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EMENTA 
A disciplina trata das causas das principais síndromes e outras doenças de etiologia 
genética, abordando também os aspectos éticos relativos ao aconselhamento genético e 
ao diagnóstico pré-natal de anomalias hereditárias e/ou congênitas. 
 
OBJETIVOS DA DISCIPLINA 
Levar os alunos do Curso de Ciências Biológicas a conhecer as principais síndromes e 
doenças com etiologia genética e a discutir os aspectos éticos relacionados com o 
aconselhamento genético e com o diagnóstico pré-natal de anomalias hereditárias e / ou 
congênitas. 
 
CONTEÚDO PROGRAMÁTICO 
 
1. Cariótipo humano e sua nomenclatura 
2. Principais síndromes com aberrações cromossômicas 
3. Determinação do sexo na espécie humana e principais síndromes com anomalias do 

desenvolvimento sexual 
4. Síndromes provocadas por microdeleções 
5. Síndromes de genes contíguos 
6. Doenças com herança monogênica autossômica 
7. Doenças com herança monogênica ligada ao sexo 
8. Erros inatos do metabolismo 
9. Doenças de herança multifatorial 
10. Teratologia 
11. Aconselhamento genético 
12. Diagnóstico pré-natal 
13. Genética e ética 
14. Técnicas de cariotipagem 
 



METODOLOGIA 
Ensino teórico através de aulas expositivas, discussão de artigos científicos e seminários e 
ensino prático sobre cariotipagem através de técnicas de cultura de linfócitos humanos e 
bandeamento GTG. 
 
AVALIAÇÃO 
Avaliação através de duas provas com consulta, um seminário em grupo, realização de um 
heredograma e relatório de prática. 
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São também utilizados textos extraídos de periódicos como: Revista Brasileira de Genética, 
J. Med. Genet, Human Genetics,   Heredity, Trends in Genetics, dentre outros. 
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