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I. IDENTIFICACAO
Curso: PROGRAMA DE POS-GRADUACAO EM CIENCIAS BIOLOGICAS
Disciplina: GENETICA HUMANA
Professor(a) ELISANGELA DE PAULA SILVEIRA LACERDA
Responsavel:

Dra. Livia do Carmo Silva
Dra. Juliana Santana de Curcio

Outros professores Dra. Manuela da Rocha Matos Rezende

participantes: Dra. Paula Francinete Faustino da Silva
Dra. Flavia Barreto de Souza
Semestre Letivo: 2°. SEMESTRE
CH Teérica: 50 | CH Pritica: | 14
Lingua que a A A
disciplina sers ( X )Portugués ( )Inglés ( )Espanhol
.. Obs:
ministrada
Modalidades da ( )Virtual ( )Presencial ( x)Virtual e presencial
Disciplina ( )Sincrona ( )Assincrona ( )Sincrona e assincrona

II. EMENTA

III. OBJETIVO GERAL

Proporcionar aos estudantes uma compreensdo integrada dos principios fundamentais da Genética,
abordando os mecanismos da hereditariedade, a organizacao e expressao do material genético, bem como
as principais descobertas da area e suas aplicagdes na compreensao dos processos bioldgicos e das doengas
humanas.

IV. OBJETIVOS ESPECIFICOS

Compreender a organizacao celular e molecular do material genético.
Explicar os conceitos fundamentais de genes, cromossomos e hereditariedade.
Descrever os principios da genética mendeliana e suas principais extensoes.
Interpretar padrdes de heranca em diferentes tipos de cruzamentos e pedigrees.
Identificar e diferenciar mutagdes cromossomicas € mutagdes génicas, compreendendo seus
mecanismos € consequéncias.
- Compreender os mecanismos de expressao génica e sua regulacao.
~ Conhecer os principios basicos do mapeamento genético e suas aplicagoes.
- Relacionar os conhecimentos da genética classica e molecular com avangos cientificos e aplicagdes na
saude, biotecnologia e pesquisa.
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V. CONTEUDO

O PAPEL DA GENETICA NA MEDICINA

Bases Cromossomicas da Hereditariedade
O Genoma Humano: Estrutura e Fun¢do dos Genes e Cromossomos
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Ferramentas da

Genética Molecular Humana

Padrdes de Heranga Monogénica

Variacao Genética em Individuos: Mutagao e Polimorfismo

Variacao Genética em Populagdes Mapeamento Genico € 0

Projeto do Genoma Humano

Fundamentos de Citogenética clinica

Citogenética Clinica: Disturbios dos Autossomos e dos Cromossomos Sexuais
Fundamentos das Doengas Moleculares: Ligdes das Hemoglobinopatias

Estudos de Casos Clinicos Ilustrando Fundamentos Genéticos
1. Sindrome de Stevens-Johnson Induzida pelo Abacavir/Necrolise Epidérmica Toxica
2. Acondroplasia

3. Degeneragdo Macular Relacionada com a Idade

4. Doenca de Alzheimer

5. Autismo/Sindrome da dele¢do 16pl1.2

6. Sindrome de Beckwith- Wiedemann

7. Cancer Hereditario de Mama e Ovario -

8. Doenga de Charcot-Marie- Tooth Tipo 14

9. Sindrome CHARGE

10. Leucemia Mieloide Cronica -

12. Fibrose Cistica

13. Surdez (Ndo Sindromica)

14. Distrofia Muscular de Duchenne

15. Polipose Adenomatosa Familiar

16. Hipercolesterolemia Familiar

17. Sindrome do X Fragil

18. Doenga de Gaucher Tipo I (Ndo Neuronopatica)

19. Deficiéncia de Glicose- 6- Fosfato- Desidrogenase

20. Hemocromatose Hereditaria

21. Hemofilia

22. Doenga de Hirschsprung

23. Holoprosencefalia (Forma Nao Sindromica)

24. Doeng¢a de Huntington

25. Cardiomiopatia Hipertrofica

26. Diabetes Mellitus Insulino-dependente (Tipo 1)

27. Restricdao de Crescimento Intra-uterino

28. Sindrome de QT Longo

29. Sindrome de Lynch -

30. Sindrome de Marfan

31. Deficiéncia da Acil- Coa Desidrogenase de Cadeia Média
32. Sindrome de Miller- Dieker

33. Epilepsia Mioclonica com Fibras Vermelhas Anfractuadas
34. Neurofibromatose 1

35. Diabetes Mellitus Nao Insulino-dependente (Tipo 2)
36. Deficiéncia de Ornitina Transcarbamilase

37. Doenca do Rim Policistico

38. Sindrome de Prader- Willi

39. Retinoblastoma -

40. Sindrome de Rett

41. Disturbio do Desenvolvimento Sexual (Homem 46,XX)
42. Anemia Falciforme
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43. Doenga de Tay-Sachs

44. Talassemia

45. Deficiéncia de Tiopurina S- Metiltransferase
46. Trombofilia

47. Sindrome de Turner

48. Xeroderma Pigmentoson - Todos

V. METODOLOGIA

1. Aulas expositivas
2. Atividades praticas em laboratorio
3. Seminérios e discussdes de artigos cientificos

VII. PROCESSOS E CRITERIOS DE AVALIACAO E CRONOGRAMA DE AVALIACAO

1. Participa¢do em Aula:
Os alunos serdo avaliados a cada aula com base em sua participagao ativa nas discussoes, contribui¢des
para atividades em sala de aula e engajamento com o conteudo apresentado.

2. Relatérios de Aulas Praticas:
A avaliagdo incluira relatorios detalhados das aulas praticas, nos quais os alunos devem demonstrar a
compreensao teodrica e pratica dos conceitos abordados. Serdo considerados critérios como precisao
técnica, analise critica e capacidade de aplicar os conhecimentos adquiridos.

3. Apresentacao de Seminarios:
Os alunos serdo responsaveis por apresentar seminarios sobre topicos especificos do curso. A avaliagdo
considerard a clareza na apresentacdo, a profundidade do conteudo, a capacidade de resposta a
perguntas e o dominio do tema.

VIII. CRONOGRAMA*

* O cronograma podera ser alterado no decorrer do periodo letivo.
Aula Data Horario Conteudo

26/08 Introdugao a disciplina. Conceitos fundamentais de Genética,

1 09h—12h o
(Ter) hereditariedade, genes e cromossomos.

5 28/08 09h—_12h Bases Cromossomicas da Hereditariedade. O Genoma Humano:
(Qui) Estrutura e Funcao dos Genes e Cromossomos.

3 ?12,2?)9 09h—12h Ferramentas da Genética Molecular Humana.
04/09 . - . o

4 (Qui) 09h—12h Citogenética Clinica: Distirbios dos Autossomos.

5 09/09 09h—12h Aula Pratica de Citogenética.
(Ter)

6 M09 4on 12n Atividade Avaliativa N1.
(Qui)
16/09 . , ..

7 (Ter) 09h—12h Estudo de Casos Clinicos — Caso 17 (Sindrome do X Fragil).

3 18/09 09h_12h Estudo dirigido — Caso 32 (Sindrome de Miller-Dieker) e Caso 38
(Qui) (Sindrome de Prader-Willi).

9 23/09 09h_12h Estudo dirigido — Caso 41 (Determinagdo Sexual) e Caso 47
(Ter) (Sindrome de Turner).

10 25/09 09h—12h Cromossomopatias ¢ Determinagdo Sexual. Discussdo dos casos




iy ancy UNIVERSIDADE FEDERAL DE GOIAS ]
PGCB INSTITUTO DE CIENCIAS BIOLOGICAS 9
AAAAAAA = PROGRAMA DE POS-GRADUACAO EM CIENCIAS BIOLOGICAS UFG
(Qui) clinicos.
30/09 Fundamentos das Doencas Moleculares: Li¢des das
11 (Ter) 09h—12h Hemoglobinopatias. Discussao dos Casos Hematoldgicos: Caso 44
(Anemia Falciforme) e Caso 42 (Talassemia).
12 02/1.0 09h—12h Neurodesenvolvimento.
(Qui)
13 07/10 09h_12h Discussao dos Casos Neurologicos: Caso 4 (Doenga de Alzheimer)
(Ter) e Caso 5 (Autismo). Condugdo da aula por quatro alunos.
14 ?3{1113) 09h—12h Array Cromossdmico (CMA): principios e aplicagdes clinicas.
14/10 A i
15 (Ter) 09h—12h Array Cromossdmico (CMA): pratica.
16 16/1.0 09h—12h Genética do Cancer.
(Qui)
17 21/10 09h_12h Discussao dos Casos: Caso 7 (HBOC), Caso 10 (Leucemia
(Ter) Mieloide Cronica) e Caso 15 (Polipose Adenomatosa Familiar).
18 23/10 09h—_12h Discussao dos Casos: Caso 29 (Sindrome de Lynch), Caso 39
(Qui) (Retinoblastoma) e Caso 48 (Xeroderma Pigmentoso).
19 28/10 09h_12h R.eV}sa.o integradora e discussao dos principais conceitos da
(Ter) disciplina.
20 ?8{111()) 09h—12h Avaliagdo final, encerramento da disciplina e feedback.
IX. REFERENCIAS
1) Basica: THOMPSON E THOMPSON, 2016 e 2021
X. LOCAL DE DIVULGACAO DOS RESULTADOS
Google classroon Aula Presencial CEGH
XI. Observacoes
Avaliagdes N1:
Atividades no google
Apresentacdo dos casos clinicos N2




