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(1858 — 1939)
Controle de
epidemias de
doencas
Infeciosas

O Departamento de Genética Humana

- fundado em 1975 como laboratério de citogenética;

- hoje: investigacao e diagnostico molecular de varias
doencas genéticas.






") nsitio_Nacional de Satde

Prestacao de Estudos
servicos em moleculares
doencas para deter-
genéticas minar as
(hereditarias) : = causas de
ou de 'fus"flo y doengas
anomalias hecim | . genéticas

cromossomicas humanas

Formacao

Estagios, Mestrados ou Doutoramentos, nas areas da biologia molecular
humana, oncobiologia, toxicologia genética e citogenética
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Recursos Humanos

Investigacéo Cientifica
11%

Bolseiros, estagiéarios

e voluntéarios Técnica Superior (de

43% Sadde)
28%
Auxiliares Técnico de diagndstico
5% eterapéutica
12%

Administrativos
1%

Formacé&o: Tecnicos, bidlogos, bioquimicos, farmacéuticos
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Unidade Unidade Unidade de Unidade
de de Tecnologia de
Citogenética Genética e Inovacéo Investigacao e
Molecular Desenvolvimento

Visita em 3 grupos paralelos, com rotacao entre os tOpicos:

1. Analise de cromossomas
2. Testes de Genética Molecular
3. Novas tecnologias
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Unidade de Citogenética

Hibridacao in situ
(FISH)

Citogenética Classica
Cariotipo
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Estudos cromossdmicos no feto (Diagnostico Pré-Natal de
Anomalias Cromossomicas, DPN) ou em tumores
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Unidade de Genética Molecular

Testes geneticos para varias doencas genéticas

(Fibrose Quistica, hemoglobinopatias, hemofilia, cancro familiar;
Infertilidade)

TGCCaC TCTGTACT CCTCT CCCCAGG CCAGD CGCE TEAGC CCGC TCCTTTC CACCETCTGCAGG AG AGCCTGGTGGCE
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Encontrar a mutacao em genes candidatos



- AR
b

www.lnui ‘- A j
Unidade de Investigacao e Desenvolvimento
« Determinar o efeito bioldégico das mutacoes
« Compreender a accao dos genes nas células
« Estudar a predisposicao genetica a doencas comuns
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An illustration of an
apparatus used for SDS PAGE.

Linhas celulares cultivados Microscopia Eletroforese



O Cancro —
exemplo de uma doenca gque afeta os genes

e resulta do crescimento incontrolado de
células




O Cancro -

* ¢ desencadeada apos mutacoes em genes
gue regulam o normal crescimento das
celulas.



Mutacao de genes
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Vista de 4 genes
—_ - — 9
Gene 1 regiao Gene 2 Gene 3 Gene 4 num Ccromossoma

intergénica

Mutacao = alteracéo na sequéncia do DNA;

Causas de mutacdes: danos na molecula do DNA
radiacao (UV sol, raios X, radioactividade)

e quimicos (benzopirenos, nitrosaminas,)
e stress oxidativo (metabolismo desequilibrado, tabagismo)



Uma mutacao nao chega para ter cancro:
0 paradigma da “seleccao clonal”

Gene 1 Genes 2,3 Genes 4.5

mucosa S adenoma carcinoma W metastases
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Na mesma célula acumulam sucessivamente
mutacOes em genes reguladores e levam ao
crescimento descontrolado = tumor



As causas do
CANCRO

Mutacao num gene
supressor de tumores




OF] genes supressores de tumores
vigiam o normal crescimento
das células

}

A sua Inactivacao por mutacao
desbloquela a divisao celular




Mutacao num gene
supressor de tumores

— teste genetico



O teste genetico
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Seguenciacao,
Mutacao?




As causas do
CANCRO
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Formar 3 grupos, ~10 alunos cada
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