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Unidade
Codigo da MC-025 Departamento ou Departamento: Pediatria
Opgao de Vaga Programa / Setorizagao: Genética Médica
Setorizagao Definitiva

1. Fundamentos da Genética Médica
o Histéria da genética humana.
o Estrutura e fungdo do DNA e RNA.
o Coddigo genético e sintese proteica.
Organizacido do Genoma Humano
o Cromossomos € cariotipo.
o Regides codificantes e ndo codificantes.
o Projeto Genoma Humano e gendmica funcional.
3. Mecanismos de Heranga
o Padrdes mendelianos (autossomicos e ligados ao X).
o Herang¢a ndo mendeliana (mitocondrial, multifatorial).
4. Mutacio e Variabilidade Genética
o Tipos de mutagdes.
o Polimorfismos.
o Consequéncias funcionais.
5. Citogenética e Anomalias Cromossomicas
o Numéricas (aneuploidias, poliploidias).
o Estruturais (delegdes, duplicagdes, translocacdes).
o Técnicas diagnosticas (cariotipo, FISH, CGH-array).
6. Biologia Molecular aplicada a Genética
o PCR, sequenciamento de Sanger e NGS.
o Hibridizagdo, microarranjos, edicdo génica (CRISPR-Cas9).
7. Epigenética
o Metilagdo do DNA, histonas e imprinting.
o Doengas relacionadas a disturbios epigenéticos.
8. Bases Genéticas do Desenvolvimento Humano
o Genes do desenvolvimento.
o Malformagdes congénitas.
o Relagao genotipo-fenotipo.
9. Genética de Cancer
o Oncogenes e genes supressores tumorais.
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10.

o Predisposicao hereditaria a canceres pediatricos
Genética Multifatorial e Complexa

Interagdo gene-ambiente.
Estudos de associagdo gendmica (GWANS).
Risco relativo e herdabilidade.

. Farmacogendmica

Variacdes genéticas na resposta a fArmacos.
Medicina personalizada.

. Doencas Monogénicas

Exemplo: fibrose cistica, distrofias musculares, hemoglobinopatias.
Diagnostico molecular.

. Doencas Mitocondriais

Muta¢des no DNA mitocondrial.
Padrdes de heranga peculiares.

. Imunogenética

Complexo principal de histocompatibilidade (HLA).
Bases genéticas das imunodeficiéncias primarias.

. Genética no Recém-Nascido e Triagem Neonatal

Teste do pezinho ampliado.
Novas tecnologias para triagem.

. Aspectos Eticos, Legais e Sociais da Genética

Consentimento informado.
Testes preditivos.
Genética forense.




17. Aconselhamento Genético

e Conceitos de risco de recorréncia.
e Abordagem centrada na familia.
o Comunicacdo de diagnosticos genéticos.

18. Perspectivas Futuras em Genética Médica
e Terapia génica.

e Medicina de precisdo.
o Integracdo da inteligéncia artificial na analise gendmica.
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(indicagao opcional) e Thompson & Thompson — Genetics and Genomics in Medicine (9* edi¢cido)
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Medicine. 9. ed. Philadelphia: Elsevier, 2024.

e Emery’s Elements of Medical Genetics and Genomics (16" edicao)
TURNPENNY, Peter D.; ELLARD, Sian; CLEAVER, Ruth (eds.). Emery’s Elements of Medical Genetics and
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Malformation. 8. ed. Philadelphia: Elsevier, 2021.

e Recurso eletronico (OMIM): https://www.omim.org/

Sistematizacao da

Prova Pratica
Nao havera prova prética.




