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PROGRAMAS DE RESIDENCIA MEDICA EM GENETICA MEDICA

OBIJETIVOS GERAIS

1- Demonstrar conhecimentos de semiologia, elaboragao do diagnéstico e plano de
investigacao.

2- Dominar a consulta a literatura e bancos de dados.

3- Dominar a coleta e interpretacao dos exames laboratoriais em genética.

4- Dominar a comunicagdo verbal e ndo verbal, bem como a comunicacgao efetiva com a
equipe.

5- Realizar relatos cientificos.

6- Manter as boas praticas da especialidade.

7- Conduzir clinicamente pacientes com anomalias congénitas e doencas de etiologia
genética.

8- Dominar aspectos reguladores da pratica profissional e politicas publicas em Genética
Médica, podendo demandar e responder a demandas dos gestores de saude.

Ao Término do primeiro ano- R1
I- Avaliagdo clinica

1- Dominar a técnica de anamnese voltada para a genética com construcdo e
interpretacdo de heredograma de pelo menos trés geracdes.

2- Dominar o exame fisico geral e morfolégico em pacientes em todas as faixas
etarias.

3- Dominar o uso de ferramentas de pesquisa e bancos de dados para diagndstico
clinico.

4- Dominar a investigacdao de anomalias ocultas.

5- Valorizar a importancia médica, ética e juridica de registrar os dados e a evolucao
do paciente no prontuario de forma clara e concisa, manter atualizado no
prontudrio os resultados dos exames laboratoriais, radiolégicos, histopatolégicos,
pareceres de outras clinicas chamadas a opinar e quaisquer outras informacdes
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pertinentes ao caso.

Il- Investigacgdo Laboratorial



1- Dominar a investigacao de testes alterados de triagem neonatal do Programa
Nacional de Triagem Neonatal.

IlI-Comunicag¢do e Relacionamento

1- Atuar de acordo com normas éticas e de forma humanizada na sua pratica
profissional.

2- Comunicar diagndsticos e riscos de forma nao diretiva, respeitando diferentes
culturas e limitagGes cognitivas / educacionais.

3- Dominar de comunicagdao de mas noticias.

4- Valorizar o trabalho em equipe inter, multi e transdisciplinar.

5- Dominar a apresentacdo de casos clinicos.

IV- Gestdo do Conhecimento

1- Avaliar artigos cientificos de acordo com sua etapa de formacao.

2- Atuar de forma proé-ativa para a superagdo de suas limitacGes e para a superacgao
de limitagdes de conhecimento.

3- Dominar o conhecimento de: Bases cromossdmicas da hereditariedade; Padrdes
de heranca mendeliana ; Padrdes de heranga ndao convencionais; Heranga complexa
e principais doengas relacionadas; Bases moleculares das doengas genéticas;
Aspectos genéticos do desenvolvimento; Citogenética classica; Propedéutica em
genética clinica; Conceitos basicos em dismorfologia; Deficiéncia Intelectual e
Transtorno do Espectro Autista; Principais sindromes cromossGmicas; Principais
sindromes monogénicas; Triagem neonatal; Fundamentos éticos, legais e sociais do
Aconselhamento Genético e Comunicagdo de noticias dificeis.

Ao término do segundo ano- R2
I- Avaliagdo clinica
1- Acompanhar e Realizar exame morfolégico em necropsias.

2- Elaborar hipotese diagndstica, diagnodsticos diferenciais e plano de investigacdo a
partir dos dados clinicos em anomalias congénitas e em deficiéncia intelectual.
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Il- Investigacdo Laboratorial

1- Dominar a investigacdo de casos de testes alterados de Triagem Neonatal
Expandida.

2- Orientar ou coletar materiais bioldgicos para andlise laboratorial (pacientes vivos e
pds mortem).

Ill- Manejo

1- Dominar o manejo clinico de pacientes com Anomalias Morfoldgicas Congénitas ou
de inicio pds-natal através da aplicagdo de protocolos clinicos disponiveis, com
orientacdes de medidas de saude de acordo com a histéria natural da doenga de forma
multidisciplinar.

2- Dominar o manejo clinico de pacientes com Deficiéncia Intelectual de etiologia
genética provavel ou comprovada.

3- Estimar riscos de ocorréncia e recorréncia de agravos de origem genética, mal-
formacgdes congénitas, deficiéncia intelectual e informa-los de forma nao diretiva.

IV- Comunicag¢éo e Relacionamento

1- Redigir documentos a serem fornecidos ao paciente, como relatérios, laudos
médicos, carta de emergéncia e outros.

2- Valorizar a comunicacdao com médicos e outros profissionais da salde de outras
especialidades sobre genética.

3- Demonstrar cuidado e respeito na interacdo com os pacientes e familiares,
respeitando valores culturais, crencas e religido dos pacientes, oferecendo o melhor
tratamento.

4- Aplicar os conceitos fundamentais da ética médica.

5- Aplicar os aspectos médico-legais envolvidos no exercicio da pratica médica. 6-
Obter o consentimento livre e esclarecido do paciente ou familiar em caso de
impossibilidade do paciente, apds explicacdo simples, em linguagem apropriada para
o entendimento sobre os procedimentos a serem realizados, suas indica¢des e

complicacgodes.
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V- Saude Coletiva

1- Avaliar as politicas publicas relacionadas a especialidade.
2- Avaliar a legislacdo e regulamentacdes referente a especialidade, incluindo a saude
suplementar.

VI - Gestdo do Conhecimento

1- Manter-se atualizado com a literatura na area.

2- Dominar o conhecimento tedrico de: Citogenética molecular; Sindromes de
microdelegdo/microduplicagdo; Anomalias congénitas - epidemiologia e bases
etiopatogénicas; Displasias esqueléticas; Estrutura do genoma humano; Anomalias do
desenvolvimento sexual; Principais genodermatoses; Doencas metabdlicas:
classificacdo, quadro clinico, métodos de diagndstico e tratamento; Teratdgenos;
Diagnodstico pré-natal, indicacdes e técnicas; Aspectos genéticos da infertilidade /
esterilidade / perdas gestacionais; Avaliacgdo e Comunicagdo de risco no
Aconselhamento Genético; Bases genéticas do cancer; Genética de populagdes e
comunitaria; Medicina baseada em evidéncias aplicada a genética.

Ao Término do terceiro ano- R3
I- Avaliagdo clinica

1- Elaborar hipdtese diagndstica, diagndsticos diferenciais e plano de investigacdo a
partir dos dados clinicos em Erros Inatos do Metabolismo; Neurogenética e
Oncogenética.

Il- Investigagdo Laboratorial

1- Dominar exames complementares em genética e a investigacdo de anomalias
congénitas e doencas genéticas em nivel pré-concepcional e pré-natal.

2- Dominar a comunicagdo dos resultados de exames complementares em genética.
3- Dominar a orientacdo as familias sobre a relevancia, limitacdes e eventuais
problemas técnicos, clinicos e éticos relacionados aos exames genéticos, incluindo
testes preditivos e de triagem.

4- Dominar o uso de bancos de dados para interpretacdo de variantes genéticas.
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Ill- Manejo

1- Dominar o manejo clinico de doencas genéticas: Erros Inatos do Metabolismo;
Neurogenética; Oncogenética e outras doencas genéticas (com interface com outras

especialidades).
2- Dominar a indicacdo dos tratamentos especificos disponiveis para doencas e

agravos genéticos.
3- Dominar a orientacdo procedimentos e técnicas de reproducdo humana.
4- Dominar o aconselhamento genético pré e pds testes genéticos.

IV- Comunicag¢do e Relacionamento
1- Dominar a comunicacdo com familiares, organizacdes da sociedade civil e

populacdo geral.
2- Redigir relatos de caso e/ou artigos cientificos e/ou monografia.

V- Saude Coletiva

1- Interagir e articular com os diferentes atores e instancias na area da saude para a
integralidade da acdo.

VI- Gestdo do Conhecimento
1- Dominar o conhecimento das ferramentas moleculares em genética médica:
métodos; aplicacoes Neurogenética: doencgas neuromusculares e

neurodegenerativas; Sindromes de cancer hereditario; Abordagens terapéuticas das
doencas genéticas e Medicina Personalizada.

Fonte: RESOLUCAO N2 20, DE 8 DE ABRIL DE 2019

u,

RESIDENCIA

MEDICA




