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1. OBIJETIVOS

Promover o conhecimento das principais doencas de etiologia genética (génicas e cromossOmicas). Levar o estudante
a aprender os principios basicos que regulam a hereditariedade em humanos, de forma atualizada e aplicada,
considerando casos tipicos de doencgas hereditarias. Discutir aspectos éticos relativos ao aconselhamento genético e
ao diagndstico de anomalias hereditarias e/ou congénitas.

2.

EMENTA

Genética mendeliana e ndo mendeliana. Formas de heranga e determinacdo sexual. Aspectos moleculares e clinicos
das principais sindromes de etiologia genética. O material genético e sua organizacdo. Alteracbes cromossGmicas em
ndimero, estrutura e de sequéncia. Genética familial. Aconselhamento genético.

3.

10.

I1.

PROGRAMA

A genética na midia.

NocOes gerais e conceitos basicos. Notacdo genética; Leis de Mendel; Cruzamento teste. Teoria cromossémica
da hereditariedade.

ExtensOes a andlise mendeliana. Interacdes Alélicas; Relagdes de dominancia; Alelismo multiplo.

Interacdes génicas (ndo alélicas); Epistasia; Pleiotropia; Alelos letais; Genes x ambiente x organismos;
Penetrancia e Expressividade génica.

Formas de heranca; Estudo de heredogramas familiares; Imprinting gendmico; dominios de cromatina e sua
heranca. Principios de epigenética.

Principios da determinacao e diferenciacdo sexual; Hipétese de Mary Lyon.

Organizacdo do genoma humano. Ultraestrutura cromossémica; Organizacdo dos genomas nuclear e
mitocondrial; Genes e sequéncias relacionadas a genes; Elementos repetitivos em bloco e dispersos no DNA
nuclear.

Anomalias cromossdmicas numeéricas e estruturais. Sindrome de Down, Sindrome de Turner e as principais
sindromes cromossémicas autossémicas e sexuais; Mutagdes génicas e Polimorfismos do DNA.

Erros Inatos do Metabolismo; Nocdes de Farmacogendmica. Principios de correlacdo entre gendtipo e fendtipo
na pratica clinica.

Predisposicao hereditdria de caracteres genéticos e suas relacdes com fatores ambientais. Bases genéticas do
cancer. Teoria de Knudson; Oncogenes e genes supressores de tumor.

Etica e Aconselhamento genético.
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