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T - Ensino Tedrico; TP - Tedrico Pratico; PL - Pratico e Laboratorial; TC - Trabalho de Campo; S - Seminério; E - Estagio; OT - Orientagdo Tutérica; O - Outra

Nome(s) do(s) docente(s) Carina de Fatima Rodrigues

Resultados da aprendizagem e competéncias

No fim da unidade curricular o aluno deve ser capaz de:

Reconhecer a doenca genética como o extremo da variabilidade humana;

Conhecer os principais padrdes de heranca monogénica e as suas excepgoes;

Aprender a colher , registar e interpretar a histéria familiar. Avaliar e calcular riscos genéticos em casos simples e determinar a natureza hereditaria da doenca;
Identificar os principais instrumentos da genética molecular e citogenética no estudo do variagdo genética (polimorfismo / mutagéo);

Conhecer a base molecular e bioquimica das doengas genéticas, fisiopatologia;

Identificar aspectos paticulares de doencas genéticas (Doencgas Mendelianas: doencas metabdlicas, doengas imunoldgicas hemoglobinopatias e diagndstico pré-
natal).

Compreender como se distribuem os genes na populacéo ( frequencias genéticas);

Conhecer doengas genéticas que afectam a populagao portuguesa. Conhecer os servigos genéticos em Portugal bem como as questdes éticas envolvidas no
diagnostico destas doengas.
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Pré-requisitos

Né&o aplicavel

Conteldo da unidade curricular

Os conteudos para esta disciplina englobam o diagnostico e tratamento de doencgas genéticas o estudo da heranca genética de doencas nas familias, mapeamento
cromossomico de genes, o estudo da genética e a patégenese molecular das doencas hereditarias, como promover o aconselhamento genético as familias e os
métodos de investigacdo para a terapia génica.

Contetdo da unidade curricular (versédo detalhada)

A condicdo humana em Genética Médica. Prespectiva histérica da genética e o seu impacto na medicina.
Transmissao genética e as leis da heranca genética e excepgoes. Aspectos de expresséo fenotipica.
Alteracdes do material genético:
- MutacBes cromossoémicas (citogenética classica e citogenética molecular);
- Mutacdes génicas.
- Técnicas de Citogética Classica e Citogenética Molecular.
- Técnicas de Biologia molecular no diagndéstico genético.
- Bioinformatica.
Base molecular e bioquimica das doengas genéticas:
- AlteragGes frequentes das proteinas;
- Mutacdes em diferentes classes de proteinas;
- Relacdo entre a patologia molecular e o fenétipo clinico;
- Hemoglobinopatias;
- Genética do cancro, (cancro familiar);
- Imunogenética;
- Doengas metabdlicas (lisossémicas, mitocondriais e peroxissomais).
. Genética Populacional:
- Lei de Hardy - Weinberg (frequencias génicas e fenotipicas).
- Factores que afectam o equilibrio de Hardy-weinberg.
- Desiquilibrio de ligac&o.
6. Prevencédo e tratamento das doengas genéticas:
- Diagnostico pre natal;
- Principios e técnicas de aconselhamento genético;
- Terapia génica.
Doencas Multifactoriais: diabetes melitus tipo I,
Nutrigenética e Farmacogenética.
AULAS PL
- Exercicios de Heranca Genética.
- Population analysis: gene and genotype frequencies.
- Andlise de recombinacéo e distancia genética
- Técnicas de Biologia Molecular Aplicadas ao Diagndéstico Genético
- Vérios Protocolos de extragdo de DNA a partir de sangue total.
- Protocolos de PCR e estratégia para andlise de produto: analise de restricdo, SSCA.
- Sequenciagdo génica pelo método de Sanger e andlise de fragmentos em electroforese capilar.
- PCR real time: andlise de RNA, expressdo génica da Beta-globina
- Citogenética Classica e Citogenética molecular: analise de resultados: FISH, MLPA
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Métodos de ensino e de aprendizagem
Aulas tedricas serdo dadas usando o método expositivo e os alunos deverdo resolver exercicios praticos relacionados com o célculo de risco familiar. A disciplina

integrara uma componente pratica, em que os alunos realizar&o trabalhos sobre algumas das tematicas abordadas, nomeadamente nas mais actuais e respeitantes
a métodos béasicos de manipulagdo de DNA.
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Alternativas de avaliagcéo

- Alternativa 1 - (Ordinério, Trabalhador) (Final, Recurso, Especial)
- Exame Final Escrito - 100% (A prova escrita engloba os contetdos das aulas tedrico praticas e préaticas.)
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Validac&o Eletronica
Carina de Fatima Rodrigues Maria Cristina Martins Teixeira Antonio Jose Madeira Nogueira
24-03-2020 24-03-2020 24-03-2020

Adilia Maria Pires da Silva Fernandes
24-03-2020

Pagina 2 de 2



