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Organizagdo do Genoma Humano; Etiologia das Sindromes e Malformagdes Congénitas: causas
ambientais, causas cromossomicas, causas monogénicas e causas multifatoriais; Transmissdo de genes
humanos: padrdes de heranga, analise de genealogias e calculo de risco de recorréncia; Mecanismos
mutacionais que levam  inativago génica e conseqUéncias fenotipicas da mutagéo: mutagdes de ponto,
delegdes, mutagdes dindmicas, imprinting gendmico, sindromes de genes contiguos; Métodos
moleculares para detecgdo de mutagdes génicas; Aspectos clinicos da Genética Humana: uso de
polimorfismos como marcadores genéticos, diagnose pré-natal, aconselhamento genético, terapia
génica; Epigenética; Genes e neurocognigéo; Estrutura molecular dos cromossomos sexuais humanos;
Analise do transcriptoma, do proteoma e doengas humanas ; Genes e neoplasia.
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Uma introdugdo a Genética Molecular Humana. Pasternak. Guanabara Koogan Genética Humana e
Gendmica. Bruce Korf. Guanabara Koogan Genética Médica.

Thompson ¢ Thompson. Elsevier Genética Humana Bésica. Dudek e Wiley. Guanabara Koogan
Genética Molecular Humana. Strachan e Read. Artmed




