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Objetivos:

Algumas Doencas Endocrinoldgicas em Pediatria tém sido caracterizadas como resultantes de
mutacdes em um Unico gene e representam modelos importantes para compreensao das
doencas monogénicas. Se avaliadas individualmente sdao consideradas raras, sendo o padrao
de heranga recessivo, o mais frequente. Atualmente, sdo conhecidos outros tipos de
heranga, como associada ao sexo dominante ou recessiva e mitocondrial. Os objetivos
principais sao: 1) Definir e interpretar heredogramas que descrevem genealogias de doengas
do erro inato do metabolismo com padrao de heranca autossémica recessiva, associada ao
sexo ou mitocondrial; 2) Discutir a relagao fenétipo x genétipo com o advento da abordagem
gendmica; 3) Definir e conceituar alteracdes do sistema GH-IGF e seus receptores. Enfase ao
estudo de alteracbes genéticas e moleculares do sistema de controle do crescimento; 4)
Definir e conceituar os disturbios de diferenciacdo sexual com especial atengdo aos
mecanismos genéticos e moleculares da diferenciacdo sexual; 5) Definir e conceituar tumor
de suprarrenal, com relagdo ao diagndstico, mecanismos de tumorigenese, controle e
tratamento; 6) Definir e conceituar distUrbios enddcrino-metabdlicos que acarretam
transtornos nas taxas de glicemia e discutir as avaliagdes clinicas e os principais
procedimentos diagndsticos e terapéuticos; 7) Definir e enumerar as formas monogénicas de
diabetes, Discutir as formas de heranga, modos de diagndstico e seguimento.

Justificativa:

Cada aula teodrica ira iniciar com um grupo de discussdo sobre o tema na area de genética e
clinica das doengas e em seguida uma aula tedrica sobre o tema abordado. Também serdo
realizadas trés visitas: 1) no ambulatério de Endocrinologia Pediatrica no HC-FMRP/USP e 2)
no Centro de Medicina Gendémica no Hemocentro de Ribeirdo Preto e 3) no Ambulatério de
Diabetes Pediatrico no HC-FMRP/USP



Conteudo:

Aulas 1: Apresentacgdo do curso. Divisdo em grupos. Entrega do material Aulas 2: Genes e
Tipos de Heranga - Capitulo 2 in Trent RJ, 2012 - Molecular Medicine: Genomics to
Personalized Healthcare, 4th edition. Genes na Familia, Cook J — Capitulo 8 — in Rimoin et al
2012 - Emery and Rimoin’s Principles and Practice of Medical Genetics, 6th edition. Aula 3:
Mecanismos moleculares e consequéncias clinicas de mutagdes em doencas hereditarias e
avaliacdo de heterozigotos e rastreamento de portadores - Capitulos 7 e 8 - in Rimoin et al
2012 - Emery and Rimoin’s Principles and Practice of Medical Genetics, 1st edition. Aula 4:
Visita ao ambulatdrio de Endocrinologia Pediatrica. Prova 1 Aula 5: Genética e Avaliacdo
Clinica das Doencas de Crescimento I Aula 6: Genética e Avaliacdo Clinica das Doencas de
Diferenciacdo Sexual Aula 7: Genética e Avaliagdo Clinica da Doencga de Hiperinsulinismo
Congénito Aula 8: Visita no laboratério do Centro de Medicina Genémica para ver métodos
de diagndstico Prova 2 Aula 9: Genética e Avaliagdo Clinica dos Tumores de Adrenal Aulas
10: Genética e Avaliagdo Clinica das Doengas de Crescimento II Aula 11: Visita ao
Ambulatério de Diabetes Pediatrico Aula 12: Genética e Avaliacdo Clinica das Formas
Monogénica de Diabetes Prova 3

Forma de Avaliagao:

Prova escrita; Texto gerado sobre a pergunta de verificagdo de leitura; Apresentacao em
grupo das questdes propostas nos grupos de discussao; Apresentagao do

Observacgao:
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