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Resultados da aprendizagem e competéncias

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

Conhecer as bases genéticas da hereditariedade: DNA como material genético, a sua natureza quimica e caracteristicas estruturais

Identificar a estrutura e organizagdo do genoma de diferentes organismos (eucariotas, procariotas e virais)

Conhecer os mecanismos moleculares de replicacéo, transcrigao e tradugao em procariotas e eucariotas

Conhecer a transmisséo genética e as leis da heranga genética e as suas excegoes

Descrever e definir conceitos basicos farmacogenémica e farmacogenética

Conhecer os principais genes responsaveis pela variancia observada na resposta ao metabolismo farmacolégico.

Avaliar os tipos de polimorfismo e seu impacto sobre a farmacocinética e farmacodinamica.

Adquirir os conhecimentos basicos laboratoriais na area Genética Molecular aplicadas a Farmacogendémica na andlise de polimorfismos importantes no
tratamento do cancro, DCV, etc.
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Pré-requisitos

Antes da unidade curricular o aluno deve ser capaz de:
Né&o aplicavel

Conteldo da unidade curricular

Introducdo as bases genéticas. Leis da heranca genética e suas excegdes. Genomas eucariotas, procariotas e virais. Replicagéo de DNA, transcrigéo e tradugéo em
procariotas e eucariotas. Variagdo genética e mecanismos epigenéticos. Farmacogenomica e Farmacogenética: conceitos. Base genética da resposta a farmacos.
Variantes polimérficas que levam a variabilidade interindividual. Limitagdes e questdes ética.

Contetdo da unidade curricular (versédo detalhada)

1. Introdugdo a Genética
- Conceito e evolugéo
- Importancia, aplicacdes e perspetivas
. Transmissdo genética e as leis da heranca genética e suas excecdes
- Experiéncias e leis de Mendel
- Herancga de caracteres autossémicos recessivos e dominantes nos Humanos
- Alelomorfismo mdltiplo: Sistema ABO de grupos sanguineos
- Hereditariedade ligada ao sexo: Genes holandricos, incompletamente ligados ao sexo, ligados ao sexo
- Inativagé@o do cromossoma X: Hipétese de Lyon. Corpusculo de Barr
- Herancga autossémica limitada e influenciada pelo sexo. Caracteristicas e exemplos
3. O DNA como material genético
- A identificagdo do DNA como material genético
- Natureza quimica do DNA
- Caracteristicas estruturais do DNA e RNA
4. Diferentes tipos de genoma: eucariota, procariota e viral
- Classificacéo dos virus de acordo com o seu genoma: virus de DNA e de RNA
- Genomas bacterianos e plasmideos
- Genomas mitocondriais. Hereditariedade citoplasmatica
- Genomas nucleares
5. Replicagdo do DNA em procariotas e eucariotas
6. Transcrigdo
- Estrutura de RNA: rRNA, tRNA e do mRNA
- Etapas da transcrigao: inicia¢éo, alongamento e terminagéo
Traducéo e Codigo Genético
- Sintese de proteinas: fases, fatores e enzimas
Variagao genética e mecanismos epigenéticos
- Mecanismos moleculares envolvidos nas modificacdes epigenéticas
- Importancia dos factores ambientais nas modificacGes epigenéticas
. A Farmacogenémica e Farmacogenética: Medicina personalizada.
- Fatores que contribuiram para o desenvolvimento destas novas ciéncias.
- Base genética da resposta a farmacos (enzimas, proteinas transportadoras e recetores).
10. Polimorfismos genéticos que levam & variabilidade interindividual na resposta a farmacos.
- Métodos de genotipagem disponiveis. Andlise de polimorfismos: Protocolo de Sequenciagdo e gPCR.
- Testes comerciais e interpretacéo de resultados: em Oncologia, Doencas Infeciosas e Coagulacéo.
11. Uso de informagédo gendémica para o desenvolvimento de farmacos especificos.
- Tecnologia de DNA Recombinante. Aplicagdo na produgéo de novos farmacos.
- Farmacogendmica/Farmacogenética e a sua inclusdo em ensaios clinicos.
- Aspetos éticos.
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Bibliografia recomendada
1. Allison L. A. (2012) Fundamentals of Molecular Biology, 2nd Edition, Wiley-Blackwell

2. Klug WS, Cummings MR, Spencer C, Palladino MA, 2015. Concepts of Genetics. 11th Edition. Pearson Education
3. Krebs J. E., Goldstein E. S. , Kilpatrick S. T. (2013). Lewin's GENES XI, 11 ed. , Jones & Bartlett Learning

Métodos de ensino e de aprendizagem

Aulas tedricas - Metodologia expositiva, com recurso a meios audiovisuais. Disponibilizag&o de materiais de estudo por via dos recursos de e-learning. Aulas
préaticas.

Pagina 1 de 2



Este documento s6 tem validade académica depois de autenticado, em todas as suas folhas, com o selo a éleo da Instituicéo.
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Alternativas de avaliagcéo

1. Alternativa 1 - (Ordinario, Trabalhador) (Final)
- Prova Intercalar Escrita - 40% (Exame da componente pratica.)
- Prova Intercalar Escrita - 30% (Exame da componente teérica)
- Exame Final Escrito - 30% (Exame da componente tedrica.)

2. Alternativa 2 - (Ordinério, Trabalhador) (Recurso, Especial)
- Exame Final Escrito - 40% (Exame da componente pratica.)
- Exame Final Escrito - 60% (Exame da componente tedrica)

Lingua em que é ministrada

Portugués, com apoio em inglés para alunos estrangeiros
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