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majore în profi laxia mortalităţiii şi morbidităţii posto-
peratorii a nou-născuţilor cu vicii congenitale.

2. Evitarea complicaţiilor pre-, intra- şi postopera-
torii în MC majore la nou-născuţi impune necesitatea 
unor acţiuni diagnostico-curative precoce şi corecte la 
toate etapele asistenţei medicale.

3. Elaborarea unui standard de acţiuni în cadrul 
MC majore, pregătirea profesională corespunzătoare 
a cadrelor şi asigurarea tehnico-materială a instituţiei 
sunt premisele de bază în lărgirea posibilităţilor cura-
tive radicale cu diminuarea morbidităţii şi mortalităţii 
postoperatorii.

4. Soluţionarea problemei diagnosticului şi trata-
mentului MC majore la nou-născuţi este prerogativa 
tuturor verigilor serviciilor medicale republicane, 
inclusiv a centrului de planifi care a familiei, a cen-
trelor teritoriale a medicilor de familie, centrelor de 
perinatologie şi subunităţilor specializate de chirurgie 
pediatrică.
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SUMMARY

MOLECULAR GENETIC DIAGNOSTICS IN MOLDOVA: HISTORY AND PERSPECTIVES
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The fi rst group of specialists in molecular genetics included two assistant researchers. It was created in frame of the

department for hereditary patologies of the Scientifi c Research Institute of Mother and Child healthcare, under the lea-
dership of the doctor Amoashii D., PhD, twenty fi ve years ago. Major infl uence on the training of the moldavian young 
specialists played members of the Laboratory of Prenatal Diagnostic (leaded by Preofessor Baranov B.S., correspon-
ding member of the RAMS) from Scientifi c Research Institute of obstetrics and gynecology D.O. Otto, Sankt-Petersburg,
Russian Federation, head of the laboratory, professor Barbacari N. from the Institute of Genetics ASM. First molecular 
genetics tests in Moldova (since 1992) were realized to detect mutations and analyze populational aspects of the poly-
morphism of two genes determining monogenic pathologies – Duchenne myodystrophy (Sacara V.) and haemophilia A
and B (Romanova L.), phenylketonuria (Gavriliuc А.) and cystic fi brosis (Gimbovskaya S.), spinal muscular atrophy
(Sacara V.). In 1997, under the leadership of the professor Groppa St., the national program ”Improvement of the medi-
cal genetic service in Republic of Moldova. 1998-2005” was elaborated and later approved by the Ministry of Health,
The program contained main strategies of regionalization and optimization of the medical genetic service structure,
including the objective of the deepening of the molecular genetic investigations. As an entity in frame of the National 
Center of Reproductive Health and Medical Genetics, the laboratory of Human Molecular Genetics appeared in 2009. 
From 2010, there started the development of candidate genes allelic variants detection methods. Hereditary predisposi-
tion to frequent chronic diseases are determined by various genes, target ones being: MTHFR, MTRR, MTR, CBS, FV,
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FII, FXIII, VKORCI, GpIIIaL33P, PAI-1, GSTM, GSTT, GSTP, ACE, eNOS, ApoB, ApoE, HLA DQA1 and DQB1.
Genes with modifi cation effects (MTHFR, MTRR, MTR, eNOS) were investigated for their role and association in
case of DMD/B that helped in improvement of pathogenetic stages explanation of the abnormal processes, but also to
develop a personalized approach in the treatment. Research investigations were supported through the governmental 
grants, provided through ASM, and international grants provided by MRDA, BMBF, DAAD and other funds. These sup-
port contributed to the skill development and experience gain in leading laboratories in Europe and USA.

РЕЗЮМЕ

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКАЯ ДИАГНОСТИКА В РЕСПУБЛИКЕ МОЛДОВА: ИСТОРИЯ И ПЕРСПЕКТИВЫ

Ключевые слова: молекулярно-генетическая диагностика, редкие заболевания, ген, аллель.
Двадцать пять лет назад, в рамках научного отдела наследственных патологий НИИ Охраны Здоровья

Матери и Ребёнка под руководством доктора медицинских наук Д. Амоаший создалась первая молекулярно-
генетическая группа (2 младших научных сотрудников). Большой вклад в формирование молдавских специ-
алистов оказали сотрудники Лаборатории Пренатальной Диагностики (заведующий лабораторией, член-
корреспондент РАМН, профессор В.С. Баранов) Научно-исследовательского института акушерства и гине-
кологии им. Д.О.Отта, г. Санкт-Петербурга, РФ, а, также заведующий лабораторией Института Генети-
ки РМ профессор Барбакарь Н. Первые молекулярно-генетические анализы (1992г.), проводимые в Молдове,
были направлены на идентификацию мутаций и изучение популяционных особенностей полиморфизма генов
при двух моногенных патологиях – миодистрофии Дюшенна (Сакарэ. В.) и гемофилии А и Б (Романова Л.), фе-
нилкетонурии (Гаврилюк А.) и муковисцидоза (Гимбовская С.), спинальной мышечной атрофии (Сакарэ В.). В
1997 году под руководством проф. Ст. Гроппа была разработана и в дальнейшем одобрена Министерством
Здравоохранения РМ национальная программа «Совершенствование медико-генетической помощи в РМ. 1998-
2005 года». В данной программе были представлены основные стратегии по регионализации и оптимизации
структуры медико-генетической помощи, в том числе стояла задача углубления молекулярно-генетических
исследований. В 2009 году была организована научная лаборатория Молекулярной Генетики Человека как са-
мостоятельная единица в рамках Национального Центра Репродуктивного Здоровья и Медицинской Генети-
ки. С 2010 года в лаборатории начаты разработки ДНК методов по определению аллельных вариантов генов-
кандидатов, ответственных за наследственную предрасположенность человека к частым хроническим забо-
леваниям: MTHFR, MTRR, MTR, CBS, FV, FII, FXIII, VKORCI, GpIIIaL33P, PAI-1, GSTM, GSTT, GSTP, ACE,
eNOS, ApoB, ApoE, HLA DQA1 и DQB1. Проведено исследование роли и ассоциаций генов модификаторов 
(MTHFR, MTRR, MTR, eNOS) при МДД/Б, что позволило дополнить патогенетические звенья данного пато-
логического процесса и разработать тактику персонифицированного лечения. Научные исследования лабора-
тории поддержаны государственными контрактами АНМ и грантами международных фондов MRDA, BMBF,
DAAD и др., что позволило сотрудникам проходить стажировки и работать в ведущих лабораториях Амери-
ки и Европы.

Descifrarea genomului uman, proiect la care s-a
lucrat ultimii 25 ani, a avut un impact major în dezvol-
tarea cercetării şi a diagnosticului molecular-genetic
în Republica Moldova.

Istoricul. Crearea laboratorului de diagnostic
ADN în Republica Moldova a coincis în timp cu ini-
ţierea cercetărilor de amploare la nivel mondial – pro-
iectul Genomul Uman – în 1990 cu scopul decodifi -
cării informaţiei genetice. În 1991, în cadrul secţiei
de patologii ereditare a IŞ OSMşiC, sub conducerea
doctorului în ştiinţe medicale Dumitru Amoaşii, a fost 
creată prima echipă ce-şi propunea iniţierea studiilor 
molecular-genetice, în componenţa a doi cercetători 
ştiinţifi ci stagiari: Victoria Sacară şi Ludmila Roma-
nova. Astfel, programul internaţional Genomul Uman
a servit drept fundal benefi c pentru dezvoltarea acti-
vităţii ştiinţifi co-practice a echipei molecular-genetice
în direcţia elaborării şi implementării metodelor noi
de diagnostic al patologiilor ereditare.

În contextul dat, este de menţionat aportul impor-
tant al membrilor Laboratorului de Diagnostic Prena-
tal (sub conducerea şefului de laborator Dl Vladislav
Baranov, profesor, membru corespondent al Academi-
ei de Ştiinţe Medicale din Rusia) al Institutului de cer-
cetări ştiinţifi ce în obstetrică şi ginecologie D.O. Otto,
Sankt-Petersburg, Federaţia Rusă, care au fost primii
dascăli şi inspiratori ai specialiştilor din R. Moldova. 
Aceste personalităţi au participat în realizarea cerce-
tărilor de identifi care a mutaţiilor şi studierea parti-
cularităţilor populaţionale ale polimorfi smului gene-
lor, dereglările ce sunt cel mai frecvent implicate în
patologii monogenice. Această direcţie de cercetare, 
cu suportul membrilor echipei lui Baranov (T. Ivas-
cenco, O. Artemieva, M. Asseev), a fost transmisă şi
echipei geneticienilor din R. Moldova. Primele testări
molecular-genetice, efectuate în 1992, au avut drept 
scop identifi carea mutaţiilor şi particularităţilor popu-
laţionale a două patologii monogenice frecvente – mi-
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odistrofi a Duchenne (direcţie de cercetare realizată de 
V. Sacară) şi hemofi liile A şi B (studii realizate de L. 
Romanova) [1,2,3].

Totodată, un aport major în antrenarea tinerilor 
specialişti în realizarea investigaţiilor cu utilizarea
metodelor molecular-genetice l-a avut profesor Nico-
lae Barbacari, considerat promotorul geneticii mole-
culare în R. Moldova, care a implementat reacţia po-
limerizării în lanţ (Polymerase Chain Reaction(( , PCR)
la începutul anilor 1990 în cadrul laboratorului condus
de dnealui şi în cadrul laboratorului condus de dr. L.
Tumanov din cadrul Institutului de Genetică al AŞM.

În anii 1994-1995, se realiza deja diagnosticul
pentru identifi carea mutaţiilor frecvente în cazul fe-
nilcetonuriei (A. Gavriliuc) şi fi brozei chistice (S.
Ghimbovscaia) [4,5,6]. O direcţie importantă iniţia-
tă de echipă în anii următori (1995-1996) a fost stu-
dierea genei SMN1, ale cărei mutaţii duc la una din
cele mai frecvente patologii neuromusculare – atrofi a
musculară spinală (boala Verding-Hoffman) [7]. Pri-
mul diagnostic al acestei boli a fost realizat cu supor-
tul Laboratorului de Genetică Moleculară, condus de
A. Poleacov (astăzi Centrul de Genetică Moleculară,
RAMN), din Moscova, Federaţia Rusă.

În 1997, sub conducerea profesorului St. Groppa a
fost elaborat şi apoi aprobat primul program naţional
”Perfecţionarea serviciului medico-genetic în Repu-
blica Moldova. Anii 1998-2005”, în care au fost pre-
zentate strategiile de bază de regionalizare şi optimi-
zare a structurii serviciului medical-genetic, inclusiv
cu scopul de aprofundare a cercetărilor.

Dezvoltarea geneticii moleculare în republică a
fost posibilă şi datorită suportului din partea mem-
brilor administraţiei Institutului de Ocrotire a Sănă-
tăţii Mamei şi a Copilului, al vice-directorului pentru
activitatea ştiinţifi că profesor Petru Stratulat (1993-
2015), directorului Centrului ştiinţifi c al patologiilor 
ereditare, profesor Dumitru Amoaşii (1993-1996) şi
directorul Centrului medico-genetic, profesor Stanis-
lav Groppa (1996-2003).

Ca rezultat, în 2009 a fost posibil de a organiza
Laboratorul Ştiinţifi c de Genetică Moleculară Umană
(şef laborator V. Sacară, ceretător principal St. Grop-
pa), ca unitate independentă în cadrul Centrului Naţi-
onal de Sănătate Reproductivă şi Genetică Medicală
(director – profesor V. Moşin, 2003-2012). Actual-
mente, în cadrul Laboratorului activează cercetătorul
ştiinţifi c superior D. Bădiceanu şi trei cercetători şti-
inţifi ci stagiari – Ch. Boiciuc, V. Hlistun, Iu. Grossu.

Pe parcusul activităţii, membrii Laboratorului i-au
sporit capacităţile prin accesarea proiectelor fi nanţate
de la buget prin Academia de Ştiinţe din Moldova, dar 
şi a granturilor internaţionale precum MRDA, BMBF,
DAAD, fapt ce a permis stagierea colaboratorilor La-
boratorului în centrele de performanţă din SUA (N.
Şirocova) şi Europa (V. Sacară, D. Bădiceanu) şi par-
ticiparea lor la diferite şcoli de vară, precum: “CBM

Summer School 2010, Personalized Medicine – Nu-
trition and Health, University of Trieste, IRCCS Bur-
lo Garofolo Hospital and CBM, (Trieste, Italy); ”In-
ternational School on Molecular Genetics for Young
Scientists “Cell biology” (Zvenigorod, Institute of 
Molecular Genetics, Russian Academy of Sciences);
TATAA biocenter (Göteborg, Suedia); „4th course in 
the next generation sequencing” (Bertinoro, Italia).

Activitatea didactică
Începând cu anul 2001, Laboratorul a servit drept 

bază ştiinţifi că pentru pregătirea studenţilor medici 
ai Universităţii de Medicină şi Farmacie ”Nicolae 
Testemiţanu” şi a studenţilor biologi ai Universităţii 
de Stat din Moldova. Ulterior, din 2009 a fost iniţia-
tă colaborarea cu Universitatea Academiei de Ştiinţe 
din Moldova pentru pregătirea studenţilor la specia-
lităţile biologie şi biologie moleculară şi antrenarea 
lor în lucrul de laborator, fi ind elaborat şi implemen-
tat cursul de Genetică Umană în cadrul programelor 
de Masterat.

Pentru asigurarea cu cadre tinere şi transferul cu-
noştinţelor, Institutul Mamei şi Copilului colaborează
cu Universitatea Academiei de Ştiinţe din Moldova.
Astăzi, UnAŞM este unica instituţie educaţională din
republică ce pregăteşte specialişti în domeniul biolo-
giei moleculare la nivel de licenţă şi masterat. Moda-
litatea principală de colaborare constă în antrenarea
studenţilor universităţii în activităţi de cercetare, prin
aplicarea cunoştinţelor lor în lucrul de laborator, stu-
dierea polimorfi smelor genetice ale diverselor patolo-
gii, formarea deprinderilor de diagnostic medical etc.

Universitatea dezvoltă mai multe domenii de cer-
cetare care pot avansa diagnosticul medical. Astfel, a
fost elaborat şi implementat cursul de bioinformatică
pentru magistranzi, iar cercetările cu aplicarea teh-
nicilor bioinformatice cu aplicaţii medicale pentru
diagnosticul diferitelor cardiopatii au fost iniţiate în
cadrul Laboratorului de Bioinformatică, în Centrul 
de Biologie Moleculară al UnAŞM [18]. Deprinde-
rile practice formate la studenţi sunt aplicate pentru:
designul primerilor şi stabilirea condiţiilor tehnice de
realizare a tehnicii PCR la determinarea polimorfi s-
melor genice, studiul comparativ al secvenţelor nu-
cleotidice şi proteice, planifi carea experienţelor ce 
ţin de stabilirea diagnosticului patologiilor cercetate.
Realizarea a astfel de studii asupra structurii genelor 
prin utilizarea instrumentelor bioinformatice ne-a per-
mis să elaborăm strategiile de identifi care şi validare 
a polimorfi smelor mononucleotidice. Cunoştinţele în 
domeniul bioinformaticii au devenit indispensabile
utilizării echipamentului de performanţă cu care este
dotat Laboratorul actualmente. Totodată, utilizarea
bazelor de date bioinformatice asigură cercetătorii La-
boratorului cu surse de literatură necesare fundamen-
tării scopurilor şi obiectivelor direcţiilor prioritare de
cercetare trasate în laborator. Deşi domeniul bioinfor-
maticii are o aplicaţie practică foarte largă în stiinţele
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biomedicale, dezvoltarea lui mai necesită măsuri de
sincronizare. Actualmente, cursul de Bioinformatică 
este introdus la Universitatea de Medicină şi Farma-
cie ”Nicolae Testemiţanu” pentru studenţii medici din
anul şase. Mediciniştii îşi vor dezvolta capacităţile de
identifi care şi fundamentare a ipotezelor ştiinţifi ce în
cercetarea medicală.

Pe parcursul celor 25 de ani de activitate la baza
Laboratorului au fost îndeplinite şi susţinute cu succes
mai mult de 35 teze de licenţă şi master, 4 teze de doc-
tor în ştiinţe medicale şi biologie.[32,33,34,35]

Rezultatele ştiinţifi co-practice principale
Din momentul implementării tehnicii PCR şi până

în prezent activitatea practică a Laboratorului s-a
desfăşurat în colaborare strânsă cu departamentul de
genetică clinică. Eforturile comune ale acestor două
componente ale geneticii medicale, celei academice 
(laboratorul de cercetări) şi celei practice (departa-
mentul clinic), reprezintă baza serviciului de diagnos-
tic prenatal din republică, asigurând continuitatea
cercetărilor şi dezvoltarea acestui domeniu. Datorită 
activităţii prodigioase a grupului de specialişti mole-
culari, a fost iniţiat diagnosticul prenatal pentru ast-
fel de maladii precum distrofi a Duchenne şi atrofi a
musculară spinală, boala Chorcot-Marie (V. Sacară),
hemofi liile A şi B (L. Romanova, N. Şirocova), fenil-
cetonuria (A. Gavriliuc, K. Boiciuc), fi broza chistică
(S. Ghimbovscaia, A. Gavriliuc, K. Boiciuc), maladia 
Wilson (V. Sacară, V. Hlistun). Astfel, pe parcursul
celor 25 ani de activitate, au fost efectuate peste 130
de cazuri de diagnostic prenatal, pentru cele 6 maladii
monogenice grave. În 30% de cazuri, diagnoza a fost 
confi rmată, pe când în alte familii de risc înalt femeile
au născut copii sănătoşi. [8, 9,10,11].

Pentru crearea capacităţilor de stabilire a diagnos-
ticului prenatal şi postnatal al patologiilor menţionate
s-a realizat un lucru enorm de studiere a spectrului şi
frecvenţelor mutaţiilor fi ecărei gene, de identifi care a
punctelor ”fi erbinţi” cu rată mutagenică înaltă, drept 
diagnostic direct. Au fost studiaţi markerii polimorfi  
asociaţi cu genele de interes, pentru elaborarea dia-
gnosticului indirect de depistare a cromozomilor ce
poartă variantele mutante ale genelor în familii cu
risc ridicat [9,15,14,19]. S-a realizat estimarea nive-
lului de heterozigoţie al locilor polimorfi  intragenici
şi intergenici, fapt ce a permis de a evalua capacitatea
informativă a locilor daţi şi utilizarea lor pentru di-
agnosticul ADN în familile cu risc înalt. Rezultatele
obţinute au fost comparate cu datele existente la nivel 
mondial pentru frecvenţa locilor polimorfi , fi ind pre-
zentate în mai multe publicaţii originale, recomandări
metodice, dar şi monografi i [27, 28, 29, 30,31].

În perioada anilor 2006-2007, în cadrul Laborato-
rului a fost realizat proiectul ”Hemofi lia A şi B: scre-
ening mutaţional şi biochimic” fi nanţat de MRDA (N. 
Şirocova). Succesul proiectului a reprezentat identifi -
carea a trei mutaţii noi, nedescrise anterior în bazele

internaţionale de date ale mutaţiilor asociate cu hemo-
fi liile A şi B: două în gena FVIII la pacienţi cu hemo-
fi lia A şi o mutaţie în gena FIX la pacienţi cu hemofi lia
B [9]. Determinarea secvenţei genelor de interes a fost 
realizată în colaborare cu cercetătorii din Puget Sound 
Blood Center, Seattle, SUA. În baza rezultatelor ob-
ţinute a fost elaborat algoritmul de diagnostic mole-
cular, care permite relevarea a circa 85,7% mutaţii în 
gena FVIII şi pînă la 100% - în gena FIX la bolnavii 
afectaţi de hemofi lie [35].

Proiectul moldo-german în anul 2010 ”Studierea
funcţională a transporterului de cupru ATP7B în hepa-
tocite şi neuroni pentru terapia direcţionată a maladiei
Wilson” (conducător – dr. şt. med. V. Sacară) a permis
implementarea tehnicii SSCP ca metodă de screeninig
prin estimarea mobilităţii electroforetice anormale a
diferitor exoni ai genei ATP7B. Astfel, determinarea
prezenţei zonelor „fi erbinţi” în gena ATP7B a permis
confi rmarea ulterioară a bolii Willson prin secvenţi-
erea directă a genei în colaborare cu “Klinische und 
Experimentelle Transplantationshe patologie”, Uni-
versitätsklinikum Münster, Münster, Germany. Stu-
diul molecular-genetic realizat în comun cu partenerii
din Germania a permis identifi carea a 14 mutaţii di-
ferite, dintre care 3 mutaţii noi, detectate în premieră
[11, 12, 13, 14]. În cadrul acestui proiect, participan-
ţii au fost antrenaţi în utilizarea diferitelor metode de
lucru cu culturi şi linii de celule. Cercetările asupra
liniilor celulare prin metoda de determinare a cito-
toxicităţii MTT şi identifi carea ulterioară a celulelor 
viabile cu ajutorul FACS, au stabilit că toţi mutanţii
“intermediari” au manifestat rezistenţă diferită faţă
de Cu, comparativ cu liniile celulare de control CHO, 
fapt ce sugerează că aceşti mutanţi expresează factori
specifi ci ai celulelor gliale sau hepatice [17].

Din anul 2010, au fost pornite cercetări de deter-
minare a variantelor alelice ale genelor candidate, im-
plicate în predispoziţia genetică a omului către cele 
mai frecvente boli cronice umane. Se studiază în con-
tinuare rolul factorilor cercetaţi prin analiza frecvenţei
polimorfi smelor genelor MTHFR, MTRR, MTR, FV,
FII, PAI-1, GSTM, GSTT, GSTP, ACE, ApoB, ApoE şiE
ale sistemului HLA la cuplurile cu pierderi reproducti-
ve [16, 20, 22, 23, ].

În cadrul proiectului pentru tineri cercetători 
“Asocierea mutaţiilor frecvente în genele trombofi lice
cu pierderile de sarcină în populaţia Republicii Mol-
dova”(2012-2013) (conducător – dr. şt. biol. N. Şiro-
cova) s-a implementat metoda PCR-RFLP pentru de-
pistarea mutaţiilor trombofi lice în gena β-Fibrinogen
- 455G>A, GPIIIa L33P, FV Leiden, FV H1299R,
Prothrombin G20210A, FXIII V34L.[21]

În cadrul proiectului pentru tineri cercetători ”Lăr-
girea spectrului mutaţional în gena fenilalaninhidro-
xilazei (PAH) la pacienţii cu fenilcetonurie din Repu-
blica Moldova” (2014-2015) (conducător - dr. şt. biol.
D. Bădiceanu, consultant – dr. şt. med. N. Uşurelu),
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fi nanţat de către AŞM, a fost realizată cercetarea pen-
tru lărgirea spectrului de mutaţii ale genei PAH, ce a 
permis elaborarea unei strategii de screening molecu-
lar al fenilcetonuriei [19]. În urma iniţierii unei co-
laborări cu „The Department of Metabolic Diseases” 
condus de Profesor Beat Tony din Elveţia (KINDER-
SPITAL ZURICH – ELEONORENSTIFTUNG, El-
veţia), specializat în diagnosticul molecular al erorilor 
de metabolism, a fost posibilă secvenţierea genei PAH
la 40 de pacienţi PKU din R. Moldova, cu genotipul 
nedefi nitivat. Datele de la secvenţierea genei PAH au H
permis ridicarea ratei de detecţie a mutaţiilor din gena 
PAH la 97%. H

Rezultatele molecular-genetice obţinute în urma 
studierii miodistrofi ei Duchenne (MDD/B) au permis 
modelarea matematică utilizată pentru predicţia seve-
rităţii evoluţiei patologiei. Au fost depistate 17 deleţii 
noi la bolnavii MDD/B din populaţia RM absente în 
baza de date Leiden a mutaţiilor patologiilor neuro-
musculare [www.dmd.nl]. Pentru prima dată s-a reuşit 
evaluarea rolului polimorfi smelor genice ale ciclurilor 
metioninic şi ale acidului folic prin metoda regresiei 
logistice multinomiale, precum şi stabilirea tendin-
ţelor specifi ce ce infl uenţează viteza cu care progre-
sează procesele miopatice [15, 32.]. De asemenea, au 
fost studiate tipurile şi forţa interacţiunii pattern-ului 
polimorfi smelor genelor ciclului metioninic (MTR, 
MTRR), acidului folic (MTHFR) şi ale genei disfunc-
ţiei endoteliale (eNOS) în cazul MDD/B, ca rezultat SS
a fost elucidat rolul lor drept componentă genetică 
modifi catoare în caz de mutaţii în gena distrofi nei la 
progresia procesului patologic şi gradul diferit al pro-
cesului miopatic în funcţie de vârstă – la 9 ani şi 12 
ani [24,25,36].

Din 2015, echipa de cercetare realizează proiectul 
MOLDGENEX-ERIC ”Stimularea dezvoltării tehno-
logiilor inovaţionale în cercetarea Geneticii Umane 
şi promovarea participării active în proiecte prin co-
nectarea la Infrastructura Cercetării Europene” (con-
ducător - dr. şt. med. V. Sacară). Este un proiect de 
coordonare care se va desfăşura timp de douăsprezece 
luni şi prevede obiectivul general – crearea Centrului 
Genetic Moldav de Excelenţă (MGEC) şi favorizarea 
participării active a cercetătorilor moldoveni în apelu-
rile şi proiectele de cercetare ale UE prin aderarea la 
infrastructurile de cercetare europene (TREAT-NMD, 
Metab-L etc.). Proiectul MOLDGENEX-ERIC va 
valorifi ca colaborarea internaţională în cadrul diferi-
tor activităţi, avându-se în vedere o abordare pe două 
direcţii: pe de o parte, iniţiativele ştiinţifi ce specifi ce 
vor creşte sensibilizarea cu privire la implementarea 
tehnologiilor în domeniul geneticii moleculare şi vor 
spori cunoştinţele despre funcţiile genomului pentru 
diferite boli ereditare; iar pe de altă parte, se vor între-
prinde eforturi de îmbunătăţire a nivelului de experti-
ză privind diagnosticul molecular în baza fondurilor 
UE (Orizont 2020) şi diseminarea cunoştinţelor atât la 

nivel de MGEC cât şi în rândurile cercetătorilor ştiin-
ţifi ci moldoveni.

Actualmente, se derulează cercetări legate de dia-
gnosticul patologiilor mitocondriale şi al imunodefi ci-
enţei primare.

Perspectivele laboratorului geneticii umane
Laboratorul de Genetică Moleculară Umană dis-

pune în prezent de echipamentul de bază necesar 
pentru diagnosticul unor boli şi cercetări molecular-
genetice. Datorită suportului Ministerului Sănătăţii,
în urma realizării grantului japonez de suport tehnic
JICA, Laboratorul a primit în dotaţie un secvenţiator 
de 8 canale Genetic Analyzer 3500Dx şi un amplifi -
cator în timp real RealTime PCR 7500 (Applied Bio-
systems, SUA), ceea ce a permis de a extinde conside-
rabil spectrul de metode şi tehnici aplicate. Astfel, se
planifi că a utiliza:

1. tehnica de PCR cantitativ pentru identifi carea 
mutaţiilor şi dezvoltarea metodelor de diagnostic pre-
natal neinvaziv;

2. metoda amplifi cării sondei dependente de ligare
multiple (Multiplex ligation-dependent probe amplifi -
cation, MLPA);

3. metoda identifi cării mutaţiilor în genele de inte-
res asociate cu diverse patologii;

4. metoda analizei fragmentelor multiple de ADN.
Metodele menţionate vor permite lărgirea spectru-

lui de diagnostic ADN pentru un număr mai mare de
patologii. Astfel, succesele studiilor molecular-gene-
tice ale Laboratorului în cercetarea fundamentală vor 
include datele noi obţinute referitoare la specifi cul
calitativ şi cantitativ al mutaţiilor şi polimorfi smu-
lui genelor, defectele responsabile pentru patologiile
ereditare frecvente, la predispoziţia genetică pentru
diverse manifestări clinice etc. Noile rezultate vor fi  
utilizate în elaborarea programelor de screening, în
urma cărora va deveni posibil de a identifi ca purtătorii 
formelor nefavorabile ale genelor, respectiv de a esti-
ma riscurile asociate cu apariţia patologiilor în cadrul
populaţiei ţării.

Dezvoltarea ulterioară a Laboratorului se va con-
forma politicilor Europene de cercetare, dezvoltare şi
inovare, promovate prin Horizont 2020, efortul fi ind 
depus pentru conectarea la centre de excelenţă inter-
naţionale, transferul de tehnici şi metode de diagnos-
tic. Totodată, Laboratorul va promova consolidarea
capacităţilor de infrastructură şi potenţial uman în Re-
publica Moldova, pentru dezvoltarea serviciilor noi de
diagnostic molecular-genetic.
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SUMMARY

PHENOTYPIC PECULIARITIES OF BRONCHOOBSTRUCTIVE SYNDROME IN CHILDREN

Key-words: children, asthma, wheeze, phenotype. 
Background. Bronchial obstruction is one of the most frequent clinical manifestations in childhood. However, in 

children under 5 years of age is rather diffi cult to establish the etiology and treatment for this syndrome.
Material and methods. The study included 244 children with bronchial obstruction, including 150 children with 

acute respiratory infections, hospitalized to specialized units of the Institute for Maternal and Child Healthcare the 
Pulmonology Unit, and 75 patients with bronchial asthma. For data collection purpose a special questionnaire was 
elaborated. Statistical processing of the material was performed by applying statistical software SPSSv6.0.

Results. Results of the case-control study revealed different clinical phenotypes of bronchial obstruction in young 
children: patients with bronchial obstruction of infectious etiology most frequently reported mixed dyspnoea (p<0.0001), 
pneumonia and bronchiolitis (p <0.0001), fever (p<0.05), sleepiness (p<0.05), and psychomotor agitation (p<0.05). 
Children with atopy and bronchial obstruction manifest mainly expiratory dyspnea (p<0.0001) and nocturnal dry 
cough (p<0.0001), without developing bronchiolitis.

Conclusions. The study results revealed two clinical phenotypes of bronchial obstruction in children under 5 years 
of age; this will make possible an individualized approach in treating children with wheezing. 


