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Nome(s) do(s) docente(s) Carina de Fatima Rodrigues

Resultados da aprendizagem e competéncias

No fim da unidade curricular o aluno deve ser capaz de:

1. Compreender principios das tecnologias para a gerar dados de todo o genoma.

Identificar métodos de estudo da patogenicidade de variantes genéticas e relaciona-las com estudos de

casos reais.

Compreender os principios basicos das tecnologias avangadas de genémica, metabolémica e

proteémica.

Usar ferramentas especificas de Bioinformatica disponiveis online para analisar e integrar informagéao.

Analisar a informagao importante para os portadores de condi¢Ges herdadas ou doencas multifatoriais, como cancro.
Discutir as implica¢8es sociais e éticas dos dados gerados pelas tecnologias.

Pesquisar e interpretar criticamente a bibliografia neste campo de estudo.
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Pré-requisitos

Né&o aplicavel

Conteldo da unidade curricular

Os contetidos abrangem a area da gendmica e as suas ramificagdes, conhecidas como "6micas”, uma série de tecnologias e estudos que revolucionaram nossa
compreenséo da genética e sua aplicagdo na medicinas. Diferentes abordagens tecnologicas na Proteomica e a Metabolémica e como elas enriquecem nosso
entendimento das interagdes moleculares. Como através da analise do genoma metaboloma e proteoma, compreendemos as bases das doencas e a importancia da
deteccéo precoce.

Contetdo da unidade curricular (versédo detalhada)

O projeto genoma humano: o inicio das 6mics.

A base e os principios da genotipagem e dete¢do de variagdo genética numa abordagem genémica.

O exoma e o sequenciamento de todo o genoma, incluindo métodos de preparacéo de bibliotecas;

A gendmica e a Medicina Personalizada/Preciséo: Nutrigenémica; Farmacogendmica; Epigenémica.
Técnicas de elevada capacidade de gerar informagéo incluindo a expresséo e sequenciacdo RNA.
Métodos atuais para a detecao de diferentipos de variacéo genética.

Visdo geral das abordagens de Bioinformatica para a analise de dados em gendmica.

Questdes éticas, legais e sociais relativas aos resultados da gendmica em medicina.

. A Proteémica: origens da proteémica.

10.0 perfil do nosso proteoma baseado em diferentes métodos de espectrometria de massa e electroforese.
11. A importancia da proteémica para o tratamento precoce de determinadas doencgas.

12. Bases de dados de proteinas, informagéo sobre proteinas com ferramentas da web: NCBI e UNIPROT.
13. A Metabolémica e suas aplicagdes nas ciéncias da vida, configuragdes clinicas e ambientais.

14. Diferentes técnicas utilizadas para extrair metabolitos e analisar amostras: HPLC, GC-MS e NMR.

15. Como identificar metabolitos usando bancos de dados disponiveis para o estudo das vias metabélicas.
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Bibliografia recomendada

1. Alberts B., Johnson A., Lewis J., Morgan D., Raff M., Roberts K. &amp; Walter P. (2014). Molecular Biology of the Cell (6th ed.). New York: Garland Science.
2. Watson, Baker, Bell, Gann, Levine &amp; Losick. (2014). Molecular biology of the gene (7th ed.). Pearson.

3. Lewin&#39;s GENES Xl (2013).11th Edition.

4. Nussbaum, R., L., Mclnnes R., R., Willard H. F. (2015). Thompson and Thompson Genetics in Medicine8th edition Elsevier.

Métodos de ensino e de aprendizagem

Aulas tedrico-praticas incluem a exposi¢éo dos conceitos tedricos recorrendo a equipamentos audiovisuais e multimédia. As aulas praticas laboratoriais incluem a
andlise de dados através de ferramentas de bioinformatica e protocolos de laboratério envolvendo abordagens de sequenciamento de genoma e métodos de HPLC.

Alternativas de avaliagcdo

1. Alternativa 1 - (Ordinario, Trabalhador) (Final)

- Exame Final Escrito - 100% (Avaliagdo mediante a realizacdo de um exame escrito.)
2. Alternative 2 - (Ordinério, Trabalhador) (Recurso, Especial)

- Exame Final Escrito - 100% (Avaliagdo mediante a realizagdo de um exame escrito.)

Lingua em que € ministrada

1. Portugués ) ) )
2. Portugués, com apoio em inglés para alunos estrangeiros
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