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Modulo XXII — Genética
27 de abril

Objetivo geral:
Atualizacdo de conhecimentos na drea da genética na perspetiva da sua aplicacdo
clinica na idade pediatrica

Objetivos especificos:

Conhecer as diferentes formas de transmissao genética

Saber construir e analisar uma arvore familiar

Conhecer os principios do exame dismorfolégico

Conhecer as principais técnicas laboratoriais utilizadas na investigacdo das doencas
genéticas

Saber interpretar os resultados das andlises genéticas mais comuns e conhecer as suas
limitacoes

Saber quando e como referenciar a consulta de genética

Formadores:
ABS, Ana Berta Sousa; AT, André Travessa; JD, Juliette Dupont; OM, Oana Moldovan;
PD, Patricia Dias; RSS, Rosario Silveira-Santos; SC, Sénia Custddio

Métodos e estratégias:
Método expositivo
Discussdo interativa de casos clinicos

Recursos didaticos:
Apresentagdes em powerpoint

Métodos de Avaliagao:
Teste de escolha multipla opcional

Numero de vagas (minimo e maximo):
10 a 40 formandos
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Sessoes, formadores e horario:
Sessao ‘ Formador Dia Local Horario

Acolhimento e apresentacdo do curso 9h00

Anomalias cromossémicas

- Técnicas de analise
cromossémica: cariotipo,
FISH, MLPA, array-CGH
Hereditariedade mendeliana
- Andlise de arvores AT 10h00
familiares

RSS, SC 09h15

Intervalo 10h45

Outras formas de
transmissao genética:
- Doengas por expansao de
tripletos: X-Fragil
- Doencgas ligadas ao
imprinting: sindromes de
Angelman e Prader-Willi
- Hereditariedade

. L ABS
mitocondrial: sindrome de 27/04 Piso 7
Leigh
Duvidas e questdes dos participantes 12h45

Almogo 13h00

ABS

1D 11h45

O exame dismorfoldgico PD 14h00

A abordagem da crianca com
PDI/PEA

- Sequenciacdo (Sanger vs oM 14h45
NGS); gene Unico, painel de
genes, exoma

Genética, uma especialidade
transversal — casos clinicos

- Neurologia ID
- Nefrologia AT 15h30
- Cardiologia oM

- Dermatologia ABS

- Displasias esqueléticas PD
Duvidas e questdes dos participantes
Avaliacao

17h00




