Laboratdrio de Citogenética

e Genomica

CIMAGO

Curso teérico—prético em Citogenética ¢ GenOmica no

diagnéstico e investigagéo — 42 Edigéo

Data: 31 de janeiro a 4 de fevereiro de 2022
Local: Pélo Ciéncias da Satde (Polo III), FMUC

Comissao Organizadora: Isabel Marques Carreira, Joana Barbosa de Melo, Ilda Patricia

Ribeiro e Susana Ferreira

Programa Cientifico

Dia 31 janeiro - Conceitos Basicos de Genética Clinica Laboratorial, Sindromes

Genéticos e Aconselhamento Genético

Horario
9:20 - 9:30

9:30 - 10:00

10:00 -10:30

10:30 -11:00

11:00 - 11:30

11:30 - 11:50

11:50 - 12:35

12:35 - 14:00

14:00 - 14:45

14:45 -15:30

15:30 - 16:15
16:15 - 16:30

16:30 — 17:00

17:00 - 17:30

Tema

Introducao ao Curso

Introducio a Genética Clinica Laboratorial
Isabel Marques Carreira, FMUC

Mecanismos Biolégicos de “Sindromes Cromossémicos” mais frequentes
Isabel Marques Carreira, FMUC

Citogenética e Genomica: do Cari6tipo a Sequenciagao de Nova Geragao
Isabel Marques Carreira, FMUC

Pausa para café

Genoma Humano e Variabilidade
Joana Barbosa de Melo, FMUC

Genética Forense Laboratorial
Lisa Sampaio, INML, FMUC

Pausa para alrnoco

Sindromologia e Sindrome Genéticos
Jorge Saraiva, CHUC
Calculo de Risco e Aconselhamento Genético
Jorge Saraiva, CHUC
Oncologia: da citogenética convencional a era das 6micas
Ilda Patricia Ribeiro, FMUC
Pausa para café
Teratologia
Isabel Marques Carreira, FMUC
Hereditariedade e doengcas Complexas
Joana Barbosa de Melo, FMUC
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Dia 1 fevereiro - Citogenética Convencional e Molecular

Horario Tema
Citogenética Convencional no diagnostico (Pré, P6s- Natal e Cancro) e na
9:30 - 10:00 investigacao: Metodologias e Nomenclatura
Ana Jardim, FMUC
Workshop 1: Espalhamento, bandagem e observagao ao microscopio de
10:00 -12:15 amostras com anomalias cromossémicas numéricas e estruturais
Formadores: Ana Jardim; Patricia Paiva, FMUC
12:15-12:30  Pausa para café
Como e o que reportar em diagnoéstico Pré e Pos- Natal: Guidelines
Isabel Marques Carreira, FMUC
Como e o que reportar em oncologia: Guidelines
Ilda Patricia Ribeiro, FMUC
13:00 - 14:00  Pausa para almogo
Principios Basicos da Citogenética Molecular
Joana Barbosa de Melo, FMUC
Aplicag6es da FISH em interfase e metafase no diagnéstico e investigacao
Eunice Matoso, FMUC/CHUC
15:00 - 15:15  Pausa para café
Workshop 2: Citogenética Convencional - Construgcao de Cariogramas
Formadores: Ana Jardim, FMUC
15:15-17:20  Workshop 3: Metodologia de FISH e observagio ao microscopio de
fluorescéncia
Formadores: Marta Pinto, Miguel Pires, FMUC

17:20 - 17:30 | Avaliagao 1

12:30 - 12:45

12:45- 13:00

14:00 - 14:30

14:30 - 15:00
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Dia 2 fevereiro - Genética Molecular no Diagnéstico Laboratorial

Horario

9:15 -9:30

9:30-9:50

9:50-10:45

10:45 - 11:00

11:15-12:15

12:15 - 12:45

12:45-14:00

14:00 -14:30

14:30- 17:00

17:00 - 17:10
17:30 - 18:30

Tema

Resolucio da Avaliacio 1

Principios de Sequenciagdao de Sanger com aplicagao no diagnéstico e
investigacao
Susana Ferreira, FMUC
Desenho de Primers e nomenclatura em Biologia Molecular
Rosario Almeida, CNC
Pausa para café
Desafios metodologicos e aplicagdes do MLPA, MS-MLPA, RT-MLPA e de
técnicas relacionadas no diagnostico e investigacao
Ilda Patricia Ribeiro, FMUC
Diagnostico Pré-Natal Nao Invasivo
Miguel Pires, FMUC

Pausa para almoco

Bases de dados biologicos

Ilda Patricia Ribeiro, FMUC
Workshop 4: Resolugao de casos problema de MLPA e MS-MLPA e
Exemplificagiao de casos clinicos

- Como interpretar os resultados

-Como e o que rcportar

Formadores: Miguel Pires, FMUC
Avaliagao 2

Convivio entre docentes e alunos (de acordo com as normas em vigor da DGS)
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Dia 3 fevereiro — Big data e gendmica no Diagnéstico Laboratorial

Horario Tema
9:15 -9:30 Resolucio da Avaliacao 2

Tecnologias de biologia molecular no diagnostico de X-fragil: indicagoes e
9:30-10:00 metodologia
Susana Ferreira, FMUC
10:00 - 10:15  Pausa para caf¢

Workshop 5: X-fragil: metodologia e interpretacao dos resultados
Susana Ferreira, FMUC
Principios Basicos e aplicagdes do array-CGH no diagnéstico e investigacao
Joana Barbosa de Melo, FMUC
“Big Data” e reducao de variaveis
Francisco Caramelo, FMUC
13:15 - 14:15  Pausa para almoco

10:15 - 11:45

11:45 - 12:30

12:30 - 13:15

Workshop 6: Resolugao de casos problema de array-CGH
- Como interpretar os resultados
- Como e o que reportar, nomenclatura
- Bases de dados

- Confirmacio de resultados

14:15 - 17:20

Formadores: Miguel Pires, Mariana Val, Susana Ferreira, FMUC

17:20 - 17:30  Avaliagao 3
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Dia 4 fevereiro — Bioinforméatica e NGS na Clinica

Horario Tema
9:15 -9:30 Resolucio da Avaliacao 3

Principios Basicos e aplicagbes de NGS no diagnéstico e

9:30 - 10:00 investigacao

Ilda Patricia Ribeiro, FMUC
Desenho de painéis de NGS
10:00 - 11:00

Ivan Lesende, Agilent

11:00 - 11:15 Pausa para cafe
Interpretagao de dados de NGS
11: 15-12:15
Ivan Lesende, Agilent

NGS: impacto na Pratica Clinica

Sergio Sousa, CHUC
12:45 - 14:00 Pausa para almogo
Bioinformatica na genémica: desafios e aplicagGes

Francisco Caramelo, FMUC

12:15-12:45

14:00 - 14:45

Inteligéncia artificial na era da medicina de precisao
Barbara Oliveiros, FMUC

Desafios éticos e sociais em gen6mica e genética clinica

15:15 - 15:45 laboratorial

Isabel Marques Carreira, FMUC

15:45 - 16:00 Pausa para café
16:00 — 16:10 Avaliacdo final

Brainstorming entre os alunos e formadores

14:45 -15:15

Informagdes gerais

No Pdlo Ciéncias da Saude, FMUC, estdo disponiveis as seguintes unidades
alimentares: Cantina "Restaurante Luzio Vaz" (com refeicdo social, refeicdo snack e

servico de cafetaria) e Restaurante. Universitario do Pélo Il1.



