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1. OBJETIVOS

Promover o conhecimento das principais doenças de e�ologia gené�ca (gênicas e cromossômicas). Levar o estudante
a aprender os princípios básicos que regulam a hereditariedade em humanos, de forma atualizada e aplicada,
considerando casos �picos de doenças hereditárias. Discu�r aspectos é�cos rela�vos ao aconselhamento gené�co e
ao diagnós�co de anomalias hereditárias e/ou congênitas.

2. EMENTA

Gené�ca mendeliana e não mendeliana. Formas de herança e determinação sexual. Aspectos moleculares e clínicos
das principais síndromes de e�ologia gené�ca. O material gené�co e sua organização. Alterações cromossômicas em
número, estrutura e de sequência. Gené�ca familial. Aconselhamento gené�co.

3. PROGRAMA

1. A gené�ca na mídia.

2. Noções gerais e conceitos básicos. Notação gené�ca; Leis de Mendel; Cruzamento teste. Teoria cromossômica
da hereditariedade.

3. Extensões à análise mendeliana. Interações Alélicas; Relações de dominância; Alelismo múl�plo.

4. Interações gênicas (não alélicas); Epistasia; Pleiotropia; Alelos letais; Genes x ambiente x organismos;
Penetrância e Expressividade gênica.

5. Formas de herança; Estudo de heredogramas familiares; Imprin�ng genômico; domínios de croma�na e sua
herança. Princípios de epigené�ca.

6. Princípios da determinação e diferenciação sexual; Hipótese de Mary Lyon.

7. Organização do genoma humano. Ultraestrutura cromossômica; Organização dos genomas nuclear e
mitocondrial; Genes e sequências relacionadas a genes; Elementos repe��vos em bloco e dispersos no DNA
nuclear.

8. Anomalias cromossômicas numéricas e estruturais. Síndrome de Down, Síndrome de Turner e as principais
síndromes cromossômicas autossômicas e sexuais; Mutações gênicas e Polimorfismos do DNA.

9. Erros Inatos do Metabolismo; Noções de Farmacogenômica. Princípios de correlação entre genó�po e fenó�po
na prá�ca clínica.

10. Predisposição hereditária de caracteres gené�cos e suas relações com fatores ambientais. Bases gené�cas do
câncer. Teoria de Knudson; Oncogenes e genes supressores de tumor.

11. É�ca e Aconselhamento gené�co.
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