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EMENTA

O Processo do Aconselhamento Genético nos diferentes contextos: pré-concepcional, pré-
natal, pos-natal e oncoldgico. Histérico. Definicdo e Terminologia. Histéria Familiar,
Heranca e Pedigree. Anamnese e Estratégias de Entrevista. Célculos para estimativa de
riscos. Teorema de Bayes. Andlise dos riscos de ocorréncia/recorréncia das anomalias
mendelianas, poligénicas e cromossdmicas. A tomada de decisfo. Aspectos Eticos e legais
do Aconselhamento Genético.

OBJETIVOS

Possibilitar aos estudantes:

Compreender os fundamentos do Aconselhamento Genético (AG) aplicado a
Geneética Clinica;

Reconhecer a pratica do AG como uma atividade multiprofissional e
multidisciplinar;

Capacitar para a tomada da histéria familiar;

Desenvolver habilidades para a conducgéo de entrevistas;

Fenotipagem de probandos;

Construir e interpretar os heredograma;

Estimar riscos de ocorréncia e recorréncia das doencas ou agravos genéticos nas
familias;

Comunicar de forma ndo-diretiva com os consulentes, facilitando e promovendo
decisfes autbnomas e escolhas informadas e adaptacdo ao risco da condi¢cdo em
face a algum grau de incerteza;

Educar os consulentes sobre os aspectos gerais dos seus agravos a saude.

Informar aos consulentes sobre o carater genético da doenca e sua hereditariedade
ao longo das geracdes, os testes genéticos relevantes para a elucidacdo diagnostica
do caso e do seu gerenciamento adequado, a prevencdo e 0s recursos disponiveis
que possam contribuir para o diagnostico da condi¢do encaminhada;

CONTEUDO PROGRAMATICO

1) Histdrico e contextualizagéo;

2) Conceitos basicos e fundamentos do AG;

3) O papel e a pratica do Conselheiro Geneticista;
4) Classificagdo das doengas genéticas;
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5) Padrdes de heranca das doencas e agravos genéticos em humanos.

6) Técnicas e estratégias de entrevista no AG;

7) Construindo heredograma com base na histéria familiar e na genealogia dos
consulentes;

8) Questdes éticas no AG;

9) Sensibilidade multicultural na pratica do AG;

10) Semiologia da fenotipagem de probando e pacientes afetados por doencas ou
agravos geneéticos.

11) Aspectos importantes da endogamia e coancestria no AG;

12) Estimando riscos de ocorréncia e recorréncia: Riscos empiricos, mendelianos e
bayesianos;

13) Raciocinio e tomada de decis&o;

14) Questoes de confiabilidade

15) Documentacdes pertinentes ao AG;

16) Ferramentas e recursos computacionais para a genética clinica.
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