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Molecular

DISCIPLINA: MOD — GENETICA MEDICA NUMERO DE VAGAS
CARGA HORARIA: 3h/tedrica — 1h/tedrico-prética MAXIMA: 85

PRE — REQUISITOS: n&o ha

Ementa:

A disciplina aborda os principais aspectos associados a area de conhecimento da genética médica.
Inicialmente serdo revisados os fundamentos da organizacdo do genoma, regulacdo génica,
métodos diagndsticos utilizados em genética médica, além de fundamentos de patologia molecular,
aconselhamento genético e dismorfologia. As atividades teorico-préaticas serdo realizadas atraves
de apresentacéo e discussdo de casos clinicos do Servico de Genética Médica do HUGG com base
em doengas genéticas selecionadas que incluem as cromossomopatias, sindromes dismorficas,
erros inatos do metabolismo, oncogenética, neurogenética e erros da determinacéo e diferenciagédo
sexual. A parte final inclui revisdo de agentes teratogénicos e apresentacdo e discussao a respeito
de aspectos genéticos relacionados a Covid-19.

Objetivos da disciplina:

Familiarizar o(a) aluno(a) com os fundamentos de area de conhecimento da genética médica.
Conhecer os mecanismos de transmissdo associados as doencas genéticas, assim como 0S
principais métodos diagnosticos utilizados na identificacdo das doencas de etiologia genética,
estimativas de risco e principios do aconselhamento genético.

Metodologia:
Textos para criticas, artigos cientificos, seminarios, aulas expositivas. Atividades sincronicas e
assincroénicas.

Ferramentas Digitais Utilizadas:

As aulas teoricas serdo desenvolvidas de forma sincronica associada a atividades assincronicas. As
plataformas utilizadas serdo o Google Meet ou 0 Zoom. Também serdo utilizados recursos do
Google Classroom e Google Forms, assim como email para realizacdo de atividades teérico-
praticas. Serdo realizadas avaliacGes periddicas.

Conteudo Programatico:
1 — Organizacdo do genoma humano (nuclear e mitocondrial). Inativacdo do cromossomo X.
Epigenética. Mecanismos de heranca. Classificacdo de mutacdes.

2 - Métodos diagnosticos: cromatina, cariotipo, PCR, sequenciamento Sanger e NGS, Southern
blot, FISH, MLPA, microarranjos, sequenciamento do exoma / genoma. Diagndstico pré-natal:
métodos invasivos e ndo invasivos. Fundamentos de dismorfologia.

3 - Anomalias cromossomicas. Sindrome de Down. Sindrome de Turner. Sindrome de Klinefelter.
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Sindrome de delecdo 22g11. Sindrome do sitio fragil do cromossomo X.

4 — Sindromes dismorficas / displasias esqueléticas. Acondroplasia. Sindrome de Marfan.
Sindrome de Prader-Willi. Osteogénese imperfeita.

5 - Erros inatos do metabolismo / doencas metabdlicas. Fenilcetondria. Raquitismo
hipofosfatémico. Hemocromatose. Hipercolesterolemia familial.

6 — Oncogenética. Retinoblastoma. Sindrome de cancer de mama-ovario hereditario. Sindrome de
cancer colorretal ndo poliposo hereditéario. Polipose adenomatosa familial. Doenca de Wilson.

7 — Neurogenética. Sindrome de Rett. Doenca de Huntington. Distrofia muscular de Duchenne /
Becker. Doenca de Machado Joseph. Neurofibromatose 1.

8 — Erros da determinacao e diferenciacdo sexual. Hiperplasia adrenal congénita.

9 — Hematologia / cardiologia / nefrologia. Hemofilia. Talassemia. Doenca policistica renal.
Sindrome do QT longo. Trombofilia. Anemia falciforme.

10 - Agentes teratogénicos. Teratdégenos infecciosos + ndo infecciosos.

11 — Genetica e Covid-19. Teste de PCR tempo real. Comorbidades e predisposicdo genética.
Potencial teratogénico. Vacinas baseadas em RNA.

12 — Revisao

Avaliacao:
A cada mddulo de aula, os alunos teréo avaliagdo correspondente ao tema avaliado. O
aproveitamento, para fins de aprovacéo, devera ser de 70% no minimo.

Bibliografia:

1 - Harrison’s Principles of Internal Medicine, a partir da 16* edi¢ao.

2 - Jones, Jones, del Campo. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation, 7th ed,
Elsevier, 2014.

3 - Nussbaum, Mclnnes, Willard. Thompson & Thimpson Genetics in Medicine, 8th ed, Elsevier,
2016.

Referéncias eletronicas recomendadas:
1 - GeneReviews: www.nchi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/
2 - OMIM: www.omim.org
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