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I. IDENTIFICAGAO

MODULO: GENETICA MEDICA CURSO: Medicina

CODIGO: ME01030

Ano Letivo: 2018
NATUREZA: tedrico-pratica

CARGA HORARIA SEMANAL: 4 horas Teoria: 1h Pratica: 3 horas

CARGA HORARIA TOTAL: 68 h

LOCAL: CASMUC

HORARIO DAS ATIVIDADES: 08 — 12 HORAS

Il. EMENTA/SUMULA

Aspectos clinicos e etiopatogénicos de doengas génicas e cromossémicas
frequentes; descrevendo os mecanismos em nivel molecular e a distribuigdo dos
genes nas familias e nas populagoes.

Procedimentos laboratoriais no diagnéstico diferencial de doencas genéticas mais
frequentes;

Principios de aconselhamento genético e estimativas de risco.

Conceitos de dismorfologia e teratogénese;

Discusséao de casos clinicos de rotina utilizando as diferentes situacdes de
aconselhamento genético.

lll. OBJETIVO GERAL:

Promover o conhecimento das principais doengas de etiologia genética, dos
métodos de diagndstico laboratorial e dos principios de aconselhamento genético.
Aprender a diagnosticar e investigar as principais doengas cromossdmicas e
monogénicas. Conhecer as principais diferencas entre os principais testes
genéticos.

Caracterizar e discutir topicos selecionados.

IV. COMPETENCIAS E HABILIDADES:

Competéncias: conhecer os principios do exame clinico morfolégico em
genética médica e conhecer e avaliar as diferengas entre os principais testes
genéticos.

Habilidades: ter conhecimentos suficientes para reconhecer doengas
genéticas e fornecer informagéo e orientagdo adequadas sobre doengas
dessa natureza e procedimentos relacionados

Atitudes: participar do processo de aprendizagem de forma responsavel




VI. CONTEUDO PROGRAMATICO

UNIDADE 1 - PRINCIPIOS BASICO: Base Molecular das Mutacdes e Padrées de
Heranca

UNIDADE 2 - HEMOGLOBINOPATIAS HEREDITARIAS: Alteragdes estruturais;
Talassemias; Tratamento das hemoglobinopatias.

UNIDADE 3 - ERROS INATOS DO METABOLISMO: Aminoacidopatias, Acidurias
organicas, Disturbios do metabolismo dos carboidratos, Esfingolipidoses,
Mucopolissacaridoses.

UNIDADE 4 - CITOGENETICA CLINICA: Disturbios dos autossomos, Disttrbios dos
Cromossomos sexuais.

UNIDADE 5 - ANOMALIAS DO DESENVOLVIMENTO SEXUAL: Disturbios da
Desenvolvimento Gonadal, ADS, XX; ADS, XY)

UNIDADE 6 - CONCEITOS DE DISMORFOLOGIA E TERATOGENESE
UNIDADE 7 - DOENCAS NEUROMUSCULARES E NEURODEGENERATIVAS.
UNIDADE 8 - ADNPM E DEFICIENCIA INTELECTUAL

UNIDADE 9 - DISTURBIOS DO CRESCIMENTO

UNIDADE 10 - PREVENCAO DE DISTURBIOS GENETICOS: Testes Genéticos,
Diagndstico Pré-Natal, Aconselhamento Genético

UNIDADE 11 — ESTUDOS DE CASOS CLINICOS.

VIl. CRONOGRAMA

AULA 1 - Base Molecular das Mutacdes e Padroes de Heranca

AULA 2 - Hemoglobinopatias hereditarias

AULA 3 - Tratamento Hemoglobinopatias

AULA 4 - Erros Inatos do Metabolismo — Parte 1

AULA 5 - Erros Inatos do Metabolismo — Part2 2

AULA 6 - Citogenética clinica: Disturbios dos autossomos, Anomalias do
Desenvolvimento Sexual (Disgenesia gonadal)

AULA 7 - Anomalias do Desenvolvimento Sexual (ADS, XX; ADS, XY)

AULA 8 - AVALIAGAO 1

AULA 9 - Conceitos de dismorfologia e teratogénese

AULA 10 - Doengas neuromusculares e neurodegenerativas.

AULA 11 - ADNPM e Deficiéncia Intelectual: enfoque da genética clinica

AULA 12 - Disturbios do crescimento

AULA 13 - Testes Genéticos

AULA 14 - Diagnostico Pré-Natal/Aconselhamento Genético

AULA 15 — Seminarios — Estudos de Casos Clinicos 1

AULA 16 — Seminarios — Estudos de Casos Clinicos 2

AULA 17 - AVALIACAO 2

VIIl. RECURSOS MATERIAIS NECESSARIOS

Sala climatizada;
Data show;




Quadro magnético;

Pincel e apagador para quadro magnético;
Cadeiras confortaveis para 40 alunos e professores;
Microcomputador com conexao com a internet;

IX. PROCEDIMENTOS METODOLOGICOS (Metodologias ativas)

Aulas expositivas dialogadas. Apresentacao e discussdes de temas seleci-
onados em subgrupos de discussdo, em seminarios.

X.AVALIAGAO DA APRENDIZAGEM

A avaliagdo da aprendizagem sera feita média aritmética de duas (02) notas de
avaliacdes escritas e uma nota de apresentagcao de tema selecionado.
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