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A célula como unidade de vida. Niveis de organizagéo do material genético. Heranga mendeliana. Padrdes monogénicos e analise de
heredogramas. O gene e o seu funcionamento; bases moleculares de heranca: Erros inatos do metabolismo. Analise do cariétipo.
Distarbios cromossdmicos: Correlagdes cariotipo/ fendtipo. Aconselhamento genético.

Distarbios de audic&o e linguagem associados a fatores genéticos. Bioética.

OBJETIVOS

OBJETIVO GERAL
Desenvolver uma vis&o integrada do bindmio: genética e ambiente na origem dos disturbios de comunicagéo.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

CONCEITUAIS

Conhecer a organizagao celular em eucariotos.

Compreender o gene como unidade de heranga, seu funcionamento e papel no surgimento de doengas.
Entender os principios basicos da genética e da hereditariedade.

Identificar os diferentes modelos de heranga genética.

Compreender o papel do ambiente na manifestagdo do fendtipo.

PROCEDIMENTAIS
Realizar um heredograma familial e analisar o padrdo de heranca de uma caracteristica monogénica.

Pesquisar sindromes genéticas que apresentam disturbios de comunicagéo (linguagem oral e escrita, fala, voz, audi¢do) ou
comprometimento das fungdes responsaveis pela deglutigao, respira¢do e mastigacao.

Investigar o papel do fonoaudidlogo no tratamento de portadores de doengas genéticas.
Observar o uso da gendmica na identificagao da etiologia das doengas fonoaudiolégicas.

ATITUDINAIS
Preocupar-se com os aspectos éticos envolvidos na aplicagdo da genética na pratica clinica.
Ter consciéncia da importancia da genética para a satde publica.




CONTEUDO PROGRAMATICO

01. Apresentagdo da disciplina. Divisdo celular: Mitose e Meiose. Estudo do cariétipo.
02. AberragBes numéricas e estruturais dos cromossomos humanos e sindromes cromossomicas.

03. Cromossomos sexuais, compensagdo de dosagem e diferenciacdo sexual em humanos. Sindromes dos cromossomos

sexuais.
04. Experimento Mendeliano e os principios basicos da genética monogénica.
05. Padrbes monogénicos de heranga e estudo de heredogramas.

06. Heranga Monogénica atipica: dominancia incompleta; co-dominancia; penetrancia reduzida; expressividade variavel; epistasia;

imprinting gendmico; amplificagdo génica; heranga mitocondrial; heranga digénica.

07. Heranga multifatorial: dindmica gene-ambiente. Analise de doengas complexas a partir dos estudos de gémeos; estudos de

adocdo e estudos gendmicos.

08. DNA: natureza quimica do gene e organizagdo da cromatina. Dindmicas moleculares: Replicagéo, transcrigao, processamento

de RNA ,traducéo e regulagéo génica.
09. Natureza da variagéo genética: mutagdes e suas consequéncias; genética bioquimica; erros inatos do metabolismo.
10. Testes gendmicos: a busca da base etiolégica dos disturbios de linguagem, fala, audicao e deglutigao.
11. Malformagdes e teratogénese. Fatores pré e pés natais envolvidos nos distirbios de comunicagéo.
12. Genética e salde publica: triagem neonatal, diagnéstico-pré-natal e aconselhamento genético.

13. Descricdo dos disturbios fonoaudiolégicas como parte do espectro das sindromes genéticas, segundo a classificagéo

etiologica: cromossdémicas, génicas, multifatoriais € ambientais.
14. Foco de atuagdo do fonoaudidlogo em diferentes sindromes.

METODOLOGIA

No semestre letivo suplementar serdo adotadas abordagens metodolégicas ativas, participativas,
colaborativas e criativas, podendo ser utilizadas sequencias didaticas do tipo: sala de aula invertida,
estudo de casos, projetos e problematizagoes.

Serao utilizadas multiplas linguagens e ambientes virtuais. Os docentes conduzirdo as atividades através
de mediacdo propositiva em termos de conteudos e de acompanhamento da aprendizagem, em
consonancia com os principios da Educagao Online.

As aulas serao ministradas de forma sincrona (2 horas aulas) em horario pré-estabelecido e assincrona.
As aulas sincronas serao realizadas preferencialmente através da plataforma RNP, sendo possivel utilizar
outra plataforma, a critério do professor, caso ocorram problemas de conectividade.

A disciplina sera gerenciada dentro do ambiente virtual AVA Moodle.

Nas aulas assincronas, o professor disponibilizara conteudos no ambiente virtual (AVA Moodle),
possibilitando ao aluno escolher o melhor horario para estudar e desenvolver as atividades determinadas
pelo professor, que favorecam a construgdo do aprendizado para alcancar os objetivos propostos.
Enquanto que, nos encontros sincronos, o professor estara on-line com os alunos, para orienta-los quanto
a sequéncia pedagdgica a ser realizada, para identificar as dificuldades dos alunos com os conceitos e
problematizagdes abordadas, ajuda-los na organizagao das ideias para sistematizacdo do conhecimento,
aprofundamento da compreensao sobre o conhecimento adquirido, bem como motiva-los na construgao
de novos conhecimentos. As atividades sincronas também devem favorecer as trocas entre colegas e
entre aluno e professor. Para isso, serao realizadas discussdes em chats e webconferéncias. O professor
ird escolher as ferramentas de tecnologias digitais, informagdo e comunicagado (TDIC) que melhor se
adequem ao conteudo de cada aula que estara sendo desenvolvida.

Essa disciplina esta dividida em 2 mddulos, que serdao ministrados por um professor a cada médulo,
conforme detalhado na tabela anexa.

Na primeira semana, em encontro sincrono sera realizada uma webconferéncia com alunos e professores
na qual ocorrerdo trés momentos: 1) o momento de acolhimento, com apresentacdo dos alunos e
professores; 2- discussdo do momento que estamos vivendo, abordando a nova realidade do ensino on-
line, as expectativas e dificuldades dos alunos e professores. Para isso tera sido realizado o mapeamento
da rotina dos alunos (académica, familiar e atengdo a saude) de forma assincrona, utilizando os dados
de um questionario (formulario google) enviado previamente para os alunos por email. Por fim, 3)




apresentacdo dos ambientes virtuais e ferramentas de aprendizagem além do plano de
ensino/aprendizagem.

Em outro momento, sera realizada uma Webconferéncia com participagdo dos professores que farao
exposicdes sobre a Histéria e o momento atual da Genética Humana. Por seguinte, como atividade
assincrona sera disponibilizado o material da pré-aula que sera aplicada no préximo encontro sincrono.

A disciplina tera 15 semanas, cujas atividades serdo desenvolvidas com o objetivo de fomentar a
aprendizagem colaborativa, no estilo: 1) Pré-aula; 2) Discussao sobre o conteudo semanal; 3) Atividade
colaborativa para consolidacao do conhecimento. Na pré-aula, os estudantes terdo acesso prévio a
hipertextos (leitura interativa, n&o linear), roteiros de estudo, construgdo de heredogramas, relatos/séries
de caso(s), artigos, questionarios, videos e bibliografia de referéncia, devendo realizar as atividades
propostas, que subsidiardo as discussdes e atividades participativas para consolidagédo do conhecimento.
As discussdes por videoconferéncia serao caracterizadas pela exposicdo de conteudos com a
participacao ativa dos estudantes, resgatando o conhecimento prévio, e destaca o papel do professor
como mediador que induz questionamentos, interpretagcdes e discussdo sobre o tema em estudo.
Pretende-se favorecer a atuacdo mais autbnoma e colaborativa. Deste modo, os estudantes poderao
participar interativamente do percurso e o tempo de encontros sincronos sera melhor aproveitado.

Em momento prévio ao final de cada médulo de aprendizado, os alunos terdo uma semana reservada
para tirar duvidas sobre o conteudo (através de chat na plataforma Moodle).

Serao desenvolvidos féruns para discussao sobre os topicos abordados no componente curricular. O
rendimento do processo de construgdo do conhecimento sera proporcional ao protagonismo dos
estudantes. Ao final da disciplina, problematizamos a aplicagdo da genética como ferramenta cientifica
da promocao da saude levando o aluno a refletir sobre progresso cientifico e conflitos éticos envolvidos.

AVALIAGAO DA APRENDIZAGEM
A avaliagido dar-se-a de modo processual com carater formativo, incluindo a elaboragdo de resenha critica,
heredograma, resolugcédo de questdes conceituais/aplicadas, discussao sobre relatos/séries de caso(s) (PBL),
Wiki (construgédo coletiva de texto), mapa conceitual. S&o critérios gerais dos instrumentos de avaliagio:
participagcdo nas atividades, sistematicidade, linguagem compreensiva, compatibilidade entre ensinado e
aprendido e preciséo.

Sistema de Avaliagao:

Médulo 1 (M1 total = 10,0 pontos):

1.1 Quizzes = 2,0

1.2 Wiki (construcao coletiva de texto) = 1,5 pontos.
1.3 Mapa conceitual = 1,5 pontos.

1.4 —F6rum=1,0

1.5 PBL — Fechamento dos relatos de casos = 4,0

Médulo 2 (M2 total = 10,0 pontos):

1.1 Quiz = 1,0 ponto.

1.2 Wiki (construcao coletiva de texto) = 2,0 pontos.

1.3 Mapa conceitual = 2,0 pontos.

1.4 PBL — Fechamento dos relatos/séries de caso(s) = 5,0

A Nota final do curso sera M1 + M2 / 2.
Nota >= 5,0: aprovado
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ANEXO: Cronograma de atividades

Base legal deste formulario:
Regulamento de Ensino de Graduacgéo e Pés-graduagéo/UFBA, 2014

Art. 109. A metodologia de ensino-avaliagéo da aprendizagem, respeitado o programa do componente curricular, sera
definida pelo professor ou grupo de professores no respectivo plano de ensino aprovado pelo plenério do Departamento ou
equivalente.

Paragrafo unico. Até o final da segunda semana letiva, a metodologia de ensino-avaliagao da aprendizagem deveréa ser
divulgada junto aos alunos.



ANEXO

CRONOGRAMA

Terga Tipo DATA TEMA
Momento Acolhimento. Apresentacdo dos professores e alunos. Conhecendo o ambiente virtual.
1 webconf 08/set ) N o e
Orientac¢Ges da disciplina - Contrato didatico.
Historia e momento atual da Genética Humana
14/09 | 1-Da molécula de DNA ao sequenciamento do genoma humano\sequenciamento do virus SARS-CoV-2
webconf 16:00 |2-Das bases cromossdmica da heranga a Citogendmica do século XXI
hrs | 3-Era “Omica”- Genbmica, Transcriptdmica, Prote6mica e Bioinformatica.
Pré-aula: hipertexto + videos + quiz (0,5)
) e Experimentos de Mendel
Assincrona . )
o Mitose e Meiose
e Cultura de linfécitos
2 15/set
e 1%e 2° Leis de Mendel
webconf A
e Base cromossOmica da heranga
e Andlise do caridtipo (tela virtual)
Pré-aula: hipertexto + quiz (0,5
Assincrona P . quiz ( . .)
e Aneuploidias e euploidies
3 22/set . O,rlgem das aIteragers Fromossomlcas
e Sindromes cromoss6micas
webconf o a . . L " .
Consolidagcdao do conhecimento: Pacientes com Distlrbios genéticos como grupo de risco para
COVID-19. (wiki vale 1,5)
Pré-aula: hipertexto + quiz (0,5)
Assincrona e Padrbes de Heranca Monogénica: autossomico dominante e recessivo/ligado ao X dominante e
4 29/set recessivo
e Andlise de Heredogramas
webconf oy a . L.
e Consolidacdo do conhecimento: Abertura de relatos/série de casos (PBL)
Pré-aula: hipertexto + Quiz (0,5)
5 Assincrona | 06/out e [nativacdo do cromossomo X em humanos.
e Determinacdo e diferenciacdo Sexual




e Sindrome dos cromossomos sexuais: sindromes de Turner e Klinefelter
e Desordens do desenvolvimento sexual (DDS)

webconf L . .
Consolida¢ao do conhecimento: Mapa Conceitual (1,5)
, Sindromes genéticas que compartilham disturbios fonoaudioldgicos —
Assincrona
6 13/out
webconf Férum de discussao: ImplicagGes clinicas e o papel do fonoaudidlogo (1,0)
7 Chat 20/out | PLANTAO DE DUVIDAS
3 27/out Consolida¢do do conhecimento: Fechamento dos relatos/séries de caso(s) - PBL: Apresentacgdo oral
webconf (30 min/equipe) (4,0)
, Hipertexto e video: Ciclo de replicagdao de virus de RNA: o exemplo do SARS-CoV-2, virus causador da
Assincrona
COVID-19.
9 03/11 | Acidos nucleicos. DNA: Estrutura do cromossomo a natureza quimica do Gene; Replicagdo e
webconf/ . - . ~
Socrative Recombinacdo do DNA; Transcri¢cdo e processamento do RNA mensageiro; Traducao.
Consolida¢ao do conhecimento: quiz (1,0)
Assincrona Hipertexto e video: Heranca Mendeliana ou monogénica na COVID-19? Criangas com sindrome
inflamatdria grave e idosos resistentes.
Extensoes e excegdes as Leis de Mendel: Penetrancia e expressividade; heterogeneidade genética;
10 10/nov | heterogeneidade alélica; Heranca mitocondrial; Impressdo gendmica e dissomia uniparental;
webconf Mosaicismo cromossémico somatico e germinativo; Interagdo génica e epistasia;
Consolida¢do do conhecimento: Forum de discussdo (1,5). Abertura de relatos/séries de caso(s)
(PBL).
Assincrona Hipertexto e video: Evolucdo clinica da COVID-19, uma condigdo poligénica, complexa.
Heranga Multifatorial: Caracteristicas continuas; Efeito de Limiar Genotipico; Métodos usados para
11 beonf 17/nov | investigar caracteristicas multifatoriais; Doengas Complexas;
webcon Consolida¢ao do conhecimento: Mapa Conceitual (COVID-19, fatores intrinsecos e extrinsecos.
Conceitos discutidos em sala) (1,0); Abertura de relatos/séries de caso(s) (PBL).
Assincrona Hipertexto e video: Muta¢Ges em virus de RNA - SARS-CoV-2
Natureza da variagao Genética: Tipos de mutagdes e suas consequéncias; polimorfismos e variantes
12 24/nov patogénicas; Diferencas étnicas nas frequéncias das doencgas genéticas;
webconf Consolidagao do conhecimento: Wiki sobre Erros Inatos do Metabolismo ou Imunodeficiéncias
primarias (1,5). Abertura de relatos/séries de caso(s) (PBL) - Erros Inatos do Metabolismo e
Imunodeficiéncias Primarias.
13 chat 01/12 |Plantdo de duvidas




Fechamento dos relatos/séries de caso(s) - PBL: Apresentacdo oral (30 min/equipe) (5,0)

14 webconf 08/dez
Video - quatro herangas / A Pesquisa em genética populacional e os aspectos éticos envolvidos
Assincrona nessa abordagem.
uestionario de avaliagao da disciplina
15 15/dez Q. = - £ P
Discussao do filme.
Chat Feedback sobre questionario de avalia¢do da disciplina

Resultados (Moodle)




