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Unidade Universitaria:
Centro de Ciéncias Bioldgicas e da Saude

Programa de Pds-Graduacao:
Distarbios do Desenvolvimento

Curso:
X] Mestrado Académico [ ] Mestrado Profissional  [X] Doutorado

Disciplina: Genética dos Disturbios do Desenvolvimento

Professor (es): Decio Brunoni

Observacao:

Carga Créditos Obrigatoria
horaria: 04 DX Optativa
48 h/a [ ] Eletiva

Ementa: Estudo do material genético: estrutura e fungdo. Comparacao entre os diferentes
mecanismos genéticos causadores de disturbios do desenvolvimento. Métodos de investigacao e
interpretacdo das alteracdes genéticas. Orientacdo dos pacientes e familias com alteracées
genéticas visando a prevencao primaria, secundaria e terciaria.

Conteudo Programatico:

1. Os cromossomos na mitose e meiose

1.1 Ciclo celular e mitose.

1.2 Mecanismo da meiose e suas consequéncias genéticas: recombinacao cromossémica e génica.
2. Cariétipo

2.1 Técnicas de obtengao de cromossomos para andlise do cariétipo. 2.2 Caracteristicas estruturais
e morfolégicas de cromossomos.

2.3 Coloracao diferencial ou seletiva dos cromossomos: técnicas de bandas e aplicacées. 2.4
Identificagdo e nomenclatura basica em Citogenética Humana.

3. Aberracdes cromossOmicas

3.1 Numéricas: aneuploidias, euploidias, mosaicos e quimeras.

3.2 Estruturais: a) Intracromossomicas: deficiéncias, inversdes, isocromossomos, duplicacdes,
insercoes; b) Intercromossbémicas: translocacoes e insercoes.

4. O DNA : estrutura e funcao

5. Sintese de Proteinas

6. Modelos de heranca mendeliana e ndo mendeliana 6. Introducéo as ferramentas da Biologia
Molecular e suas aplicagdes 6.1 Métodos de andlise do DNA : enzimas de restricdo, vetores, DNA
recombinante, clonagem, hibridagéo, cDNA, Southern blotting, Northern blotting, PCR, polimorfismos
de DNA (RFLPs,VNTRs, microssatélites) , hibridacao “in situ”(HIS) isotdpica e nao isotépica (FISH).
7. “Imprinting”Gen6mico

7.1 Evidéncias de “imprinting”’gendmico. Caracteristicas do “imprinting” genémico.

8. Sitios frageis, mutagdes dindmicas e a Sindrome do Cromossomo X Fragil.

9. Manifestagdes clinicas das principais sindromes genéticas associadas as diferentes deficiéncias:
fisica, intelectual, sensoriais, autismo.
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Critério de Avaliacao:

1-Texto resumido do seminério
2- Apresentagao do seminario
3- Prova escrita sobre contelidos dos seminarios

Avaliacao:

Segundo Regulamento Geral da Pés-Graduacgao Stricto Sensu, Art. 98:
A — excelente: corresponde as notas no intervalo entre os graus 9 e 10;
B — bom: corresponde as notas no intervalo entre os graus 8 e 8,9;
C —regular: corresponde as notas no intervalo entre os graus 7 e 7,9;
R — reprovado: corresponde as notas no intervalo entre os graus 0 e 6,9”
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