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 I.  IDENTIFICAÇÃO 

 Disciplina:  Tópicos Especiais em Genética: Interpretações de variantes genômicas na 
 prática clínica 

 CH Teórica:  32  CH Prática  :  32 
 Coordenador(a):  Prof. Dr. Aparecido Divino da Cruz

 Docentes:  Prof. Dr. Aparecido Divino da Cruz
 Pré-requisitos:  Aos alunos de graduação, é preciso ter cursado os créditos básicos em genética 

 II.  EMENTA 
 Introdução. Manejo dos casos: do encaminhamento à evolução dos consulentes. Resultados, interpretação, 
 conduta e comunicação dos testes genéticos: cariótipo, FISH, SNP arrays, WES e WGS. Estudo de casos: 
 Correlação genótipo/fenótipo. Acesso à tecnologia de informação e apoio à genética clínica. 
 III.  REFERÊNCIAS BIBLIOGRÁFICAS 

 1)  Básica 
 Livros 
 1.  Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling. ISBN-13: 978-0195375336; 
 2.  Smith's Recognizable Patterns of Human Malformation: Expert Consult. ISBN-13: 978-1455738113 

 Bases de dados públicas 
 1.  MedlinePlus - Health Information from the National Library of Medicine/NCBI/NIH; 
 2.  OMIM - Online Mendelian Inheritance in Man®; 
 3.  DECIPHER - DatabasE of genomiC varIation and Phenotype in Humans using Ensembl Resources; 
 4.  ECARUCA- European Cytogeneticists Association Register of Unbalanced Chromosome Aberrations 
 5.  DGV – Database of Genomic Variants; 
 6.  ClinVar – Correlação genótipo/fenótipo; 
 7.  ClinGen – Fenótipos e informações clínicas; 
 8.  Orphanet – Doenças raras; 
 9.  HPO – vocabulário padronizado e descritores fenotípicos para as doenças humanas 
 10.  NIH/NCBI tools 

 IV. OUTROS MATERIAIS 

 Software: 
 Progeny 
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