondrial DNA mutations” la cel de-al VI-lea Congres
de Genetica Medicalad cu participare internationald, Craiova, Romania 22-25 septembrie
2022.

1. Coliban Iulia, drd. Diploma de apreciere pentru activitate cu ocazia Aniversarii Jubiliare
de 40 ani de la fondarea IMSP Institutul Mamei si Copilului. 03 Noiembrie 2023.

2023

1. Coliban Iulia, drd. Medalie de bronz, pentru inovarea: Utilizarea tehnicii MLPA pentru
diagnosticare molecular-geneticd a surditdtii neurosenzoriale nonsindromice (SNN) si



sindromului Wolfram de tipl. la Editia a 2-a a Expozitiei Internationale de Inovatie si
Transfer Tehnologic 2023, 19-21 septembrie 2023, Chisinau, Republica Moldova

2. Coliban lulia, drd. Cea mai buna prezentare orala, oferita pentru BRCAland BRCA2
Variations and Breast Cancer, oferita de Serghei Mangul, East European Bionformatics
and Computational Genomics School (EEBG) summer school.

3. Coliban Iulia, drd. Bursa de participare la European Society of Human Genetics
conference (ESHG), 10-13 June, 2023, Glasgow, Scotia.

4. Coliban Iulia, drd. Bursa de excelentd a Guvernului si Bursei pe domenii stiintifice anul
2023, Chisinau, R. Moldova

5. Barbova Natalia, dr. st. med., Intrunirea Liderilor registrelor EUROCAT organizatd in 28-
29 iunie 2023, in or. Ispra, Italia. (Primirea calitatii de membru in EUROCAT).

6. Usurelu Natalia, dr. st. med., Annual Meeting of eIMD, 04.12.2023, Bruxel (primirea
dreptului de inregistrare a pacientilor cu EIM de tip “intoxicatie” in Registrul European
eIMD).



12. Promovarea rezultatelor cercetérilor obtinute in proiect in mass-media (Optional):
2020
o Emisiuni radio/TV de popularizare a stiintei

1. Barbova Natalia dr.st.med; conf.univers.- Important: Riscurile unei sarcini dupa 35 de ani:
https://sputnik.md/radio_podcasturi/20201015/32043759/Important-Riscurile-unei-
sarcindupa-35-de-ani.html 15.10.2020

2. Barbova Natalia dr.st.med; conf.univers. Emisiunea “ATITUDINI” Radio Sputnic
Moldova
https://www.youtube.com/watch?v=hzySxJUHvF8&amp:list=PLQTGMcY 7tx1V2hj4m
MilQcHerl7Q0O5P9a&amp;index=40 15.10.2020.

3. Barbova Natalia dr.st.med; conf.univers. Moldova 1, emisiunea «Mesager» 19.00
http://www.trm.md/ru/mesager/mesager-din-18-octombrie-2020.

4. Usurelu Natalia, Sacara Victoria, Barbova Natalia, Egorov Vladimir, Blanitd Daniela,
Coliban Iulia, Hlistun Victoria, Turcan Doina, Boiciuc Chiril, Dorif Alexandr. . Noaptea
Cercetatorilor, 27.11.2020, film-video, participare toata echipa,
https://www.youtube.com/watch?v=10bpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc.

5. Barbova Natalia dr.st.med; conf.univers.”Dragostea nu se masoard in cromozomi’; - un
film social despre persoanele cu sindrom Down din Moldova, produs de Ecaterina Digol
in parteneriat cu A.O.”Sunshine”.
https://www.facebook.com/605531359780000/posts/1318253021841160/?sfnsn=mo

6. Sacard Victoria dr.hab.bio, conf.cerct, Alexandr Dorif drd. Emisiunea ,,Educatia pentru
Viata” pe Radio «Vocea Sperantei», consacrata bolilor de spectru autist si bolilor
imunitare. https://www.youtube.com/watch?v=0 ikJ2UZpTc

7. Sacard Victoria dr.hab.bio, conf.cerct, Alexandr Dorif drd. Emisiunea TV ,Vorbeste
Moldova” cu titlu ,,SCAPATI-MI FIUL SI FRATELE DE NEPOATA!” consacrata
stabilirii paternitatii copilului nascut de o adolescenta dupa viol, unde a fost explicat
diferenta intre testul pentru excluderea paternititii bazat pe antigenele sangelui (system
ABO si factor Rhesus) si testul pentru stabilirea paternitatii bazat pe repetari genomice
tandemice polimorfe: https://prime.md/vorbeste-moldova-din-24-februarie-2020-scapati-
mi-fiul-si-fratele-de-nepoata-partea-i---97501.html.

8. Sacara Victoria dr.hab.bio, conf.cerct. Emisiunea Doctorii cu tematica ,,Cauzele genetice
ale avorturilor spontane”, 14.07.2020.

2021
o Emisiuni radio/TV de popularizare a stiintei

1. Usurelu Natalia, Sacard Victoria, Barbova Natalia, Egorov Vladimir, Blanitd Daniela,
Coliban Iulia, Hlistun Victoria, Turcan Doina, Boiciuc Chiril, Dorif Alexandr. Ziua


https://sputnik.md/radio_podcasturi/20201015/32043759/Important-Riscurile-unei-sarcin
https://sputnik.md/radio_podcasturi/20201015/32043759/Important-Riscurile-unei-sarcin
https://www.youtube.com/watch?v=hzySxJUHvF8&amp;list=PLQTGMcY7tx1V2hj4mMi1QcHcrI7QO5P9a&amp;index=40
https://www.youtube.com/watch?v=hzySxJUHvF8&amp;list=PLQTGMcY7tx1V2hj4mMi1QcHcrI7QO5P9a&amp;index=40
http://www.trm.md/ru/mesager/mesager-din-18-octombrie-2020
https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://www.facebook.com/605531359780000/posts/1318253021841160/?sfnsn=mo
https://www.youtube.com/watch?v=O_ikJ2UZpTc
https://prime.md/vorbeste-moldova-din-24-februarie-2020-scapati-mi-fiul-si-fratele-de-nepoata-partea-i---97501.html
https://prime.md/vorbeste-moldova-din-24-februarie-2020-scapati-mi-fiul-si-fratele-de-nepoata-partea-i---97501.html

Stiintei, 10.11.2021, film-video, participare toata echipa,
https://www.youtube.com/watch?v=10bpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc.

2. Usurelu Natalia dr., conf. cercet. Emisiunea "Doctorii"/PrimeTV din 20.10.2021
,Prevenirea maladiilor genetice”.

3. Usurelu Natalia dr., conf. cercet. moldova.europalibera.org Jurnal Saptdmanal la Europa
Libera Statul are nevoie de nou-ndscuti sdnatosi, doar ei vor fi viitorul tarii”.

4. Barbova Natalia dr., conf. univ. Emisiunea «¥Y Bcex Ha Buay», CTC consacrata
Sindromului Down, 29-01- 2021 https://www.youtube.com/watch?v=05Rx4CUTdww.

o Articole de popularizare a stiintei

1. Sacara Victoria dr. hab., conf. cercet. Lector la Curs de instruire on-line organizat de
Minsterul Sanatatii, Muncii si Protectiei Sociale al RM. “Tulburari de spectru autist si
boli genetice rare”

2. Barbova Natalia dr., conf. cerect. Participarea la campania europeana de sustinere a
pacientilor cu sindrom Down si informarea publicului despre aceasta boald, 21 martie
2021 (poster special).

2022
o Emisiuni radio/TV de popularizare a stiintei

1. Usurelu Natalia, Sacara Victoria, Barbova Natalia, Egorov Vladimir, Blanitd Daniela,
Coliban Iulia, Hlistun Victoria, Secu Doina, Boiciuc Chiril, Dorif Alexandr. . Noaptea
Cercetatorilor, 30.09.2022, film-video, participare toata echipa,
https://www.youtube.com/watch?v=10bpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc.

2. Usurelu Natalia, Emisiunea "Mesager” (28.06.2022, 20:00), TV Moldova, Marcarea zilei
internationale a Fenilcetonuriei. Abordarea subiectului despre Screening-ul neonatal si

depistarea  precoce a  Fenilcetonuriei in  Republica  Moldova  (PKU).
https://www.facebook.com/watch/live/?ref=watch permalink&v=562520402040877.

3. Usurelu Natalia, Emisiunea “Reporter pentru Sanatate” (29.09.2022), TV Moldova,
Abordarea subiectului despre Screening-ul metabolic neonatal pilot relansat in cadrul
proiectului in Maternitatea IMSP IMC si depistarea precoce a erorilor innascute de
metabolism prin investigatia urinii nou-nascutilor prin metoda Spectroscopie RMN
realizatd in cooperare cu colaboratorii Institutului de Chimie Macromoleculara Petru
Poni, al Academiei Roméne din lasi. https://trm.md/ro/reporter-pentrusanatate/reporter-
pentru-sanatate-emisiune-din-29-septembrie-2022

4. Sacara Victoria dr. hab., conf. cercet. si Dorif Alexandr drd. Emisiune realizata in cadrul
proiectului ”Ajutor pentru copiii cu autism si boli genetice rare”, finantat de Agentia
Cehd pentru Dezvoltare si Cooperare si implementat de Agentia ADRA Moldova in
parteneriat cu A.O. ””S.0.S. Autism”, 28.12.2022.


https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://www.youtube.com/watch?v=05Rx4CUTdww
https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://trm.md/ro/reporter-pentrusanatate/reporter-pentru-sanatate-emisiune-din-29-septembrie-2022
https://trm.md/ro/reporter-pentrusanatate/reporter-pentru-sanatate-emisiune-din-29-septembrie-2022

5. Barbova Natalia, MEGA-TV, 10.11.2022, Interviu consacrat profilaxiei Sindromului
Down.

6. Barbova Natalia, MEGA-TV, 16.11.2022, Interviu consacrat profilaxiei malformatiilor
congenitale la populatia Republicii Moldova.

o Articole de popularizare a stiintei:

1. Alexandr Dorif, drd. Prelegere publica la tema “PHK: ocoGenHoctn, Ouoxummusi,
COBpEMEHHbIe MeToabl uccienopanus.”, 28.10.2022, USM. Materiale prelegerii sunt
disponibile pe:
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3TrSISTuRfR2nzAS3vddDugovSE?usp=s
haring Anunt pe site-ul USM: https://biologie.usm.md/?p=2536

2023
o Emisiuni radio/TV de popularizare a stiintei

1. Usurelu Natalia, Sacara Victoria, Barbova Natalia, Egorov Vladimir, Blanitd Daniela,
Coliban Iulia, Hlistun Victoria, Secu Doina, Boiciuc Chiril, Dorif Alexandr. . Noaptea
Cercetatorilor, 29.09.2023, film-video, participare toata echipa,
https://www.youtube.com/watch?v=10bpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc.

2. Usurelu Natalia dr.st.med; conf.cercet. ”Ghidul Sanatatii”, emisiunea 36, 27.11.2023, ITV
https://tb.watch/pwK9L1aGgT/?mibextid=Nif50z.

3. Usurelu  Natalia  dr.stmed; conf.cercet. “iSanatate”, 23.02.2023, JurnalTV
https://www.facebook.com/watch/?extid=CL-UNK-UNK-UNK-AN_GKOT-
GK1C&amp:mibextid=Nif5Soz&amp;v=219358643832068.

4. Usurelu Natalia dr.st.med; conf.cercet. ”Stirile”, 01.03.2023, TV
https://fb.watch/pwKKxK1ecS/?mibextid=Nif50z.

5. Barbova Natalia, dr., conf. univ. Lectii pentru viitorii si tineri parinti ,,Totul despre
sarcind, nasterea nju-ndscutului” cu titlul ,,Prevenirea timpurie a malformatiilor fetale”,

03.06.2023. https://fb.watch/pwW_{ qWhR/?mibextid=UyTHkb.

6. Blanitd Daniela drd. Prima Ora, Prime TV “Autismul din punct de vedere genetic”,
02.04.2023. https://www.youtube.com/watch?v=H158ezemO98&t=2s.

e Articole de popularizare a stiintei

1. Coliban Iulia, drd. Formator in cadrul activitatii extradidactice “Maladiile Genetice” in
cadrul Centrului de Excelenta in Medicina si Farmacie ‘Raisa Pacalo’,
08.Noiembrie.2023

2. Boiciuc Chiril, drd. Formator in cadrul activitdtii extradidactice “Maladiile Genetice” in
cadrul Centrului de Excelenta in Medicina si Farmacie ‘Raisa Pacalo’,
08.Noiembrie.2023

3. Alexandr Dorif, drd. Prelegere publica la tema “BBeneHne B TeHHYIO WH)XEHEPHIO:
BeicokoHanSxkuas [IIP.”, 7 aprilie 2023, USM. Anunt pe site-ul USM:


https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing
https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://www.youtube.com/watch?v=%20lObpDgZPp-k&t=1s&ab_channel=KirilBoiciuc
https://fb.watch/pwK9L1aGgT/?mibextid=Nif5oz
https://www.facebook.com/watch/?extid=CL-UNK-UNK-UNK-AN_GK0T-GK1C&amp;mibextid=Nif5oz&amp;v=219358643832068
https://www.facebook.com/watch/?extid=CL-UNK-UNK-UNK-AN_GK0T-GK1C&amp;mibextid=Nif5oz&amp;v=219358643832068
https://fb.watch/pwKKxK1ecS/?mibextid=Nif5oz
https://fb.watch/pwW_f_qWhR/?mibextid=UyTHkb
https://www.youtube.com/watch?v=Hl58ezemO98&t=2s

https://biologie.usm.md/?p=9243  Materiale  prelegerii  sunt  disponibile  pe:
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IW X3 TrSISTuRfR2nzAS3vddDugovSE?usp=s

haring

4. Alexandr Dorif, drd. Prelegere publica la tema “BBeneHne B TeHHYI0 HHXCHEPHIO:
METO/IBI cOopku.”, 08.04.2023, USM. Anunt pe site-ul USM:
https://biologie.usm.md/?p=9243  Inregistrare  prelegerii este  disponibild  pe:
https://www.youtube.com/watch?v=-rY 1yx6Vxb4 Materiale prelegerii sunt disponibile

pe:
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IW X3 Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugovS5E?usp=s

haring

5. Alexandr Dorif, drd. Prelegere publica la tema “BBeneHue B TE€HHYIO WH)KEHEPHIO:
CCJIKIMSI ¥ CKPHHHUHT PEKOMOWHAHTHBIX MocienoBarensHocTeid.”, 28.04.2023, USM.
Anunt pe site-ul USM: https://biologie.usm.md/?p=9243 Inregistrare prelegerii este
disponibild pe: https://youtu.be/PRHEIpjJPzc Materiale prelegerii sunt disponibile pe:
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IW X3 TrSISTuRfR2nzAS3vddDugovSE?usp=s

haring



https://biologie.usm.md/?p=9243
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing
https://biologie.usm.md/?p=9243
https://www.youtube.com/watch?v=-rY1yx6Vxb4
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing
https://biologie.usm.md/?p=9243
https://youtu.be/PRHElpjJPzc
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing
https://drive.google.com/drive/folders/1i8IWX3Tr5ISTuRfR2nzAS3vddDugov5E?usp=sharing

13. Teze de doctorat / postdoctorat sustinute si confirmate pe parcursul anilor 2020-
2023 de membrii echipei proiectului (Optional)

In cadrul proiectului se realizeaza 6 teze de doctorat:
Scoala doctorala a USMF,,Nicolae Testemitanu”:

Blanita Daniela, “Variabilitatea clinicd si evolutivd a Dereglarilor Congenitale ale
Glicozilarii”, Teza de doctorat 322.01 Pediatrie si neonatologie, conducétor — Dr. Conf.
Natalia Usurelu;

Boiciuc Chiril, ”Particularitafile molecular-genetice si biochimice in diagnosticul
pacientilor cu Dereglari Congenitale ale Glicozilarii”, Teza de doctorat 315.02 - Biologie
moleculara si genetica medicala, conducator — Dr. Conf. Natalia Usurelu;

Coliban lulia, ”Screening-ul mutational al genelor asociate atrofiei musculare spinale”,
Teza de doctorat 315.02 - Biologie moleculara si genetica medicala, conducator — Dr.
hab., Conf. Victoria Sacara;

Hlistun Victoria, “Profilul cromatografic al aminoacizilor in diagnosticul Erorilor
Innascute de Metabolism”, Teza de doctorat 315.02 - Biologie moleculard si geneticd
medicald, conducator — Dr. Conf. Natalia Usurelu;

Secu Doina, “’Particularitatile molecular-genetice si biochimice ale maladiilor
mitocondriale”, Teza de doctorat 315.02 - Biologie moleculara si genetica medicala, Dr.
hab., Conf. Victoria Sacara;

Program de doctorat, USM

Dorif Alexandr, ”Dezvoltarea metodelor molecular-genetice pentru determinarea
numarului de copii a fragmentelor de genom uman”, Teza de doctorat 315.02 - Biologie
moleculara si genetica medicald, Dr. hab., Conf. Victoria Sacara.



14. Materializarea rezultatelor obtinute in proiect (cu specificarea aplicarii in practica)

2022

Acte de inovare:

1. Coliban Iulia, Secu Doina, Sacara Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda

diagnosticarii Distrofiei Musculare Duchenne si/sau a Distrofiei Musculare Becker prin
tehnica MLPA. Act nr. 481 din 09.03.2022.

Coliban Iulia, Boiciuc Chiril, Hlistun Victoria, Secu Doina, Usurelu Natalia, Sacara
Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda diagnosticarii patologiilor cromozomiale
numerice (aneuploidii) prin metoda MLPA. Act nr. 482 din 15.03.2022.

. Coliban lulia, Sacara Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda diagnosticarii atrofiei

musculare spinale prin tehnica MLPA. Act nr. 483 din 17.03.2022.

Dorif Alexandr, Bursacovscaia Natalia, Sacard Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu.
Metoda TagMan qPCR pentru diagnosticare polimorfismului rs5985 a genei F/341 ca o
cauza trombofiliilor ereditare. Act nr. 484 din 28.03.2022.

. Dorif Alexandr, Bursacovscaia Natalia, Sacard Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu.

Metoda TagMan qPCR pentru diagnosticare polimorfismului rs6025 a genei F5 ca o
cauza trombofiliilor ereditare. Act nr. 485 din 28.03.2022.

Dorif Alexandr, Sacard Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda TagMan qPCR
pentru diagnosticare polimorfismului rs1799963 a genei F2 ca o cauza trombofiliilor
ereditare. Act nr. 486 din 28.03.2022.

. Dorif Alexandr, Sacara Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda TagMan qPCR

pentru diagnosticare polimorfismului rs1801131 a genei MTHFR ca o cauzd a
dereglarilor ereditare a metabolismului acidului folic. Act nr. 487 din 28.03.2022.

. Dorif Alexandr, Sacard Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda TagMan qPCR

pentru diagnosticare polimorfismului rs1801133 ca o cauzd a dereglarilor ereditare a
metabolismului acidului folic si al Metioninei. Act nr.488 din 28.03.2022.
Dorif Alexandr, Sacard Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda TagMan qPCR
pentru diagnosticare polimorfismului rs1801394 a genei MTRR ca o cauza a dereglarilor
ereditare a metabolismjlui Metioninei. Act nr. 489 din 28.03.2022.

10. Dorif Alexandr, Sacara Victoria, Opalco Igor, Gladun Sergiu. Metoda TagMan qPCR

pentru diagnosticare polimorfismului rs1805087 a genei MTR ca o cauza a dereglarilor
ereditare a metabolismjlui Metioninei. Act nr. 490 din 28.03.2022.



Acte

1.

2023
Acte

l.

de implementare:

Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-dependent probe amplification) prin
kitul SALSA MLPA P035 DMD-1 probemix pentru identificarea deletiilor sau
duplicarilor exonilor in gena DMD umana ca o cauza a distrofiei musculare Duchenne
si/sau a distrofiei musculare Becker in Republica Moldova Implementatd in LGMU,
CSRGM IMsiC, 2022.

Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-dependent probe amplification) prin
kitul SALSA MLPA P021-B1 SMA probemix test semicantitativ pentru detectarea
deletiilor sau dublicatiilor in SMN, SMN2 si exonul 5 al NAIP ca o cauzad atrofiei
musculare spinale in Republica Moldova. Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC, 2022.
Act de implementare “Metoda diagnosticarii atrofiei musculare spinale prin tehnica
MLPA”, Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC,2022.

Act de implementare “Metoda diagnosticdrii patologiilor cromozomiale numerice
(aneuploidii) prin metoda MLPA” Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC,2022.

Act de implementare “Metoda diagnosticdrii Distrofiei Musculare Duchenne si/sau a
Distrofiei Musculare Becker prin tehnica MLPA” Implementatd in LGMU, CSRGM
IMsiC,2022.

de inovare:

Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Estimarea riscului dezvoltarii in ontogeneza a
malformatiilor congenitalecererale folat-depindente. Act nr. 511 din 21.02.2023.

Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metodd de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR677 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 512 din
21.02.2023.

Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metoda de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR1293 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 513 din
21.02.2023.

Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metodd de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR2756 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 514 din
21.02.2023.

Coliban Iulia , Sacara Victoria. Metoda de diagnostic al deletiei exonului 4 al genei
GTF2H?2 1n baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Act nr. 516 din 14.03.2023.

Coliban Iulia , Sacara Victoria. Metoda de diagnostic al deletiei exonului 5 al genei NAIP in
baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Act nr. 517 din 14.03.2023.



7. Buza Anastasiia, Coliban Iulia, Sacara Victoria, Butovscaia Cristina, Parii Sergiu,
Curocichin Ghenadie. Utilizarea tehnicii MLPA pentru diagnosticare molecular-geneticd a
surditatii neurosenzoriale nonsindromice (SNN) si sindromului Wolfram de tipl. Act nr. 524
din 04.08.2023.

8. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.13513 G>A din gena MT-
ND?S prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 525 din 25.09.2023.

9. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitda Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m. 8344 A>G din gena MT-TK
prin tehnica qQPCR- HRM. Act nr. 526 din 25.09.2023.

10. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3243 A>G din gena MT-TL1
prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 527 din 25.09.2023.

11. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.11778 G>A din gena MT-
ND4 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 528 din 25.09.2023.

12. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.8993 T>G/C din gena MT-
ATP6 prin tehnica QPCR- HRM. Act nr. 529 din 25.09.2023.

Acte de implementare:

1.Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al deletiei exonului 5 al
genei NAIP in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Implementata in LGMU,
CSRGM IM;siC, 14 Martie 2023.

2. Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al deletiei exonului 4 al
genei GTF2H?2 in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR.. Implementata in LGMU,
CSRGM IMsiC, 14 Martie 2023.

3. Buza Anastasiia, Coliban Iulia, Sacara Victoria, Butovscaia Cristina, Parii Sergiu,
Curocichin Ghenadie. Implementarea tehnicii MLPA pentru diagnosticare molecular-
geneticd a surditatii neurosenzoriale nonsindromice (SNN) si sindromului Wolfram de
tipl.Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC, 01 August 2023.

4. Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-
dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P343 Autism-1 ca test pentru
detectarea deletiilor sau dublarilor in regiunea cromozomialda 15ql11-ql3 asociate cu
autismul. Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC, 19 Decembrie 2023.

5. Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-
dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P064-1B ca test semicantitativ de
diagnostic pentru detectarea unui subset distinct de microdeletii si microduplicari recurente



10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

associate cu sindroame de microdeletie. Implementatd in LGMU, CSRGM IMsiC, 19
Decembrie 2023.

Coliban Iulia, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al
deletiei exonului 7 al genei SMNI in baza tehnicii moleculare genetice de tip qPCR.
Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC, 19 Decembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.13513 G>A din gena MT-
ND?S prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m. 8344 A>G din gena MT-TK
prin tehnica QPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3243 A>G din gena M7-TL1
prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.11778 G>A din gena MT-
ND4 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitda Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.8993 T>G/C din gena MT-
ATP6 prin tehnica QPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3460 G>A din gena MT-
RNRI prin tehnica qPCR- HRM. Data Inregistrarii 15 noiembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.14448 T>C din gena MT-
ND6 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 15 noiembrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare al hiperamonemiei in vederea
diagnosticului Erorilor Inniscute de Metabolism, de tipul Dereglarilor de Sintezi a Ciclului
Ureei. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanitd Daniela, Usurelu Natalia. Work-upul metabolic de prima linie ca metodd de
screening selectiv pentru diagnosticarea Erorilor Inndscute de Metabolism, preponderent
Dereglarile Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Work-upul metabolic de prima si a doua linie in scopul
diagnosticarii Erorilor Innascute de Metabolism, in special al Dereglarilor Congenitale ale
Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare al hipoglicemiei in scopul
diagnosticarii Erorilor Inndscute de Metabolism al Carbohidratilor, Energetic si Dereglarilor
Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.



18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

Blanita Daniela, Secu Doina, Usurelu Natalia. Evaluarea Criteriilor Nijmegen ca algoritm
selectiv in vederea diagnosticarii Maladiilor Mitocondriale si diagnosticul diferential cu
Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluarea a copilului afectat multisistemic
in vederea diagnosticarii Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15
octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluarea a copilului cu retard psiho-motor
si convulsii in vederea diagnosticarii Deregldrilor Congenitale ale Glicozildrii. Data
inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare a pacientului cu retard psiho-
motor, retard de crestere, convulsii si trasdturi dismorfice in vederea diagnosticului
Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a trei aminoacizi aromatici (fenilalanind, tirozina si triptofan)
in spoturi uscate de sdnge. Data Inregistrarii 27 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a trei aminoacizi aromatici (fenilalanind, tirozina si triptofan)
in plasma sanguina. Data inregistrarii 27 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a acidului fenilpiruvic in plasma sanguind. Data inregistrarii
23 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC-UV de dozare a acidului fenilpiruvic in urina. Data Inregistrarii 23 octombrie
2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu Natalia.
Metoda HPLC de dozare a neopterinei §i biopterinei in urind. Data Inregistrarii 23 octombrie
2023.

Dorif Alexandr, Rodoman Iulia, Sacard Victoria, Palii Inna, Opalco Igor, Gladu Sergiu.
Implementarea metodei TagMan qPCR pentru detectarea si mapping-ul deletiei locusului
22ql1 in scoul diagnosticarii sindromului DiGeorge de tip I. Data inregistrarii 15 octombrie
2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacard Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice BRAF V600E si
madsurarea continutului ei relativ la celulele nucleate pentru aplicarea tratamentului
anticancer tintit. Data Tnregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacarda Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.524G>A in
probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.



30.

31.

32.

33.

34.

35.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacard Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.742C>T in
probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacarda Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 c.818G>A in
probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacard Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.473G>A in
probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare expansiei
repetarii scurte CAG in gena HTT. Data inregistrarii 22 decembrie 2023.

Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare expansiei
repetarii scurte CAG in gena ATXN3. Data inregistrarii 22 decembrie 2023.

Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare expansiei
repetarii scurte CAG 1n gena AR /. Data Inregistrarii 22 decembrie 2023.



15. Informatie suplimentara referitor la activitatile membrilor echipei
2020

1. Blanita Daniela, drd. Curs de instruire "Tyrosinemia School Type 17, on-line, 27 iunie
2020 - participare pasiva.

2. Blanita Daniela, drd. Curs de instruire “Erori medicale in analizele biochimice de
laborator - implicatii clinico-terapeutice” on-line 27-28 iunie 2020 - participare pasiva.

3. Blanita Daniela, drd. Curs de instruire “Aplicatii practice ale geneticii medicale in
oncologie”, on-line 19 septembrie - 31 octombrie 2020 - participare pasiva.

4. Blanita Daniela, drd. Conferinta Internationala de Pediatrie in format online ”Sanatatea
copilului in conditiile pandemiei COVID-19”, 15 septembrie 2020 - participare pasiva.

5. Blanita Daniela, drd. IlepBas HayuHO-mpakTH4eckas OHiaiH-KOH(pepeHs ~Hoswie
TEXHOJIOTMM B JWArHOCTHKE W JICYCHUHM HACJICICTBEHHBIX Ooyie3Hel” organizat de
Poccuiickoro o0miecTBa MEIUITIMHCKUX TeHETUKOB, 21-22.07.2020 — participare pasiva.

6. Barbova Natalia, dr.st.med., confunver. Participare ca expert la Cercul Stiintific de
Pediatrie 17.11.2020, a fost prezentata tematica: ,,Screeningul pre- si postnatal al
MCC” .https://www.facebook.com/ClinicaCardiologiePediatrica.

7. Coliban lulia, drd. Workshop ”SMA Newborn Screening and Early Intervention”
organizat de catre Asociatia Distrofiei Musculare si Institutul de Educatie Medicala
PeerPoint, LLC; 23.04.2020 - participare pasiva.

8. Coliban Iulia, drd. IlepBas HayuyHO-TIpaKTHYeCKas OHJIAWH-KOHpepeHms Poccuiickoro
o0mIecTBa MEIUIIMHCKAX TCHETHKOB ~“HOBBIE TEXHOJOTMH B JUATHOCTUKE W JICYCHHU
HacJIeICTBEHHBIX OonesHei”, 21-22 1ulie 2020. https://online-

romgconference.tilda.ws/archive/first-romg-conference - participare pasiva.

9. Coliban Iulia, drd. Bropas HayuHO-mpakTHueckas OHJaiH-koH(pepeHuus Poccuiickoro
o0riecTBa MEJIUIMHCKUX TeHETUKOB «HOBBIE TEXHOJIOTHM B JHUATHOCTHKE U JICUYCHHU
HaCJIeICTBEHHBIX Oone3nei», 20-21 Octombrie 2020 (6 Credite)._ https://online-
romgconference.ru/romg-2conference - saitul conferintei  20.10.2020 (ziua 1)

https://online-romgconference.ru/romg-3conference.html - saitul conferintei 20.10.2020
(ziua 2) - participare pasiva.

2021

1. Coliban Iulia, Secu Doina, drd. Curs de instruire “Tulburari de spectru autist si boli
genetice rare”, on-line, 08-09.02.2021 — participare pasiva.

2. Coliban Iulia, drd. Virtual workshop "MLPA® Raw Data Evaluation and
Troubleshooting” Iulia Coliban, 17.02.2021 — participare activa.

3. Blanitd Daniela, drd. 5th World Conference on CDG, 13-16 mai 2021, format online -
participare pasiva.


https://www.facebook.com/ClinicaCardiologiePediatrica
https://online-romgconference.tilda.ws/archive/first-romg-conference
https://online-romgconference.tilda.ws/archive/first-romg-conference
https://online-romgconference.ru/romg-2conference%20-%20saitul%20conferin%C8%9Bei%2020.10.2020
https://online-romgconference.ru/romg-2conference%20-%20saitul%20conferin%C8%9Bei%2020.10.2020
https://online-romgconference.ru/romg-3conference.html%20-%20%20saitul%20conferin%C8%9Bei%2020.10.2020%20(ziua%202)
https://online-romgconference.ru/romg-3conference.html%20-%20%20saitul%20conferin%C8%9Bei%2020.10.2020%20(ziua%202)
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12.

2022
1.

2.

3.

Blanita Daniela, drd. 2nd international neonatal conference “Actual questions in the
neonatology”, format online, 20-21 martie 2021 - participare pasiva.

Blanitad Daniela, drd. Conferinta nationala stiintifico-practica cu participare internationald
” Medicina personalizatd in diagnosticul si tratamentul complex al tumorilor la copii”,
format online din 08 aprilie 2021 - participare pasiva - participare pasiva.

Blanita Daniela, drd. Conferinta stiintifico-practicd nationald in format online Actualitéti
in patologia cronica digestiva la copii” din 16 martie 2021 - participare pasiva.

. Blanita Daniela, drd. 3-1 Hayuno-npakTtuueckas onnaitH-koH(pepenuuss POMI™ “Hosble

TEXHOJIOTUH B JUATHOCTHUKE U JICUEHUH HACJIEACTBEHHBIX OoJie3Her ~” format online 19-20
octombrie 2021 - participare pasiva.

. Coliban Tulia, drd. Hayuno-npaktudeckast onnaitH-koH(pepeHuus Poccuiickoro obmecTa

MeauuHCKkuX reHetukoB “llkonst POMIT mo ayroBocmanuTenbHbIM 3a00JIEBaHUSM U
HACJIEZICTBEHHBIM 3a00JIEBaHUSIM HEPBHOM CHCTEMBI: DPAaHHEE BBISBICHUE, METOJbI
JUAarHOCTUKHU, OCOOCHHOCTH KIMHUKH, jtedeHne” 25.02.2021 — participare pasiva.

. Coliban Iulia, Blanitd Daniela, drd. HayuyHo-mpakTuueckas OHJIAHH-KOH(pEpPEHIHS

Poccuiickoro oOmiectBa MeOUIIMHCKUX TeHeTHkoB “llIkone 1Mo HacieICTBEHHBIM
Oone3ussM. bonesnn oOmena BemiecTB. HacrnencTBeHHble 3a00JieBaHHS C  OMOPHO-
nBUTAaTeNbHBIMU HapymeHusmu”, 15.04.2021 — participare pasiva.

Coliban Iulia, Secu Doina, Blanitd Daniela, drd. Hayuno-mpakTtudeckas OHIaiiH-
koH(pepermus X Coe3n Poccuiickoro obmecTBa MequimuHCKUX reneTukoB” 30.06.2021,
1-2.07.2021 - participare pasiva.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. MexxaynapoaHas Hay4HO-TIpaKTH4YeCKasi KOH(epeHus,
nocesimerHass 100-eturo benmopyc. roc. men. yH-ta, PecnyOnuka Bemapych. MuHCK,
Bbenopycus, 1-5 Hos0ps 2021 — participare pasiva.

Barbova Natalia, dr., conf. univ. 44th European Cystic Fibrosis Conference. Milan, Italia,
9-12 iunie 2021 — participare pasiva.

Coliban Iulia, drd. Participarea in cadrul CLSI, USA. la elaborarea protocol pentru
screening neonatal.(international, on-line). Organizator: CLSI, USA, in fiecare luna
incepand cu Octombrie 2021 au fost organizate meeting-uri cu discutii si editdri ale
capitolelor — participare pasiva.

Coliban Iulia, drd. Participarea la meeting-uri cu COST.eu privitor la International Student
Mobility. CA 20115 (international, on-line). Organizator: COST.eu — participare pasiva.

Coliban Iulia, drd. YerBepras Hay4yHO-IpaKTHuYecKasi OHJaH-KOH(pepeHus HoBble
TEXHOJOTHMH B JWArHOCTHKE W JICUCHUHM HACJIEICTBEHHBIX Ooyie3Heil” organizat de
Poccwuiickoro obmecTBa METUITMHCKUX TeHETUKOB, 26-27.04.2022 (on-line, Certificat, 12
Credite) — participare pasiva.


https://online-romgconference.tilda.ws/archive/first-romg-conference

4. Blanita Daniela, drd. VII HayuyHo-mpakTuueckas OHJIafH-KOH(EPEHIUs MeIuaTpoB
”TpyaHblit 1uarno3: pa3dop KIMHUYEeCKUX ciyaeB” format online 21 - 22 februarie 2022 -
participare pasiva.

5. Blanita Daniela, drd. Colocviu national ”Abordarea contemporand a bolii diareice acute la
copit”, editie online 30 septembrie 2022 - participare pasiva.

6. Blanitd Daniela, drd. Conferinta nationald cu participare internationald Bienala Chiginau-
Sibiu, editia a V-a "Managementul interdisciplinar al copilului”, editie on-line 13-14 mai
2022 - participare pasiva.

7. Blanita Daniela, drd. Conferinta nationald cu participare internationald “Actualitati in
practica pediatrica : Provocari si succese”, editie on-line 16 septembrie 2022 - participare
pasiva.

8. Blanita Daniela, drd. IV Bcepoccuiickuii Hay4YHO-TIDaKTHUECKHH KOHTpECC ¢
MexayHapoaHbiM yyactueM OPOAHHBIE BOJIE3HU.

9. Coliban Iulia, drd. Scoala de varda "Inovatii in nanomedicind", 3-6 iulie 2022,
Universitatea Tehnicd a Moldovei, Chisinau, Republica Moldova — participare pasiva.

10. Coliban Iulia, drd. ICGEB & The Future of Science Biotechnology for economic &
societal development in Southern and Eastern Europe Meeting on Science
Communication. Republic of Moldova 29-30 September, 2022 — participare pasiva.

11. Coliban Iulia, Secu Doina, Boiciuc Chiril, Hlistun Victoria drd. Conferinta stiintifica
anuald consacratd aniversarii a 77-a de la fondarea Universitatii de Stat de Medicina si
Farmacie ,,Nicolae Testemitanu” din Republica Moldova, 18-21 octombrie 2022 —
participare pasiva.

12. Blanita Daniela, drd. Curs clinic ,, Medicall Biochemical Genetics clincal Seminar”
22.07- 11.11.2022 - participare pasiva

2023
1. Coliban Iulia. Societatea Internationald pentru Screeningul Neonatal 2023. Membru.

2. Coliban Iulia, cercetator stiintific. Participarea in cadrul CLSI, USA. la elaborarea NBS13
— protocol international pentru screeningul nou-nascutului pentru diagnosticul
SMA . (international, on-line). Organizator: CLSI, USA, in fiecare luna incepand cu
Octombrie 2021 au fost organizate meeting-uri cu discutii si editdri ale capitolelor (in
special scrierea si editarea subcapitolului 5.4 despre tehnica MLPA).

3. Coliban Iulia, cercetator stiintific. Participarea la meeting-uri cu COST.eu privitor la
International Student Mobility. (international, on-line). Organizator: COST.eu

4. Coliban Iulia, cercetator stiintific. 5-if Hay4YHO-IIPAaKTUYECKOIN OHJIAH-KOH(pEPEHITUH
POMI" «HoBble TEXHOJIOTUU B JUATHOCTHUKE U JICUEHUN HACIEICTBEHHBIX
Oone3nei».organizat de Poccuiickoro o0miecTBa MEIUIIMHCKUX TEHETUKOB, 5-6.04.2023
(on-line, Certificat, 12 Credite).



5. Coliban lulia, cercetator stiintific. East European Bionformatics and Computational
Genomics School (EEBG) summer school. 26 Tunie — 7 Iulie 2023, Chisindu, R.Moldova
(Credite EMC).

6. Coliban Iulia, drd. Membru ISNS. Virtual Meeting : ISNS-Newborn Screening for SMA —
“State of the Art” 12-13 Decembrie 2023. On-line, platform Zoom.

7. Coliban Iulia, drd. Summer school “The Path to Scientific Discoveries” 13-16 Iunie 2023,
Noaptea Cercetatorilor Europeni 2022-2023.Chisinau, R.Moldova .

8. Blanita Daniela, drd. The National Conference with international participation Natural
Sciences in the Dialogue of Generations. Chisinau, Republica Moldova, 14-15 septembrie
2023. - participare pasiva

9. Blanita Daniela, drd. Heberfeld Neuromuscular Visiting Professorship 2023, 13 ianuarie -
participare pasiva

10. Blanita Daniela drd., Sacara Victoria dr. hab. 5-if HayyHO-TTpaKTHUeCKO OHJIalTH-
koH(pepernrr POMI™ “HoBble TEXHOTOTHH B TUarHOCTHKE W JICUCHUH HACIIECTBEHHBIX
Oone3neit* organizat de Poccuiickoro o0iecTBa MeIUIIMHCKUX T€HETHUKOB, 5-6.04.2023 -
participare pasivaa

11. Blanita Daniela drd., Sacard Victoria dr. hab. 6-ii HayuyHO-TIpaKTH4ECKOIl OHJIAIH-
koH(peperru POMI™ “«HoBble TEXHOIOTHH B TUATHOCTHKE M JICYCHUN HACIICICTBEHHBIX
Oone3neit* organizat de Poccmiickoro o0mecTBa METUIIMHCKUX TEHETUKOB, 18-19
octombrie 2023 - participare pasiva.

12. Blanita Daniela drd., O6pa3oBarenbHoe oHNaiiH-KoHpepeHus “Penkue 3aboneBanus
MEePBBIX JIET )KU3HU: PUCKH, TPUIHHBL, JeueHne de Poccuiickoro obmecta
MEIUIIMHCKUX FeHeTUKOB, 23 Noiembrie 2023 - participare pasiva.

13. Alexandr Dorif, drd. Hands-on training at Thermo Fisher Scientific training facility (STR
typing, qPCR DNA quantitation and quality assessment), 15-19.05.2023, Darmstadt,
Germany.



16. Recomandari, propuneri.

Activitdtile stiintifice efectuate in cadrul proiectului SCREENGEN au fost indeplinite pe deplin
conform planului stabilit pentru fiecare an.

Propuneri:

Semnarea in termen a contractului de finantare pentru anii urmatori, pentru a reusi cu
organizarea tenderelor de procurare a reagentilor.

Simplificarea procedurilor de achizitie a materialului de cercetare.

Asigurarea cu reagenti pentru cercetare In prima jumatate a anului cu stipularea
acestui lucru in contractul de achizitie (termen de livrare in decurs de 3 luni din
momentul incheierii contractului).

Permiterea angajarii in proiect a studentilor, masteranzilor si rezidentilor instruiti in
domenii specializate.

Majorarea salariilor cercetatorilor implicati in proiect!

Suplinirea la fondul salarial a primelor (x4 per an) si ajutoarelor materiale (x2 ori per
an).



17. Concluzii

in concluzie, toate etapele Proiectului SCREENGEN au fost indeplinite cu succes si in volum
deplin de o echipd tanira multidisciplinard de specialisti, optimista, productivd si de mare
perspectiva. Consolidarea rezultatelor etapei pune la dispozitia beneficiarilor bazele unui sistem
de diagnostic, tratament, monitoring si profilaxie a bolilor genetice mult mai larg decat pana la
realizarea acestui proiect. S-au testat metode, care pun la dispozitia specialistilor 2 programe de
screening neonatal (spectroscopie RMN a urinii la EIM si screening neonatal molecular-genetic la
SMA, screening selectiv (spectroscopie RMN, IETF, aminoacidopatii s.a), diagnostic molecular -
genetic prin metode avansate prin Sanger, qPCR, PCR-RFLP, HRM, analiza fragmentelor
repetitive, analiza genomului mitocondrial. Toate acestea sunt parte componenta a Programului
National pe Boli Rare care a fost elaborat pe perioada de derulare a proiectului SCREENGEN si
reprezintd un pas spre alinierea la standarde Europene. Rezultatele au fost diseminate prin diverse
publicatii, flyere, participari la conferinte cu prezentari, postere, particpari la emisiuni TV/Radio,
organizarea conferintelor nationale pe boli rare. Vizibilitatea Moldovei a crescut si a cdpatat
credibilitate prin faptul ca s-a obtinut calitatea de membri ai EUROCAT si eIMD si dreptul de a
inregistra pacientii moldoveni in bazele de date internationale. Toate metodele testate in proiectul
SCREENGEN sunt demne de a fi propuse spre CNAM si sa asigure investigatii de rutina in
domeniul bolilor rare. Colaborarile internationale vor ajuta in cresterea capacititilor competitive
in proiecte de cercetare comune din apelurile Horizon Europe.
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Anexanr. 1

Rezumatul activitatii si a rezultatelor obtinute in proiect perioada 2020-2023 (obligatoriu)

Medicina genomica si cercetarea metabolomica in serviciul profilaxiei maladiilor genetice pentru
generatii sandtoase in Republica Moldova” (Acronim: SCREENGEN)
Cifrul proiectului _20.80009.8007.22

(Ro)

Proiectul SCREENGEN realizat cu succes de o echipd tandra multidisciplinara de specialisti,
optimistd, productiva si de mare perspectiva pune la dispozitia beneficiarilor bazele unui sistem
de diagnostic, tratament, monitoring si profilaxie a bolilor genetice ca urmare a actiunilor de
inovare-cercetare, transfer tehnologic, coordonare si suport, care au pus in valoare abordarea
medicinii individualizate conform principiului 5P (Personalizat, Preventiv, Predictiv, Participativ,
Populational). Realizarea forte a proiectului este elaborarea Programului National pe Boli Rare in
cooperare cu Ministerul Sanatatii, in care s-au pus bazele reglementarii organizationale a serviciului
medico-genetic la noi in tara, care sa se alinieze la standardele Europene in contextul eurointegrarii
Republicii Moldova si fundamentarea unui acces echitabil la diagnostic, monitoring si tratament, cu
profilaxia bolilor rare in populatia tirii noastre. Implementarea screening-ului metabolic neonatal-
pilot la nou-ndscutii din maternitatea IMSP institutul Mamei si Copilului printr-o metoda
de "next generation metabolic screening” cu analiza urinii nou-ndscutilor prin spectroscopie
RMN din prima sdptamand de viatd face posibila identificarea unui spectru largit de Erori
Inndscute de Metabolism cu rata de 1:500 nou-ndscuti, dar si utilizarea acestuia in calitate de
screening selectiv in work-up-ul metabolic. In plus, rezultatele proiectului SCREENGEN mai
pun la dispozitie un program de screening neonatal molecular-genetic pentru identificarea
timpurie a SMA; un screening selectiv prin IEFT ca standard de aur” in identificarea CDG la
pacienti afectati multisistemic; un test screening prenatal rapid de identificare a abnormalitatilor
cromozomiale prin metoda FISH. Proiectul aduce in beneficiul pacientilor o gamd largd de
investigatii validate molecular-genetice (PCR, qPCR, PCR-RFLP, HRM, secventierea Sanger,
analiza genomica a fragmentelor repetitive, analiza genomului ADN mitocondrial) necesare
diagnosticului unui spectru extins de boli genetice, dar si teste biochimice utile In monitorizarea
pe termen lung, diferentierii formelor clinice si aprecierea eficacitatii tratamentului pacientilor
cu PKU. In acelasi context, evaluarea unicului program de screening neonatal la nivel de tard de
diagnostic al PKU demonstreaza stabil in ultimii 10 ani indicatori ai ratei de acoperire a
screening-ului competitivi la nivel international (>95%). Monitoring-ul continuu al
malformatiilor congenitale (MC) conform EUROCAT a permis evaluarea sistemului de
inregistrare a MC ca fiind insuficient si a precauta solutii de prevenire a lor. Vizibilitatea
Moldovei a crescut si a cdpatat credibilitate prin oferirea calitatii de membru ai EUROCAT si
dreptul de a inregistra pacientii moldoveni in Registrul European eIMD. Rezultatele au fost
diseminate prin diverse publicatii, flyere, participari la conferinte cu prezentdri, postere,
particpari la emisiuni TV/Radio, organizarea conferintelor nationale pe boli rare. in proiect se
realizeaza 6 teze de doctorat. Continuu se Tmbogateste Registrul National pe Boli Rare si se
acumuleaza BioBanca pentru cercetari ulterioare in programe Horizon Europe.




(En)

The SCREENGEN project, successfully completed by a young, multidisciplinary team of
optimistic, productive, and forward-looking specialists, provides beneficiaries with the
foundations of a system for the diagnosis, treatment, monitoring, and prevention of genetic
diseases. This achievement comes as a result of innovative research actions, technological
transfer, coordination, and support, which have highlighted the approach of individualized
medicine based on the "5P" principle (Personalized, Preventive, Predictive. Participatory.
Population-based). A major accomplishment of the project is the development of the National
Program for Rare Diseases in cooperation with the Ministry of Health. This program establishes
the regulatory framework for medical-genetic services in the country, aligning with European
standards in the context of Moldova's European integration. It also lays the groundwork for
equitable access to diagnosis, monitoring, and treatment, as well as prevention of rare diseases in
the population. The project includes the implementation of a neonatal metabolic pilot screening
at the IMSP Mother and Child Institute maternity hospital using a "next generation metabolic
screening” method. This method involves analyzing newborn urine through NMR spectroscopy
in the first week of life, enabling the identification of a broad spectrum of Inborn Errors of
Metabolism at a rate of 1:500 newborns, and its use as a selective screening in the metabolic
work-up. Additionally, SCREENGEN offers a neonatal molecular-genetic screening program for
the early identification of SMA; a selective screening through 1EFT as the "gold standard" for
identifying CDG in multisystemically affected patients; and a rapid prenatal screening test to
identify chromosomal abnormalities using the FISH method. The project benefits patients by
providing a wide range of validated molecular-genetic investigations (PCR. qPCR. PCR-RFLP,
HRM. Sanger sequencing, repetitive fragment genomic analysis, mitochondrial DNA genome
analysis) necessary for diagnosing a wide spectrum of genetic diseases. It also includes
biochemical tests useful in long-term monitoring, differentiation of clinical forms, and assessing
the effectiveness of treatment for patients with PKU. In the same context. the evaluation of the
unique national neonatal screening program for PKU diagnosis demonstrates consistently high
international-level screening coverage rates (>95%) over the past decade. Continuous monitoring
of congenital malformations (MC) according to EUROCAT has allowed for the assessment of
the MC registration system as insufficient and prompted the search for prevention solutions.
Moldova's visibility and credibility have increased by becoming a member of EUROCAT and
gaining the right to register Moldovan patients in the European eIMD Register. Results have
been disseminated through various publications. flyers, conference presentations. posters.
TV/Radio appearances, and through the organizing of national conferences on rare diseases. The
project has led to the development of 6 doctoral theses. The National Registry on Rare Diseases
is continuously being enriched, and a BioBank is being accumulated for further research.
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Anexa nr. 2

Lista lucrarilor stiintifice, stiintifico-metodice si didactice
publicate pentru anii 2020-2023 in cadrul proiectului din Programul de Stat
Medicina genomica si cercetarea metabolomica n serviciul profilaxiei maladiilor genetice pentru

generatii sandtoase in Republica Moldova” (Acronim: SCREENGEN)
Cifrul proiectului _20.80009.8007.22

2020
Articole din reviste cu factor de impact:

- Articole din reviste cu factor de impact > 3

1. NICOLESCU, A., BLANITA, D., BOICIUC, C., HLISTUN, V., CRISTEA, M.,
ROTARU, D., PINZARI, L., OGLINDA, A., STAMATI, A., TARCOMNICU, 1.,
TUTULAN-CUNITA, A., STAMBOULI, D., GLADUN, S., REVENCO, N.,
USURELU, N AND DELEANU, C. Monitoring Methylmalonic Aciduria by NMR
Urinomics. Molecules 2020, 25, 5312; doi:10.3390/molecules25225312. (IF=3,267)

Articole din reviste nationale, categoria B:

1. BLANITA, D., BOICIUC, C., SAMOHVALOV, E., SACARA,V., BARBOVA, N,
HADIJIU, S., TUREA, V., STAMATI, A., NICOLESCU, A., DELEANU, C.,
LEFEBER, D., MORAVA, E., USURELU, N. Challenges in clinical consideration
for congenital disorders of glycosylation. Buletin de perinatologie 1 (86), 2020. 18-
22. ISSN 1810-5289.

2. BOICIUC, C., BLANITA, D., SAMOHVALOV, E. TAGADIUC, O,
NICOLESCU, A., DELEANU, C., LEFEBER, D., WEVERS, R., HUIJBEN, K.,
USURELU, N. Diagnosis characteristics of Congenital Disorders of Glycosylation
of 40 patients from Moldova. Buletin de perinatologie 1 (86), 2020. 23-27. ISSN
1810-5289.

3. COLIBAN, I.; REVENCO, N.; TURCAN, D.; EGOROV, V.; USURELU, N
SACARA, V. Spinal Muscular Atrophy: news and perspectives. Buletin de
Perinatologie. 2020, 1(86) pag 38-42. ISSN: 1810-5289

4. HLISTUN, V.; BLANITA, D.; LUPU, V.; GOLUB, N, OGLINDA, A,;
GARAEVA, S.; POSTOLATI, G.; TARCOMNICU, I.; STAMBOULI, D.;
NICOLESCU, A.; DELEANU, C.; USURELU N. Nonketotic hyperglycinemia —
case report. Buletin de Perinatologie. 2020, 1(86) pag. 116-120. ISSN: 1810-5289;

5. HADJIU, S., SPRINCEAN, M., NEAMTSU, B.M.L., NEAMTSU, M.L., BENISH,
S., EGOROV, V., CALCII, C., MATACUTA-BOGDAN, I, CAZAN, C.,
REVENCO, N. Lowe syndrome or oculocerebrorenal syndrome: etiopathogenesis,
clinical picture and treatment (the synthesis). A clinical case. Buletin de
perinatologie. 2020, 2(87), 113-120. ISSN: 1810-5289.



6. HADJIU, S., CALCIL C., LUPUSOR, N., GRIU, C., FEGHIU, L., EGOROV, V.,
BENIS, S., SPRINCEAN, M., REVENCO, N. Aspecte -etiopatogenetice,
manifestari clinice si particularitati de tratament ale sindromului oculocerebrorenal.
Prezentare de caz clinic. Buletinul Academiei de Stiinte, 2020, 3(67), 65-73. ISSN
1857-0011.

7. MUNTEANU, D.; HLISTUN, V., SAMOHVALOVA, E. BLANITA, D
STAMATI, A.; VUDU, L.; USURELU, N. Syndromal dislipidemia — case report of
a family with Alstrom Syndrome. Buletin de Perinatologie. 2020, 1(86) pag 121-
125. ISSN: 1810-5289;

8. NICOLESCU, A., REVENCO, N., GLADUN, S., USURELU, N., DELEANU, C.
Diagnosis of inborn metabolic disorders assisted by NMR spectroscopy — recent
cases from Institute of Mother and Child Chisinau. Buletin de Perinatologie. 2020,
nr. 1(86), 107-111. ISSN 1810-5289.

9. SCURTUL, M. ; BOICIUC, C. ; BLANITA, D. ; SACARA, V.; USURELU, N.
Phenotype Prediction In Phenylketonuria Patients From Moldova Based On
Genotype Data, Buletin de perinatologie 1 (86), 2020. 28-35. ISSN 1810-5289.

10. STAMATI, A., USURELU, N., ROMANCIUC, L., REVENCO, N. Cardiovascular
disorders in Fabry disease. Buletin de Perinatologie. 2020, nr. 1(86), 12-17. ISSN
1810-5289.

11. SPRINCEAN, M.; HADJIU, S.; HALABUDENCO, E.; FUIOR, L.; RACOVITA,
S.; EGOROV, V.; BARBOVA, N.; NEAMTSU, B. M.; NEAMTU, M.-L.;
CALCII, C.; REVENCO, N.. Role of medico-genetic counseling and prenatal
screening in diagnosis of renal urinary pathology in fetus. In: Buletin de
Perinatologie. 2020, nr. 2(87), pp. 32-37. ISSN 1810-5289.

12. TURCAN, D., BLANITA, D., USURELU, N.; SACARA, V. Methodological
approaches in the molecular genetic analysis of mitochondrial DNA in patients with
common clinical features of mitochondrial disease. Buletin de Perinatologie. 2020,
1(86) pag 28-32. ISSN: 1810-52809;

13. USURELU, N. Introduction into inborn errors of metabolism. Buletin de
Perinatologie. 2020, nr. 1(86), 11-17. ISSN 1810-5289.

Articole din reviste stiintifice din strainatate:

1. SPRINCEAN, M., HADJIU, S., RACOVITA, S., HALABUDENCO, E., SAMOILENCO,
T., MISINA, A., EGOROV, V., LUPUSOR, N., GRIU, C., FEGHIU, L., CUZNET, L.,
CALCII, C., REVENCO, N. Differential diagnosis of chromosomal pathologies in
children. The Romanian Journal of Child and Adolescent Neurology and Psychiatry.
2020, 26(2), 47-63. ISSN: 2068-8040.

Articole in culegerile lucririlor conferintelor stiintifice nationale:



1. SCURTUL, M. ; BOICIUC, C. ; BLANITA. D. ; CROITORI, T. ; LAZARIL, N. ;
USURELU, N. Molecular Genetics In Phenylketonuria In Republic Of Moldova (2018-
2019), Congresul consacrat aniversdrii a 75 de ani de la fondarea USMF “Nicolae
Testemitanu”, p. 25-30.

Monografii (internationale):

1. STAMATI, A.; USURELU, N.; REVENCO, N. Cardiomiopatia hipertrofica la copilul
mic. In: Compendiu de boli rare. Coord. Mazur-Nicorici Lucia, Diaconu Camelia
Cristina, [Chisindu]: S. n., 2020 (Tipogr. ,,Impressum”), 506 p. ISBN 978-9975-3426-
6-7. p. 243-251.

Materiale/teze la forurile stiintifice
- internationale

1. COLIBAN, I.; USURELU, N.; SACARA, V. Screening of SMA carrier status in
Republic of Moldova. Abstracts of European Society of Human Genetics
Conferince, ESHG 2020. (E-poster E-P10.18).

- nationale

2. COLIBAN, I.; USURELU, N.; REVENCO, N.; SACARA, V. Diagnosis of Spinal
Muscular Atrophy through gPCR method. Volumul de rezumate ale Congresului
consacrat aniversarii a 75-a de la fondarea USMF "Nicolae Testemitanu", 20-23
Octombrie, 2020, Chisindu, Republica Moldova. (E-poster).

3. BLANITA, D., BOICIUC, C., TUREA, V., STAMATI, A., MORAVA, E.,
USURELU, N. ”Complexity of the diagnosis of Congenital Disorders of
Glycosylation”. Congresului consacrat aniversarii a 75-a de la fondarea USMF
”Nicolae Testemitanu” 20-23 septembrie 2020, Chisindu, Republica Moldova. (E-
poster).

2021
Articole din reviste cu FI

1. LOEBER, G.; PLATIS, D.; ZETTERSTROM, R.H.; ALMASHANU, S.; BOEMER, F;
BONHAM, J.R.; BORDE, P.; BRINCAT, 1., CHEILLAN, D.; USURELU, N
DEKKERS, E.; ET AL. Neonatal Screening in Europe Revisited: An ISNS Perspective
on the Current State and Developments Since 2010. Int. J. Neonatal Screen. 2021, 7, 15.
https://doi.org/ 10.3390/ijns7010015 ISSN: 2409-515X (IF = 1.145).

Articole din reviste internationale, ISI

1. SACARA, V; COLIBAN, I; TURCAN D.; DORIF A. Particularitati molecular-genetice
ale miodistrofiei Duchenne/Becker (DMD/B) in Republica Moldova. Revista de
Neurologie si Psihiatrie a Copilului si Adolescentului din Romdnia. 2021, 27(3), p.32-33.
ISSN: 2068-8040.


https://doi.org/

2. USURELU, N.; BLANITA, D.; BOICIUC, Ch.; HLISTUN, V.; EGOROV, V;
POPOVICI, E.; GNATCOVA, E.; STAMATI, A.; OGLINDA, A.; REVENCO, N;
GLADUN, S.; TUREA, V. Gaucher disease type 1: the first experience of enzyme
replacement therapy in pediatric practice in Moldova - case report. Medicine and
Pharmacy Reports, Vol. 94 / Suppl No. 1/2021: S57 - S60.

https://medpharmareports.com/public/public/Supplements/2021-supplement-1-S57-
2232 .pdf DOI: 10.15386/mpr-2232.

Articole in culegeri internationale:

1. BAPBOBA, H.HM.; EIOPOB, B.B.; XAJIABYJEHKO, E.A. OJOnudemuonocus
BDOANCOCHHBIX AHOMANULL PA3BUMUSL VY HOBOPOJICOeHHbIX Oemell 8 Pecnybnuxe Monoosa. B:
CoBpeMeHHbIE TEXHOJIOTHU B MEIUIIMHCKOM 00pa3oBaHuM: Martepuaibl MEXIyHapOIHON
Hay4YHO-TIpaKTUYeCKor KoHepeHuu, nocesamennon 100-neturo benopyc. roc. men. yH-
ta, Pecry6nuka bemapyce, r.Munck, 1-5 Hos6ps 2021 roga / mox pen.C.I1.PyOnukoBuya,
B.A.®unontoka. Munck, bBI'MY, 2021, ¢.1574-1577. ISBN 978-985-21-0904-8

Articole in reviste nationale categoria B+:

1. BLANITA, D.; BOICIUC, C.; TURCAN, D.; SACARA, V.; USURELU, N. The
screening by isoelectric focusing of Transferrin for diagnose of Congenital Disorders of
Glycosylation. Moldovan Medical Journal 64(4), 2021. p. 50-54.

2. RODOMAN 1.; PALII I.; SACARA V.; GLADUN 8. Cardiomyopathy secondary to
Duchenne muscular dystrophy in children. Moldovan Medical Journal 64(2), 2021. p. 70-
78.

Articole In reviste nationale categoria B:

1. BLANITA, D.; BOICIUC, C.; TURCAN, D.; SACARA, V.; TUREA, V.; STAMATIL, A ;
HADIJIU, S.; LEFEBER, D.; MORAVA, E.; USURELU, N. The challenge in diagnosis
of Congenital Disorders of Glycosylation versus Mitochondrial Disorders: case report.
Buletin de perinatologie 1(90), 2021. P. 102-108;

2. TURCAN D.; USURELU N.; BLANITA D.; SACARA V. A rare mitochondrial disorder:
Leigh Syndrome — a case report. Buletin de Perinatologie, 1(90), 2021. p. 91-95;

3. BLANITA, D.; TURCAN, D.; GARAEVA, S.; POSTOLACHE, G.; SACARA, V.;
WEVERS, R.; RODENBURG, R.; USURELU, N. Multisystemic affectation in child:
NARP syndrome — Mitochondrial disease. Buletin de Perinatologie, 1(90), 2021. p. 96-
101;

4. HLISTUN, V.; EFREMOV, E.; BLANITA, D.; BOICIUC, C.; MUNTEANU, D.; LUPU,
V.; OGLINDA, A.; CASIAN, A.; CASIAN, I.; NICOLESCU, A.; DELEANU, C;


https://medpharmareports.com/public/public/Supplements/2021-supplement-1-S57-2232.pdf
https://medpharmareports.com/public/public/Supplements/2021-supplement-1-S57-2232.pdf

USURELU N. Amino acids profile in the diagnosis of Inborn Errors of Metabolism.
Buletin de Perinatologie, 1(90), 2021. p. 53-56;

5. MUNTEANU, D.; HLISTUN, V.; RIZOV, C.; VUDU, L.; USURELU, N. The metabolic
impact of primary childhood obesity. Buletin de Perinatologie, 1(90), 2021. p. 57-63;

6. SCURTUL, M.; BOICIUC, C.; BLANITA, D.; SACARA, V.; TARCOMNICU, I;
STAMBOULI, D.; NICOLESCU, A.; DELEANU, C.; GLADUN, S.; USURELU, N.
Classical galactosemia - a case report. Buletin de Perinatologie, 1(90), 2021. p. 86-90;

. BLANITA, D.; SACARA, V.; RAILEAN, G.; STAMATI, A.; GARAEVA, S
POSTOLACHI, G.; HOFFMANN, G.F.; STEINFELD, R.; USURELU, N. X-linked

Adrenoleukodystrophy in Republic of Moldova: case report. Buletin de Perinatologie,
1(90), 2021. p. 109-114;

. COLIBAN, I.; USURELU, N.; REVENCO, N.; SACARA, V. Determinarea purtatorului
de deletie al Exonului 7 al Genei SMNI1 prin Metoda QPCR. Buletin de Perinatologie,
1(90), 2021. p. 42-45;
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9. SACARA, V.; DORIF, A.; USURELU, N.; HOLLING, T.; KUBISCH, C. Collagen VI
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STAMATI, A.; USURELU, N. ” Conduita copilului cu cardiomiopatie dilatativa
ereditard”. Concepte actuale in practica pediatrica. lasi: Editura Gr. T. Popa, 2023, p.
258-264. IDBN 978-606-544-899-5;

SCIUCA, S.: TOMACINSCHII, C.; SELVESTRU, R.; SACARA, V.; MARODI, L.
Inborn Errors of Immunity in Republic of Moldova: Advances and Hope, Journal of
Clinical Immunology, 2023, Pub online: 09. 02.2023. https://doi.org/10.1007/s10875-023-
01439.



https://doi.org/10.1007/s10875-023-01439
https://doi.org/10.1007/s10875-023-01439

Articol in reviste nationale categoria B:
1. COLIBAN I, SACARA V.. Analysis of SMN1, NAIP and GTF2H2 gene status in
correlation with spinal muscular atrophy. Mold J Health Sci. 2023;10(4):24-28.
https://doi.org/10.52645/MJHS.2023.4.04. ISNN 2345-1467.

Articole in culegeri ale conferintelor nationale:

1. BLANITA, D.; CHIRIL, B.; STAMATI, A.; HADJIU, S.; TUREA, V.; MORAVA, E.;
USURELU, N. ,,IEFT screening in the diagnosis of Congenital Disorders of Glycosylate
processes”. Materiale ale Conferintei nationale ”Ziua Bolilor Rare 2023”, p12-16. ISBN
978-9975-58-297-1.

2. BARBOVA, N., EGOROV, V., HALABUDENCO, E., USURELU, N., OPALCO 1.
Rezultatele monitorizarii malformasiilor congenital la copii in Republica Moldova pentru
perioada 2013-2019. Materialele Conferintei Nationale ,,Ziua Bolilor Rare , 28 februarie
2023”. p. 6-11.

3. SACARA V., OPALCO I.. OmnpeneneHue HAcClIEICTBEHHONW MNPEapacnoioKEeHHOCTH
tpombodmiuu. Ilomours npaktukyromemy Bpauyto. Conferinfa Ziua bolilor rare, 2023.
Buletin de Perinatologie, 28.02. p. 31-36.

Articole in culegeri ale conferintelor internationale:

1. TIHAI O., SPRINCEAN, M., RACOVITA, S., BARBOVA, N., HALABUDENCO, E.,
EGOROV, V., CALCII, C., REVENCO, N., HADJIU, S. Aspecte ale diagnosticului
prenatal la fetusii cu malformatii congenitale cerebrale: caz clinic. In: Materialele
Simpozionului national cu participare internationalda: “Registrul maladiilor reumatice la
copii: Experienta Republicii Moldova”. 31 martie, 2023: 69-74.

2. BARBOVA, N., EGOROV, V., OPALCO I. Principiile de monitorizare ale malformatiilor
congenital ale sistemului nervos central in Republica Moldova in conformitate cu
recomanddrile EUROCAT. In: Supliment la Revisna de neurologie si psihiatrie a copilului
si adolescentului din Romania. Rezumate al XXIII-lea Congres SNPCAR. lasi, 20-23
septembrie 2023.Vol. 29 Nr. 3, p. 78-80. ISSN: 2344 — 3405.

Teze nationale:

1. BLANITA, D.; ADELA STAMATI, A.; SVETLANA HADJIU, VALENTIN TUREA,
ANDREEA  CUNITA-TUTULEANU, NATALIA USURELU. ,Hipoplazia
pontocerebeloasd provocatd de mutatie in gena TSEN54 sub masca Dereglarilor
Congenitale ale Glicozilarii”./. Mold J Health Sci. 2023,;10(3), p 553. ISSN2345-1467.

2. TIHAI, O.SPRINCEAN, M., RACOVITA, S., BARBOVA, N., REVENCO, N,
HADIJIU, S. Malformatiile congenitale cerebrale la copiii cu accident vascular cerebral in
Republica Moldova. In: Culegere de rezumate. Conferinta stiintificd anuald “Zilele
USMF Nicolae Testemitanu 18-20 octombrie 2023”. Mold J Health Sci. 2023; 10
(3)/anexa 1, p.573.

3. CASIAN, I., CASIAN, A. Metoda simplad de apreciere a hematocritului in spoturi uscate
de sange. In: Culegeri de rezumate. Conferinta stiintificd anuald in cadrul Zilelor


https://doi.org/10.52645/MJHS.2023.4.04

Universitatii cu genericul Cercetarea in biomedicina §i sandtate: calitate, excelenta §i
performanta, 18-20 octombrie, 2023, Chisinau, p.93. ISSN 2345-1467.

. COLIBAN 1., USURELU N., SACARA V. Molecular Analysis of Mutations and their
Relation in the Genes Associated with SMA. Abstract Book of The National Conference
with international participation ,, Natural Sciences in the Dialogue of Generations”, 14-
15 September 2023, Chisinau, R.Moldova p. 113. UDC: 577.21:612.748.5

. COLIBAN 1., REVENCO N., SACARA V.: Implementarea screening-ului genetic
neonatal de tip pilot pentru atrofia musculard spinala. Culegerea de materiale ale
Conferintei stiintifice anuale cu genericul Cercetarea in biomedicina si sanatate:
calitate, excelenta si performantd, 18-20 Octombrie 2023, Chisinau, R.Moldova,.Mold J
Health Sci. 2023,;10(3), p 553. ISSN2345-1467.

. SECU D., USURELU N., BLANITA D., DORIF A., SACARA V. Molecular diagnostic
strategies in patients suspected for Mitochondrial DNA Disorders. The National
Conference with international participation Natural Sciences in the Dialogue of
Generations. Abstract book. September 14-15, 2023, Chisinau, Republic of Moldova, p.
124. ISBN 978-9975-3430-9

. SECU D., USURELU N., BLANITA D., DORIF A., SACARA V. Molecular testing
strategies of Mitochondrial DNA Disorders. Conferinta stiintifica anuala cu genericul
Cercetarea in biomedicina si sandtate: calitate, excelenta si performanta. 18-20
Octombrie, 2023, Chisinau, Republica Moldova, p.566. ISSN 2345-1467.

. STAMATI, A.: USURELU, N.; REVENCO, N. “Importanta testarilor genetice in
conduita copiilor cu cardiomiopatie hipertroficd.” Conferinta nationala cu
participare internationala: , Actualitati in pediatrie si impactul imunizarii asupra
morbiditatii si mortalitatii copiilor in Republica Moldova”, 22-23 Septembrie 2023,
Chisinau, R.Moldova, p. 80.

. STAMATI, A.: USURELU, N.; REVENCO, N. “The importance of genetic diagnosis in
the management of children with hypertrophic cardiomyopathy” National conference
with International participation: “News in pediatrics and the impact of immunization on
morbidity and mortality of children in the Republic of Moldova”, 22-23 September, 2023
Chisinau, R.Moldova, p. 79.

Teze internationale:

1. BLANIIA D., NICULESCU A., DELEANU C., USURELU N.: Using urine NMR
spectroscopy in diagnosis of intoxication-type inborn errors of metabolism. SSIEM
Annual Symposium, 29 August- 1 September 2023.

2. COLIBAN 1., USURELU N., SACARA V.: Genetic pattern of SMN1 and NAIP genes in

Moldovian SMA patients. Abstracts of European Society of Human Genetics conference
(ESHG), 10-13 June, 2023, Glasgow, Scotia.

3. COLIBAN 1., USURELU N., SACARA V.: SMN1 Gene Duplications and Their Link to

Neurodegenerative Disorders: A Case Study. A4-23-08422, European Academy of
Neurology, 1-4 July 2023, Budapesta. Ungaria.



. COLIBAN 1., USURELU N., RUSU C., HADJIU S., REVENCO N., SACARA V.:
Surmounting Challenges: Implementing Newborn Genetic Screening for Spinal Muscular
Atrophy in Republic of Moldova. Volum de rezumate a XIII - a Conferinta de Genetica
Medicala cu Participare Internationala, 28-30 September 2023, Timisoara, Romania
(on-line).

. BLANITA D., BOICIUC C., COLIBAN 1., SECU D., SACARA V., TUTULAN-
CUNITA A., USURELU N. Genetic pathologies under the mask of Congenital
Glycosylation Disorders. 4 de-a XIlI-a Conferinta de Genetica Medicala cu Participare
Internationala. Electronic abstract book. September 28-30, 2023, Timisoara, Romania, p.
9-10.

. SECU D., BLANITA D., USURELU N., SACARA V.: Current strategies for the genetic
diagnosis of Mitochondrial DNA Disorders in Republic of Moldova. A4 XIII-a Conferinta
de Genetica Medicala cu Participare Internationala. Electronic abstract book. September
28-30 2023, Timisoara, Romania, p. 8.

. USURELU D-C., CROITORI T., IORDACHI F., BLANITA D., HALABUDENCO E.,
OPALCO I., USURELU N.: Dynamics of Newborn Screening for Phenylketonuria in
Moldova. SSIEM Annual Symposium, 29 August-1 September 2023.

Altele
. USURELU N. s.a.: Program National pe Boli Rare, 2023.

Acte de inovare 2023:

. Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Estimarea riscului dezvoltirii in ontogenezd a
malformatiilor congenitalecererale folat-depindente. Act nr. 511 din 21.02.2023.

. Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metodd de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR677 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 512 din
21.02.2023.

. Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metoda de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR1293 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 513 din
21.02.2023.

. Tihai Olga, Sprincean Mariana, Hadjiu Svetlana, Racovita Stela, Litovcenco Anatolii,
Barbova Natalia, Revenco Ninel. Metodd de diagnostic al polimorfizmului in gena
MTHFR2756 la mamele copiilor cu malformatii congenetale cerebrale. Act nr. 514 din
21.02.2023.

. Coliban Iulia , Sacara Victoria. Metodd de diagnostic al deletiei exonului 4 al genei
GTF2H2 in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Act nr. 516 din 14.03.2023.

. Coliban Iulia , Sacara Victoria. Metoda de diagnostic al deletiei exonului 5 al genei NAIP
in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Act nr. 517 din 14.03.2023.



7. Buza Anastasiia, Coliban Iulia, Sacara Victoria, Butovscaia Cristina, Parii Sergiu,
Curocichin Ghenadie. Utilizarea tehnicii MLPA pentru diagnosticare molecular-genetica
a surditatii neurosenzoriale nonsindromice (SNN) si sindromului Wolfram de tipl. Act
nr. 524 din 04.08.2023.

8. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-geneticd pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.13513 G>A din gena M7-
ND?5 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 525 din 25.09.2023.

9. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m. 8344 A>G din gena MT-
TK prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 526 din 25.09.2023.

10. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3243 A>G din gena MT-
TL1 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 527 din 25.09.2023.

11. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.11778 G>A din gena MT-
ND4 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 528 din 25.09.2023.

12. Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.8§993 T>G/C din gena
MT-ATP6 prin tehnica qPCR- HRM. Act nr. 529 din 25.09.2023.

Acte de implementare 2023:

. Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al deletiei exonului 5
al genei NAIP in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR. Implementatd in LGMU,
CSRGM IMsiC, 14 Martie 2023.

2. Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al deletiei exonului 4
al genei GTF2H2 in baza tehnicii moleculare genetice de tip PCR.. Implementatd in
LGMU, CSRGM IMsiC, 14 Martie 2023.

3. Buza Anastasiia, Coliban Iulia, Sacara Victoria, Butovscaia Cristina, Parii Sergiu,
Curocichin Ghenadie. Implementarea tehnicii MLPA pentru diagnosticare molecular-
geneticd a surditdtii neurosenzoriale nonsindromice (SNN) si sindromului Wolfram de
tipl.Implementatd in LGMU, CSRGM IMsiC, 01 August 2023.

4. Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-
dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P343 Autism-1 ca test pentru
detectarea deletiilor sau dublarilor in regiunea cromozomiald 15ql11-ql3 asociate cu
autismul. Implementata In LGMU, CSRGM IMsiC, 19 Decembrie 2023.

5. Coliban Iulia, Sacara Victoria. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-
dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P064-1B ca test semicantitativ
de diagnostic pentru detectarea unui subset distinct de microdeletii si microduplicari
recurente associate cu sindroame de microdeletie. Implementata in LGMU, CSRGM
IMsiC, 19 Decembrie 2023.



10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

Coliban Iulia, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Implementarea metodei de diagnostic al
deletiei exonului 7 al genei SMNI in baza tehnicii moleculare genetice de tip qPCR.
Implementata in LGMU, CSRGM IMsiC, 19 Decembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanita Daniela, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Metoda
molecular-geneticd pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.13513 G>A din gena M7-
ND5 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m. 8344 A>G din gena MT-
TK prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3243 A>G din gena MT-
TL1 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-geneticd pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.11778 G>A din gena M7-
ND4 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-geneticd pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.8993 T>G/C din gena MT-
ATP6 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 25 septembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacara Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.3460 G>A din gena MT-
RNRI prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 15 noiembrie 2023.

Secu Doina, Dorif Alexandr, Blanitd Daniela, Usurelu Natalia, Sacard Victoria. Metoda
molecular-genetica pentru depistarea mutatiei mitocondriale m.14448 T>C din gena MT-
NDG6 prin tehnica qPCR- HRM. Data inregistrarii 15 noiembrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare al hiperamonemiei In vederea
diagnosticului Erorilor Inndscute de Metabolism, de tipul Dereglirilor de Sintezi a
Ciclului Ureei. Data Inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanitd Daniela, Usurelu Natalia. Work-upul metabolic de prima linie ca metoda de
screening selectiv pentru diagnosticarea Erorilor Inndscute de Metabolism, preponderent
Dereglarile Congenitale ale Glicozilarii. Data Tnregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Work-upul metabolic de prima si a doua linie in scopul
diagnosticirii Erorilor Inniscute de Metabolism, in special al Dereglirilor Congenitale ale
Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare al hipoglicemiei in scopul
diagnosticarii Erorilor Inniscute de Metabolism al Carbohidratilor, Energetic si
Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Secu Doina, Usurelu Natalia. Evaluarea Criteriilor Nijmegen ca algoritm
selectiv in vederea diagnosticarii Maladiilor Mitocondriale si diagnosticul diferential cu
Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Blanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluarea a copilului afectat multisistemic
in vederea diagnosticarii Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15
octombrie 2023.



20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

Bléanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluarea a copilului cu retard psiho-
motor si convulsii In vederea diagnosticarii Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data
inregistrarii 15 octombrie 2023.

Bléanita Daniela, Usurelu Natalia. Algoritmul de evaluare a pacientului cu retard psiho-
motor, retard de crestere, convulsii si trasdturi dismorfice in vederea diagnosticului
Dereglarilor Congenitale ale Glicozilarii. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanitd Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu
Natalia. Metoda HPLC-UV de dozare a trei aminoacizi aromatici (fenilalanina, tirozina si
triptofan) in spoturi uscate de sange. Data Tnregistrarii 27 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanitd Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu
Natalia. Metoda HPLC-UV de dozare a trei aminoacizi aromatici (fenilalanina, tirozina si
triptofan) in plasma sanguina. Data inregistrarii 27 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanita Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu
Natalia. Metoda HPLC-UV de dozare a acidului fenilpiruvic in plasma sanguind. Data
inregistrarii 23 octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanitd Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu
Natalia. Metoda HPLC-UV de dozare a acidului fenilpiruvic in urina. Data inregistrarii 23
octombrie 2023.

Casian Igor, Casian Ana, Blanitd Daniela, Croitori Tamara, Boiciuc Chiril, Usurelu
Natalia. Metoda HPLC de dozare a neopterinei si biopterinei in urina. Data inregistrarii 23
octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Rodoman Iulia, Sacard Victoria, Palii Inna, Opalco Igor, Gladu Sergiu.
Implementarea metodei TagMan qPCR pentru detectarea si mapping-ul deletiei locusului
22ql1 in scoul diagnosticarii sindromului DiGeorge de tip I. Data inregistrarii 15
octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacara Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice BRAF V600E si
masurarea continutului ei relativ la celulele nucleate pentru aplicarea tratamentului
anticancer tintit. Data Tnregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacara Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.524G>A
in probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacara Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.742C>T
in probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacara Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.818G>A
in probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.

Dorif Alexandr, Egorov Vladimir, Sacara Victoria, Railean Silvia, Bernic Janna, Gudumac
Eva. Implementarea metodei castPCR pentru detectare mutatiei somatice 7P53 ¢.473G>A
in probele biopsiei lichide. Data inregistrarii 15 octombrie 2023.



33. Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare
expansiei repetarii scurte CAG in gena HTT. Data Inregistrarii 22 decembrie 2023.

34. Dorif Alexandr, Sacara Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare
expansiei repetarii scurte CAG in gena ATXN3. Data inregistrarii 22 decembrie 2023.

35. Dorif Alexandr, Sacard Victoria. Implementarea metodei TP-PCR pentru detectare
expansiei repetarii scurte CAG 1n gena AR/. Data inregistrarii 22 decembrie 2023.



Volumul total al finantirii proiectului 2020-2023

Cifrul proiectului _20.80009.8007.22

Anexa nr. 3

_— Finantarea planificata Finantarea Executata Cofinantare
) (mii lei) (mii lei) (mii lei)
2020 1974,7 1811,5
2021 1974,7 1973,6
2022 | 1974,7 1933,7
2023 | 1974,7 1899,7
Total | 7898,8 7918,5

R TPTN
Conducatorul de proiect // - U$UALXL( USURELU Natalia

Data: 12.012024




Componenta echipei pe parcursul anilor 2020-2023

Cifrul proiectului 20.80009.8007.22

Anexanr. 4

r Echipa proiectului conform contractului de finantare 2020-2023
Nume, prenume Norma de
Nr (conform contractului Anul Titlul munca Data Data
de finantare) nasterii stiintific conform angajarii eliberdrii
L_‘ ) contractului
1. | Usurelu Natalia 1973 Dr. st. med. 1.25 03.01.2020 31.12.2023
" 2. | Sacara Victoria 1967 | Dr.st. Med.. 1.25 03.01.2020 | 31.12.2023
Dr. hab. Biol.
3. | Barbova Natalia 1963 Dr. st. med. 1.25 03.01.2020 31.12.2023
4. | Egorov Vladimir 1971 Dr. st. med. 1.25 03.01.2020 31.12.2023
5. | Blanita Daniela 1986 PhD Student 1.25 03.01.2020 31.12.2023
6. | Boiciuc Chiril 1990 PhD Student 1.0 03.01.2020 31.12.2023
7. | Boiciuc-Hlistun Victoria 1990 PhD Student - 03.01.2020 | Conc.ing.copil
L _ - _ 07.12.2022
8. | Coliban lulia 1990 PhD Student 1.0 03.01.2020 31.12.2023
9. | Turcan Doina 1995 PhD Student 1.0 03.01.2020 31.12.2023
10| Dorif Alexandr 1992 PhD Student 1.0 03.01.2020 31.12.2023
11, Casian Igor 1966 Dr. st. farm. 0.5 03.01.2020 31.12.2023
12| Casian Ana 1964 Dr. st. farm. 0.5 03.01.2020 31.12.2023
13| Efremov Egor 1974 - 0.25 03.01.2020 31.12.2023
L]‘—l. Croitori Tamara 1986 = 0.25 03.01.2020 F1.12.2023
|5, Lazari Nicoleta 1992 - 0.25 03.01.2020 | Conc.ing.copil
F‘ 31.08.2020
.16/ Osoianu Dan 1993 - 0.25 04.01.2021 31.12.2021
‘ 17, Usurelu Dan-Cristian 1999 Student voluntar 01.02.2021 -
master an.ll,
‘ Univ. Carlo
Bo. Urbino,
' ' [talia
P 18<.’Tcurtul Maria 2001 Student. an. voluntar 03.01.2022 -
\ 111, USMF “N
‘ Testemitanu™,
\ Chisinau
19 lordachi Felicia 2005 Studenta, voluntar 03.01.2023 -
‘ Stanford
University 's-
\_ OHS

~ Ponderea tinerilor (%) din numarul total al executorilor conform contractului de finantare - 63.1 %

Conducatorul organizatiei M% GLADUN Sergiu

S atsuse Dl

PORUBIN Diana

USURELU Natalia




Formular privind raportarea indicatorilor in cadrul proiectului Programe de Stat
pentru perioada 2020 — 2023, cifrul 20.80009.8007.22

Anexanr. 5

Rezultat 1 Rezultat Rezultat
Indicator 1 Indicator 2 -
1120202021 2022 | | 0 | 2021 | 2022 2021 | 2022 | 2023
Nr. de cereri| - - 10/~ 112135 Nr. de = | <10/- |H12/35 Procentul lucrdrilor stiintifice 100 | 100 | 100
brevete/acte ' brevete/acte de } aplicate in practici, din totalul
inovare/acte I inovare/acte T lucririlor publicate in cadrul
implementare | implementare proiectului de cercetare finantat
inregistrate in ‘ obtinute in cadrul ;
cadrul proiectului de
proicctului de cercetare finantat ‘
cercetare |
| finantat |
Total -/10/-1-/12/35 -/10/- /12135 100 | 100 | 100 | 100

{?’A A ’ = 1'.’:) .
Conducitorul de proiect /- 'L{;SZZQ.&@@ USURELU Natalia




Formular privind raportarea indicatorilor in cadrul proiectului Programe de Stat
pentru perioada 2020 — 2023, cifrul 20.80009.8007.22

Anexa nr. 5

Rezultat Rezultat Rezultat
Indicator 1 Indicator 2 Indicator 3
20202021 | 2022 | 2023 2020 | 2021 | 2022 2023 2020 | 2021 | 2022 | 2023
Nr. de cereri| - - |-/10/-|-/12/35 Nr. de - - | -/10/- |-/12/35|  Procentul lucrarilor stiintifice 100 | 100 | 100 | 100
brevete/acte brevete/acte de aplicate in practica, din totalul
inovare/acte inovare/acte lucrarilor publicate in cadrul
implementare implementare proiectului de cercetare finantat
inregistrate n obtinute in cadrul
cadrul proiectului de
proiectului de cercetare finantat
cercetare
finantat
Total -/10/-|-/12/35 -/10/- |-/12/35 100 | 100 | 100 | 100
Conducitorul de proiect USURELU Natalia

Data: 12.01.2024
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Comitetului de Bioetica al IMSP IMsiC

Data 12.09.2019
Nr. 1

Comitetul de Bioeticd al IMSP IMC a analizat propunerea desfasurarii studiului cu titlul
»Studierea fluidelor biologice prin metoda spectroscopiei RMN in scopul diagnosticului
maladiilor metabolice ereditare la nou-nascut” (proces verbal nr. 1 al sedintei Comitetului de
Bioeticd al IMSP IMC din 12.09.2019),

bponsnr nu este

Persoana autorizati: Cercetitor coordonator— Natalia Usurelu

Locul pentru desfigurarea studiului clinie: Cercetarea va fi coordonati la IMSP IMC
Documente analizate:

e Formularul de cerere completat.

®  Protocolul studiului

*  Formularul pentru consimgaméntul informat al pacientului
e Curriculum Vitae

*  Angajamentul de confidentialitate

&

Extras al procesului verbal al sedintei Laboratorului Profilaxia Patologiilor Ereditare
IMSP IMC
e Chestionarul studiului

S-a constatat respectarea normelor de eticd medicald pentru studiul propus.

S-a aprobat desfasurarea studiului, informatia pentru pacienti si consimjamantul informat.

Presedintele Comitetului de Bioeticd al IMSP IMsiC, @ff&“{ g 7/ Opaleo Igor
dr.st.med., conf.cercetiitor

Secretar al Comitetului Jitarciuc Ala
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Awiz favorabil al
Comirenadlnd de Fricd a Cercetdril

La Prodechsl gtimmjific de doctorm |, Partlealarindite molecmlar-genetics g Mochisiee
fm dimguestical pacleniller cu Deseglind Congenttale ale Glleoptldrl®, reallzat Bolciue
Chiril; conductbor gtiingific: Usurelu Namlta — dogior In stlinge medicale, comferenjlar
cerceilion, conduclior stiimjifle prin cofuield: Dhirk Lefeber — PR, profesar, Universitaten
Radboud Wijmegen, Olands; grupal de indrumare: Bon Wevers - pmofesor unidversiiar,
Universitatea Radboud Nijmegen, Olanda; Tagadiue Olga ~ doctor habilicas In gtiinje
midicale, comleren|iar universitan, Kamen Huijben — iehnician de laborator, Uiniversitatea
Radbsoud Nijmegen, Olanda,

Comizesul de Erefi 3 Cercerdrid USMF (MNicolae Testemapan™ . examindsd 18 i
dim 140 e 2009 urmiitcanche docisnene:

l. Farmn de soliciinre pentna evaluare «tich a cercethiril,
Pratecaolul proizcmlu.

Acordul informai.

Figa de infommare & participanmulai,

Adnotarea la tez de doctar in stiinge medicale.

B o

6. CWe-ul deciorandudui & al comducliorubs siintifGe.

A decis ¢ projectul de coreetan: Particalerinfiile motecmlar-geaenice o Bochionce

In diopucsricel pecienplor cw Derepldel Conpewiimle ofe Glicoalliri ™, corespande
exipenfelor etice,

Lista momirald 2 membrilor CEC prezenfi in sedingk Vove Viclor, Parii Serpin

Giroppa Liliana, Caprog Matalia, Uncoja Diana, Cobe Valerie Casian Dumilng, Turcan
Svetlang. Hadjin Svetkara, Chesov Jon, Gruju Lumninija

Presedione f .
# Comisenulul de Eticd a Cercetirii 1 L;{MC‘:’T Viove Vietoe
WL
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Aviz Tavorabdl
al Comitetulol de Erici a Cercetfirii

La proeciul giiingific de doctoran cu titlul: _Paryicwlariviiile malecedor-genetice g
hipefimice ale maladilor mifecondeiale ', solictlant; Tercan Doina; condusitor
Fiil:|1i.|'|:ltc SACARA Viclarin - dr. hab. 58, med., conf, pencet., ;Ef Isborator, Labsormional
die geneticd moleculard umand, IMEP Instituial Mamei 5 Copilului

Comitetal de Etich a Cercetfrii al USMF | Micolae Testemifanue™, examindmd [a
sedinga din B0 notembrie 2020 urmbitcarele documente:
Farmularul de solicitare penins evalisne click & cefcethrii;
Prodocolul cercedliii;
Admeotarea temei;
Formularele de informare § acoeptare de a participa la studiug
Corstmjimantil informsst al pacientuloi;

Motele Informative din partea IMSP Instisul Mamssi g1 Copllului;
Permisiunca de a efectun cercetnrea in cadnal IMSP [nstiwml Bamed gl Copllulud;

C%-ul soligicantului;
CVenl condizcitorului stimfific,

a decis ol proieciul de cercetsre | Poeriiclanidfile molecalar-penatice 5 hiochimice
e maladiiior mitocondrink * coreapande oxigenielor etice.

WP ISR LA L —

Pregedintele Wictar Vowe
Comiretulud de Etlcd a Cercetaril
dr, heh, st. med., prof, univ.
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Avie Tavoralsl
ml Comitetulai de Eticd o Cereetiirsi

La projeciel stiinfific de deciors cu ditlel; | Sereemiing weunapiomal af gewelor
cotciale ptrofied mmecwlare spiamle ", solicitanl: Coliban Iubia; conducilor stinfifie:
SACARA Yictoria, dr. hab. 5t med.. conf. cercel.. gef de labormior, 18M5F Institutul
Mamei g1 Copilulsi,

Comiteinl de Fiscd n Cercetarii al 175MF Micodse Testemitanu®, exomindnd la
sedimia din 20 polembeic 2020 urmdearcie dacumente:

I. Formulanal de solicilare penire evaluare eliscd o cercetdrii;

. Mdnotares temieiz

3. Probocolul cercetdni;

4, Fearielarele de informan: a pacsniuli pentri participane la sudiv gi de
acceplare (acordul informas ol pacieniole);

5 Awordul institulie unde se va Sesisum cerostarea;

d, Mata informativi cu priviee bs tezn de docios in giilvge boboghes cu titlul
~Screening mugajbanal ol genelos asaciate strofbel muscalare spinale™ ca parte din
planul de activitddi siingifice incluse in proieciul 30, 0009, 2007 22 | Medicina
genomich §i cercetarea metnbolomicd in serviciul prodilaxiei malodiibor genetice
poniru generatii sindtoase in BM™ din cadrul Progmmului de Siot {2000-2025];

T. CW-ul salicilaniulus;

B Wl condusciionilui stimfific,

0 decis ¢l prokeciul de cereetare | Soreening matafionn’ ol genelor maociors abrofied
mucelare spinele " carespunde exigenjelor elice.

Pregdintele I| ’I[L-‘ﬂM Wictar Viove
Comitenslui de Eticd a Cercetdrii W
dr. hab. 5t med., prof. univ. l
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Aviz favorabdl
al Comitetilini de Ericii & Cercetfirii

La proieciul gifingific de dociomt cu titlul: Profifel cramedagraric ol amireacizilor
i lagrosion]  Erovilor Jnadserte de Mersbaliam ™, solicitant; Hilstun  Victoris;
conducltor stiimifie: USURELD Maalia — dr. g med., conll cercel,, Laborararul de
Profiledie & Patologiitlor Ereditare, Instittul Monsei si Copilulai

Comitetul de Eticd a Cercetiirii al USMF . Nicolae Testemifami”, examiniing la

sedings din 20 noiembrie 2020 armatonrele docamenie:

. Formulanal de solicitare pestru evaluare elbd & eereetin;

2. Protocolal cereetdi:
. Aelnotanea wemei;
Formularele de informare gi necepiare de a icipn la snsding
. Mola informativi dinopariea IMSTF Instilui] Mamet i Copa Iu]ul
Fermisiunea de n necssa orhiva IMSE Instineul hMamei 5i ll:n Iu-}uI:
Figa de evaluare a cazubui suspect peniru aminpacidopatii {EIMY;
Chestionar de includere a persoanclor in gropul de costrsd;
G CVeul solicrinngului;
10, C%ewd conducaborului stiim|jific,

b b ol b o

o decis cd projectul de cercetare [ Prefilnd croseatografc @ amineorizior i
dlagnesticid Erovioe fauviiewe de Metahmllam” corespunde exigemelor etice.

Presediniebs : WViclor Vove
Comitetlui de Eticd a Cercetirii
ddr. hab. 5t med,, prof, mniv,
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Aviz favorabil ol
Comritetilud de Etied o ©ereetirii

La Proicctul stiimific de doctoral , Faefabifittes cfiisled fa prclenyll sispecyi pentru

dereglited congenitale ale phivozildeil™, reallzal IMania Daniela; conducitor stiingific:
Usurelu Natalia - doctor in stiinge medienle, confereniiar cercetdtor; conducator stiinfific
prin comneld: Eva Morava Kowics - MD, Phi), profesor in pediatrie, Departamentul de
Genomicd Clinded, SUA: prupul de indromare: Turea Valentin - profesor universitar:
Stamati Adela — doctor in stiinje medicale. conferenfiar universitar; Deleanu Calin

doctor in fiinge chimiece, cercetdtor stiingific.
Comitetul de Fiicad a Cercetdrii USMF . Nicolac Testemifanu”™ , examinénd lz sedinia

din 10 iunie 20019 urmitoarele documente:

. Forma de solicitare pentru evaluare etic a cerceldrii,

1
2. Protocolul proiectului.
3. Acordul informat.

4. Fisa de informare a participaniului.

Adnotarea la teza de doctor in stiinje medicale.

L

6. Chestionarul studiului.

7. Angajamentul de confidengialitate.

8. CV-ul doctorandului si al conducitorului stiingific.

A decis ci proiectul de cercetare , Varlabilitatea clinic la pacienfii suspecyi pentru

deregliri congenitale ale glicozilirii™, corespunde exigenielor etice,

Lista nominald a membrilor CEC prezenyi in gedinid@ Vove Victor, Parii Sergiu.
Groppa Liliana, Capros Natalia, Uncuta Diana, Cobe; Valeriu, Casian Dumitru, Turcan

Svetlana, Hadjiu Svetlana, Chesov lon, Guju Luminia.

Presedinte
Vove Victor

al Comitetului de Eticd a Cercetdrii :! L H {
L L



	1. Scopul proiectului (obligatoriu)
	3. Rezultate planificate conform proiectului depus (obligatoriu)
	4.  Rezultatele obținute (descriere narativă 3-5 pagini) (obligatoriu)
	Proiectul SCREENGEN in decursul anilor 2020-2023 a avut scopul de a consolida un sistem   de diagnostic metabolic si genetic cu analiza profilului biomarkerilor specifici diferitor grupuri de pacienți cu boli genetice pentru profilaxia primară, secund...
	Realizarea forte a proiectului este elaborarea Programului Național pe Boli Rare în cooperare cu Ministerul Sănătății, care se află la etapa de preabrobare de către Guvernul Republicii Moldova. În acest Program s-au pus bazele reglementării organizați...
	Un obiectiv complex a fost organizarea și implementarea unui program de screening metabolic neonatal–pilot prin colectarea uriniii de la nou-nascuții din Maternitatea IMSP IMC cu analiza acesteia prin metoda spectroscopiei RMN (in laboratorul Biospect...
	În aceeași ordine de activități în extinderea programelor de screening neonatal încă un program de screening s-a testat, utilizând diagnosticul molecular-genetic pentru identificarea lipsei exonului 7 în gena SMN1 asociat cu generarea Atrofiei Muscula...
	Un al treilea program de screening, dar selectiv, a fost rezultat din activitățile de cercatre ale proiectului, și anume, screening-ul IEFT – IsoElectroFocusarea Transferinei – ca ”standard de aur” in diagnosticul tulburarilor congenitale de glicozila...
	In vederea extinderii spectrului de investigații molecular-genetice au fost trasate mai multe obiective specifice, iar acțiunile întreprinse asupra implementării diferitor metode molecular-genetice noi au permis următoarele realizări. Astfel, au fost ...
	Implementând o altă metodă nouă de ”analiză a fragmentelor repetitive” pe materialul genetic al pacienților, qPCR sau secvențierea Sanger a fost posibilă identificarea pozitivă a mutațiilor, precum expansiunile repetițiilor scurte ”CAG”,  în 22 de gen...
	O realizare esențială a proiectului este analizarea ADN mitochondrial, astfel a fost implementată și validată cu success tehnica qPCR-HRM (qPCR-High Resolution Melting) pentru identificarea a 8 mutații punctiforme patogene frecvente asociate patologie...
	Ca primă analiză în work-upul metabolic realizat la pacienții suspecți de erori înnăscute de metabolism este cuantificarea aminoacizilor în mediile fluide ale organismului (sange, urină) prin metoda cromatografiei de lichide HPLC, care în 40% din cazu...
	În scopul evaluării eficienței dietoterapiei la pacienții cu PKU s-a elaborat metoda HPLC cu detecţie fluorimetrică de dozare a 21 aminoacizi în spoturi de sânge, pentru ca pacienții cu PKU să poată fi monitorizați complex prin metode practic non-inva...
	5.  Impactul științific, social și/sau economic al rezultatelor științifice obținute în cadrul proiectului (obligatoriu)
	Implementarea proiectului SCREENGEN generează rezultate cu puternic impact științific, cu importante valențe medico-sociale și un serios impact economic, care a sporit vizibilitatea Moldovei pe plan științific internațional și aduce plus valoare în im...
	6.  Infrastructura de cercetare utilizată în cadrul proiectului (opțional)
	7.  Colaborare la nivel național/ internațional în cadrul implementării proiectului
	Colaborare la nivel internațional în cadrul implementării proiectului (obligatoriu)
	- Institutul de Chimie Macromoleculara ”Petru Poni” al Academiei Române, Iași, departamentul de Biospectroscopie RMN Moldova (Acord de Parteneriat nr. 77 din 19.10.2019
	- CytoGenomic Medical Laboratory, București, România;
	- Sanofi Genzyme, Cambridge, Massachusetts;
	- The Radboud University Medical Center, Nijmegen, Olanda, Dr. Dirk Lefeber, Profesor în Neurologie, Laboratorul de Tranlsare Metabolomica;
	- Mayo Clinic, S.U.A. Dr. Eva Morava-Kozicz, Professor of Pediatrics
	- Clinical Laboratory Standards Institute, S.U.A. la elaborarea NBS13 – protocol internațional pentru screeningul nou-născutului pentru diagnosticul SMA.(internațional, on-line). https://clsi.org/
	- Heidelberg Hospital University, Center for Metabolic Diseases, Heidelberg, Germany, Prof. Georg Hoffmann, Ass. Prof. Stefan Kolker.
	- Universitatea de Medicină și Farmacie ”Victor Babeș” din Timișoara, România
	8.  Dificultățile în realizarea proiectului
	9.  Diseminarea rezultatelor obținute în proiect în formă de publicații (obligatoriu)
	10.  Diseminarea rezultatelor obținute în proiect în formă de prezentări la foruri științifice
	2022
	Acte  de inovare:
	Acte de implementare:
	1. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P035 DMD-1 probemix pentru identificarea deleţiilor sau duplicărilor exonilor în gena DMD umană ca o cauză a distrofiei musculare Duchenne și/sau a ...
	2. Implementarea metodei MLPA (Multiplex ligation-dependent probe amplification) prin kitul SALSA MLPA P021-B1 SMA probemix test semicantitativ pentru detectarea delețiilor sau dublicațiilor în SMN, SMN2 și exonul 5 al NAIP ca o cauză atrofiei muscula...
	3. Act de implementare ”Metoda diagnosticării atrofiei musculare spinale prin tehnica MLPA”, Implementată în LGMU, CSRGM IMșiC,2022.
	4. Act de implementare ”Metoda diagnosticării patologiilor cromozomiale numerice (aneuploidii) prin metoda MLPA” Implementată în LGMU, CSRGM IMșiC,2022.
	5. Act de implementare ”Metoda diagnosticării Distrofiei Musculare Duchenne și/sau a Distrofiei Musculare Becker prin tehnica MLPA” Implementată în LGMU, CSRGM IMșiC,2022.
	16.  Recomandări, propuneri.
	Rezumatul activității și a rezultatelor obținute în proiect perioada 2020-2023 (obligatoriu)

