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DISCIPLINA: GENETICA MEDICA

PLANO DE ENSINO-APRENDIZAGEM

(OBJETIVOS DE APRENDIZAGEM:

Exemplificar recentes avangos tecnoldgicos e pesquisas na area da genética e biologiaimelecular da célula.

Definir e distinguir a estrutura e o comportamento dos cromossomos humanos, correlacionando os tipos de aberracdes
cromossOmicas com as alteragdes clinicas.

Exemplificar a genética molecular de sistemas biol6gicos distintos, abrangendo distdrbios musculares, neuroldgicos,
oculares, mitocondriais e cancer.

Manipular, analisar e discutir alguns ensaios clinicos citogenéticos, imunogenéticos e hematolégicos por meio de tecnologias
simples e avancadas de genética e biologia molecular.

Demonstrar conhecimentos na area da genética médica‘aplicada, a-fim de garantir meios para estabelecer um programa de
leducacao continuada nesse campo.

EMENTA: Introducdo a Genética Médica. Estrutura Genética e Fungéo do Genoma Humano. Ferramentas Genético-
Moleculares. Imunogenética. Citogenética Clinica.e Alteragcbes Cromossdmicas. Bases Moleculares, Bioquimicas e Celulares
das Doencas e Erros Inatos do Metabolismo..Radroes de Heranga e Doengas Associadas. Diagnéstico e Terapia do Cancer.
Consulta Genética, Avaliagdo de'Risco e'Questdes Eticas. Diagnostico de Doengas Genéticas no Pré-natal e do Recém-

nascido.
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CONTEUDOS

1. INTRODUGAO A GENETICA MEDICA
1.1. Relevancia da genética médica

2. ESTRUTURA GENETICA E FUNCAO DO GENOMA HUMANO
2.1. Projeto Genoma Humano (PGH)

2.2. Estrutura genética e fungdo do genoma

2.3. Organizagdo génica

2.4. Fundamentos da expresséo génica

3. FERRAMENTAS GENETICO-MOLECULARES

3.1. Marcadores moleculares

3.2. Métodos de analise dos acidos nucleicos'e proteinas

3.3. Métodos de edi¢ao dos &acidos nucleicos

3.4. Aplicacdo das técnicas moleculares na.identificagcdo de doencas genéticas

4. IMUNOGENETICA

4.1. Aspectos genéticos dos grupos sanguineos

4.2. Genes do Complexo Principal de Histocompatibilidade (MHC) e Antigeno Leucocitario Humano (Antigeno leucocitario
humano)

4.3. Imunodeficiéncias e Doencas auto-imune

4.4. Aspectos genéticos dos transplantes

5. CITOGENETICA CLINICA E ALTERAC()ES CROMOSSOMICAS
5.1. Principios da citogenética clinica

5.2. Técnicas basicas e avancadas de citogenética

5.3. Anomalias cromossdmicas

5.4. Citogenética do cancer

6. BASES MOLECULARES, BIOQUIMICAS E CELULARES DAS DOENCAS E ERROS INATOS DO METABOLISMO
6.1. Diagndstico
6.2. Classificagdo das desordens

7. PADROES DE HERANGA E DOENGCAS.ASSOCIADAS
7.1. Heranca Monogénica (autoss6mica'e sexual)

7.2. Heranga Mitocondrial

7.3. Heranga Multifatorial

7.4. Fatores que afetam padrdes de heranca

8. DIAGNOSTICO E TERAPIA DO CANCER

8.1. Aspectos gerais e genéticos do cancer

8.2. Genes associados aos principais tipos de cancer
8.3. Estratégias terapéuticas e tratamento molecular

9. CONSULTA GENETICA, AVALIACAO DE RISCO E QUESTOES ETICAS

9.1. Efeitos Eugénicos e Disgénicos

9.2. Atengdo integral as pessoas com doengas genéticas no-ambito do'sistema Gnico de salde (SUS)
9.3. Processos da consulta genética e determinagdo des riscos de recorréncia

9.4. Conduta médica frente a casos de doencas genéticas

9.5. Dilemas éticos

9.6. Considerag@es atuais no tratamento;de‘doencas genéticas

10. DIAGNOSTICO DE DOENGCAS GENETICAS NO PRE-NATAL E DO RECEM-NASCIDO
10.1. Métodos de diagnéstico no pré-natal e estudos laboratoriais
10.2. Teste do pezinho e doengas genéticas

IATIVIDADES PRATICAS

1. Biosseguranca em Laboratodrios de genética e biologia molecular

2. Técnicas béasicas de biologia molecular: Extracdo do DNA

3. Técnicas bésicas de biologia molecular: Identificacdo de muta¢bes pontuais
4. Estudo da cromatina sexual

5. Técnicas béasicas de citogenética 1

6. Técnicas basicas de citogenética 2




7. Processos da consulta genética e determinacao dos riscos de recorréncia




