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08:30-12:30 SALA 01 Curso Pré-Congresso:
GENETICA REPRODUTIVA NO CONSULTORIO: ENFRENTANDO DESAFIOS COM BASE EM EVIDENCIAS

CIENTIFICAS
Carga horaria: 4 horas

Descrigao:

Publico-Alvo:

08:30-10:15
08:30-08:45

08:45-09:05

09:05-09:25

09:25-09:45

09:45-10:15
09:45-10:00

10:00-10:15
10:15-10:45
10:45-12:30

10:45-11:05

11:05-11:25

11:25-11:45

11:45-12:30
11:45-12:00

Este curso pré-congresso é destinado a profissionais da saide com atuac¢do ou interesse avancado
em Genética Reprodutiva e Reproducdo Assistida, especialmente aqueles envolvidos na indicacao,
interpretacdo e tomada de decisdo clinica relacionada a testes genéticos pré-concepcionais e pré-
implantacionais. Com abordagem baseada em evidéncias e discussdo de casos clinicos reais, o
objetivo é proporcionar atualizacdo técnica aprofundada e fomentar a integracdo entre genética e
decisdo clinica, com foco na aplicabilidade pratica e nos dilemas contemporaneos da area.
Geneticistas, especialistas em reproducdo assistida, embriologistas, obstetras, médicos residentes e
pds-graduandos.

Coordenadoras: MELISSA MACHADO VIANA (MG) e DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ (RJ)

MODULO 1 - TESTE DE PORTADOR

Evolucao dos testes de portador na pratica clinica: Da triagem por variantes especificas aos

painéis expandidos por NGS

DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ (RJ)

The importance of premarital genetic screening for a healthier future. The Israeli premarital

screening as a leading example in this field

GHEONA ALTARESCU (ISRAEL)

Painel versus exoma no rastreio de portadores: o que diz a literatura

MELISSA MACHADO VIANA (MG)

Teste de portador em doadores de gametas: a polémica do TP53

MARIA TERESA VIEIRA SANSEVERINO (RS)

CASOS CLINICOS REAIS

Caso 1. Teste de portador alterado: e agora?

ELIZABETH LEMOS SILVEIRA LUCAS (RS)

Caso 2. Desafios do aconselhamento genético em painéis de portador

MELISSA MACHADO VIANA (MG)

Intervalo

MODULO 2 - TESTE GENETICO PRE-IMPLANTACIONAL

Dilemmas in preimplantation genetic testing: embryo mosaicism - true or false?

GHEONA ALTARESCU (ISRAEL)

Teste genético pré-implantacional para aneuploidias na vida real: beneficios reais e limita¢oes.

O que o PGT-A entrega e o que ainda nao resolve.

PAULO ZATTAR RIBEIRO (SP)

Unlocking the future: evaluation of preimplantation embryo risk scores for optimal outcome

GHEONA ALTARESCU (ISRAEL)

CASOS CLINICOS REAIS

Caso 1. Indicagdo (ou ndo) de Teste genético pré-implantacional



DAFNE DAIN GANDELMAN HOROVITZ (RJ)

12:00-12:15 Caso 2. Mosaicismo embrionario e decisdao de transferéncia
PAULO ZATTAR RIBEIRO (SP)
12:15-12:30 Discussado final: genética orientando a decisdo clinica

08:30-12:30 SALA 02 Curso Pré-Congresso:

CONCEITOS ESSENCIAIS DE CLASSIFICACAO DE VARIANTES PARA A PRATICA

Carga Horaria: 4 horas

Descrigao: Curso introdutdrio voltado a apresentacdo dos fundamentos da analise e interpretagdo de variantes
genéticas no contexto da pratica clinica. Serdo abordados os principais métodos de andlise genomica,
conceitos de curadoria e os critérios padronizados de classificacdo de variantes, com énfase nas
diretrizes do American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG). Destina-se a profissionais
gue ainda ndo possuem muita familiaridade com a tematica e buscam mais contato, de forma
estruturada com o processo de classificacdo de variantes, incluindo a compreensdo das ferramentas
genomicas aplicaveis a rotina assistencial. O objetivo é fornecer base conceitual sélida para subsidiar
a tomada de decisdo clinica e preparar o participante para aprofundamentos posteriores na area.

Publico-Alvo: Alunos de graduagao e pds-graduagdo, médicos residentes, médicos geneticistas, e médicos das
demais especialidades interessados nos conceitos introdutérios de classificacdo e interpretacdo de
variantes genéticas.

08:30-09:05  Aula 1: Introdugdo - Conceitos basicos em Gendmica e introdugdo a técnicas de NGS - Notagao das
variantes e Nomenclatura HGVS - Indicag¢des, aplicagbes e limitagdes da técnica de NGS
ISABELA DORNELES PASA (RS)

09:05-09:40  Aula 2 - Introdugdo sobre os critérios ACMG: abordagem histdrica e racional - Nomenclatura basica
dos critérios ACMG - Critérios: Dados de frequéncia populacional

09:40-10:15  Aula 3 - Critérios: Dados de predi¢do computacional - Critérios: Dados de segregacdo/De novo -
Critérios: Dados alélicos

10:15-10:45  Intervalo

10:45-11:15  Aula 4 - Critérios: Dados de analise funcional - Critérios: Dados de fenétipo - Atualizagao dos
critérios ACMG e VCEP
JOSELITO SOBREIRA (PE)

11:15-11:45  Aula 5 - Ferramentas para o clinico na pratica diaria
LARISSA S. DE ATHAYDE COSTA (AL)

11:45-12:30  Aula pratica - Analise de laudos / exemplos - todos os palestrantes

14:00-18:00 SALA 02 Curso Pré-Congresso:

CURSO ESTENDIDO DE CLASSIFICACAO DE VARIANTES

Dia 02 de setembro das 14h00 as 18h00

Dia 03 de setembro das 7h30 as 8h30 e das 12h30 as 14h00

Dia 04 de setembro das 7h30 as 8h30 e das 12h30 as 14h00

Carga horaria: 9 horas

Descrigao: Curso estendido em andlise e interpretacdo de variantes genéticas, voltado a profissionais que ja
possuam experiéncia prévia em andlise de variantes. O programa contempla revisdo detalhada em
métodos de analise, pipelines de bioinformatica, qualidade de dados e critérios de classificacdo de
variantes segundo as diretrizes do American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG), com
énfase na aplicagdo pratica e ponderagdo de Evidéncias, bem como uso de bancos de dados
populacionais e clinicos, preditores in silico e literatura cientifica. O diferencial do curso é o médulo
pratico supervisionado, com andlise estruturada de casos reais ou simulados, interpretacdo de
variantes em diferentes contextos clinicos, discussdo multidisciplinar e elaboracdo de laudos.

Publico-alvo: Médicos residentes, médicos geneticistas, médicos das demais especialidades e profissionais da
saude interessados em interpretacdo de variantes genéticas.

OBSERVACAO: O curso contard com numero limitado de vagas (15 participantes), visando garantir melhor
aproveitamento das atividades e maior intera¢do entre os inscritos e os ministrantes. Inicialmente,




serd realizado um processo de pré-inscricdio, sem necessidade de pagamento, por meio do
preenchimento de formulario especifico. Apds essa etapa, os candidatos deverdo submeter um
minicurriculo para avaliacdo. A sele¢do dos participantes serd conduzida com base nas informacgoes
fornecidas, considerando critérios como formacao, experiéncia prévia e aderéncia aos objetivos do
curso. Somente os candidatos selecionados serdo posteriormente convidados a efetivar a matricula.

FORMULARIO: https://forms.gle/NCxpVNxwgK3Cel12W9

PRAZOS E DATAS:
Pré-inscri¢des: 31/maio/2026
Divulgacdo dos selecionados e lista de espera: 20/junho/2026
Prazo de inscri¢des: 10/julho/2026
Segunda chamada: 11/julho/2026
Terceira chamada: 15/julho/2026
14:00-14:30  Revisdo critérios ACMG: SNV - Parte 1 [Atualizacdo de critérios ACMG/ Clingen/ACGS]
14:30-15:00  Revisdo critérios ACMG: SNV - Parte 2 [Atualizag¢do de critérios ACMG/Clingen/ACGS]
15:00-15:45 Usando o IGV
15:45-16:15 INTERVALO
16:15-16:55  Fluxograma de Analise (NA PRATICA)
16:55-17:35  Pitfalls na Classificacdo de variantes
17:35-18:00 Analisando Casos na Pratica (EXEMPLOS)

Dia 03 de setembro de 2026 (quinta-feira)

Continuacao

SALA 02 CURSO ESTENDIDO DE CLASSIFICAGAO DE VARIANTES

07:30-08:30
12:30-14:00

Casos praticos (1): classificagao de variantes sob tutoria
Discussao dos casos (1): finalizagdo

Dia 04 de setembro de 2026 (sexta-feira)

Continuacao

SALA 02 CURSO ESTENDIDO DE CLASSIFICAGAO DE VARIANTES

07:30-08:30
12:30-14:00

Casos praticos (2): classificagdo de variantes sob tutoria
Discussao dos casos (2): finalizagao

08:30-12:30 SALA 03 Curso Pré-Congresso:
TRIAGEM NEONATAL DA PRARICA: DO LAUDO A CONDUTA CLINICA

Carga horaria: 4 horas

Descrigao:

Publico-Alvo:

08:30-08:50

08:50-09:20

09:20-09:30
09:30-09:45
09:45-10:15
10:15-10:45

Curso de imers3do tedrico-pratica nos desafios da Triagem Neonatal no Brasil, com foco na tomada de
decisdo clinica.

Médicos geneticistas, médicos residentes, alunos (graduagao e pds-graduagdo) e outros profissionais
interessados em Triagem Neonatal.

Coordenadores: CECILIA MICHELETTI (SP) e THIAGO OLIVEIRA (PE)

Boas-vindas e apresentagao das atividades do curso

CECILIA MICHELETTI (SP)

Aula introdutdria para uniformizacdo de conhecimentos dos assistentes

HELENA MARIA GUIMARAES PIMENTEL DOS SANTOS (BA)

Dinamica 1

CECILIA MICHELETTI (SP)

THIAGO OLIVEIRA (PE)

HELENA MARIA GUIMARAES PIMENTEL DOS SANTOS (BA)

Distribuicao de resultados para a avaliagao pelos assistentes

Em grupo ou individualmente solicitardo o proximo exame e a partir desse a conduta
Apresentac¢ao do caso completo e resolugdo - Duvidas e discussdo

Intervalo


https://forms.gle/NCxpVNxwqK3Ce12W9

Dinamica 2

CECILIA MICHELETTI (SP)

THIAGO OLIVEIRA (PE)

HELENA MARIA GUIMARAES PIMENTEL DOS SANTOS (BA)
10:45-10:50  Distribuicao de resultados para a avaliacdo pelos assistentes
10:50-11:05  Em grupo ou individualmente solicitardo o proximo exame e a partir desse a conduta
11:05-11:35  Apresentagao do caso completo e resolugao - Duvidas e discussao

Dinamica 3

CECILIA MICHELETTI (SP)

THIAGO OLIVEIRA (PE)

HELENA MARIA GUIMARAES PIMENTEL DOS SANTOS (BA)
11:35-11:40  Distribuicao de resultados para a avaliagao pelos assistentes
11:40-11:55  Em grupo ou individualmente solicitarao o préximo exame e a partir desse a conduta
11:55-12:30  Apresentagao do caso completo e resolugao - Duvidas e discussao

Encerramento

14:00-18:00 SALA 03 Curso Pré-Congresso:
RACIOCINIO CLiNICO APLICADO: IDENTIFICANDO ERROS INATOS DO METABOLISMO EM CASOS DE VIDA

REAL

Carga horaria: 4 horas

Descrigao: Curso baseado em casos clinicos de vida real com enfoque na jornada diagndstica de pacientes com
erros inatos do metabolismo, abordando os diagndsticos diferenciais possiveis, os exames indicados
e a interpretacdo dos resultados. Cada caso apresentado terd interacdo com os alunos, que poderdo
levantar hipdteses diagnésticas, indicar exames para a resolucdo do caso e discutir o diagndstico
concluido. Os casos abordados serdo veridicos, representativos de queixas comuns no
consultério/ambulatério de Genética Médica focado em erros inatos do metabolismo.

Publico-Alvo: Médicos formados e residentes em Genética Médica, Pediatria, Neurologia Pediatrica,
Gastroenterologia Pediatrica, Medicina de Familia e Comunidade.
Coordenadores: THIAGO OLIVEIRA (PE) e CECILIA MICHELETTI (SP)

14:00-14:05 Boas-vindas e apresentac¢ao dos cursistas

14:05-14:35  Overview dos sinais e sintomas de alerta para Erros inatos do metabolismo
THIAGO OLIVEIRA (PE)

14:35-15:05  Caso clinico 1: Recém-nascido agudamente enfermo
CECILIA MICHELETTI (SP)

15:05-15:35  Caso clinico 2: Lactente com epilepsia de dificil controle

15:35-15:45  Duvidas e discussao

15:45-16:15 Intervalo

16:15-16:45  Caso clinico 3: Lactente com déficit pondero-estatural

16:45-17:15  Caso clinico 4: Crianga com regressao neuroldgica
MARCO ANTONIO CURIATI (SP)

17:15-17:45  Caso clinico 5: Adolescente com insuficiéncia hepatica
BIBIANA MELLO DE OLIVEIRA (RS)

17:45-17:55  Duvidas e discussao

17:55-18:00  Encerramento

08:30-12:30 SALA 04 Curso Pré-Congresso:
EPIGENETICA E A GENETICA MEDICA NA ERA POS-GENOMICA

Carga horaria: 4 horas

Descrigao: Um dos grandes desafios do médico geneticista é o de que, em um nimero grande de casos, 0s
exames genéticos disponiveis ndo apresentam resultados positivos para variantes patogénicas e/ou
alteracdes gendmicas de interesse. Neste cenario, ganha destaque a Epigenética, onde genes podem
ser expressos ou silenciados sem haver alteracdes da sequéncia do DNA. Além disso, doencas que



Publico-Alvo:

08:30-09:00

09:00-09:35

09:35-09:55

09:55-10:15

10:15-10:45

10:45-11:20

11:20-11:40

11:40-11:55
11:55-12:10

12:10-12:30

envolvem processos epigenéticos complexos, como a inativagdo do cromossomo X e o imprinting
gendmico, ja fazem parte da rotina e precisam ser conhecidos para uma solicitagdo mais racional dos
exames laboratoriais para o diagndstico. No minicurso, serdo abordados conceitos classicos e
técnicas mais utilizadas em estudos epigenéticos, além das suas aplica¢Oes praticas, que incluem o
Aconselhamento Genético.
Médicos geneticistas, médicos residentes, alunos (graduacdo e pds-graduacdo) e outros profissionais
interessados em Epigenética

Coordenadora: ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

Introdugdo a Epigenética (mecanismos, epiassinaturas)

ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

Técnicas utilizadas em pesquisa e diagnodstico

ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

Quando o Genoma é inconclusivo: Epigenoma?

ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

Expressao monoalélica (inativagdo do cromossomo X, imprinting gendmico, estocastica)

ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

JUAN CLINTON LLERENA JUNIOR (RJ)

Intervalo

Epigenética e Genética Médica

ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

JUAN CLINTON LLERENA JUNIOR (RJ)

Epigenética e Reprodugdo

ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

Epigenética e Oncogenética

Epigenética e Medicina Forense

ESTER SILVEIRA RAMOS (SP)

Tratamentos em Epigenética

14:00-18:00 SALA 04 Curso Pré-Congresso:
INTERFACES EM ONCOGENETICA: APROFUNDANDO OS ASPECTOS ONCOLOGICOS, RADIOLOGICOS E

TERAPEUTICOS
Carga horaria: 4 horas

Descrigao:

Publico-Alvo:

14:00-14:10

14:10-14:45

14:45-15:15

15:15-15:45

15:45-16:15
16:15-16:35

16:35-16:50

Curso interdisciplinar que aborda os aspectos oncoldgicos, radioldgicos e terapéuticos da
predisposicdo hereditdria ao cancer, visando a integra¢do da oncogenética com as especialidades
médicas envolvidas no cuidado do paciente oncolégico.

Médicos geneticistas, oncologistas, radiologistas, patologistas e médicos residentes.
Coordenadores: ISRAEL GOMY (SP)

Boas-vindas e apresentagao do curso

Quando o tumor revela a genética germinativa: pistas de predisposicdo hereditaria em testes
somaticos

ISRAEL GOMY (SP)

Interpretacdo de variantes em oncologia: diferengas entre gen6mica tumoral e germinativa
MARIANA PETACCHIA DE MACEDO (SP)

Armadilhas da gendmica oncoldgica: CHIP, mosaicismo constitucional e neoplasias hematoldgicas
hereditarias

GIOVANA TORREZAN (SP)

Intervalo

Ressonancia Magnética de Corpo Inteiro nas sindromes hereditarias de predisposi¢do ao cancer:
indicagGes e limitagdes

AUGUSTO ELIAS MAMERE (SP)

Quando o defeito no reparo do DNA define o tratamento: implica¢des terapéuticas nas sindromes
hereditarias



16:50-17:10
17:10-17:40

17:40-18:00

Predisposi¢do hereditaria ao cancer de mama: o que fazer além da cirurgia e da vigilancia?
Discussdao multidisciplinar de casos clinicos complexos

MARIA ISABEL ACHATZ (SP)

RENATA LAZARI SANDOVAL (DF)

Mensagens Finais

ISRAEL GOMY (SP)

08:30-18:00 SALA 05 Curso Pré-Congresso:
GENETICA NAS ESPECIALIDADES MEDICAS

Carga horaria: 8 horas

Descrigao:

Publico-Alvo:

08:30-09:05

09:05-09:40
09:40-10:15

10:15-10:45
10:45-11:30

11:30-12:15
12:15-12:30
12:30-14:00
14:00-14:45
14:45-15:30
15:30-15:45
15:45-16:15
16:15-17:00
17:00-17:45

17:45-18:00

Nas ultimas décadas, avancos cientificos transformaram profundamente a Genética Médica, gerando
um volume de conhecimento que nem sempre foi plenamente incorporado a formacao tradicional
nos cursos de graduacdo em Medicina. Este curso pré-congresso tem como objetivo atualizar
estudantes e médicos de diferentes especialidades, apresentando, de forma clara e acessivel,
conceitos fundamentais da Genética Clinica, com énfase em suas aplicacGes praticas.

Estudantes de Graduagao de Medicina e Médicos de diferentes especialidades.

Coordenador: SALMO RASKIN (PR)

O que é aconselhamento genético?

Palestrante: a definir

Quando suspeitar de uma doenga genética

Como diagnosticar as doengas genéticas

SALMO RASKIN (PR)

Intervalo

Meu filho tem Autismo e TDAH. Como a genética pode me ajudar?

RODRIGO AMBROSIO FOCK (SP)

Meu filho parece ter falta de uma enzima. Ha tratamento?

Discussao

Intervalo almogo

Nosso filho nasceu com malformagdes. Ha como identificar a causa?

CECILIA O. BARBOSA BUCK (SP)

N3o conseguimos levar uma gestac¢ao até o final. Serd algo genético?

MARIA TERESA VIEIRA SANSEVERINO (RS)

Discussao

Intervalo

Ha varios casos de cancer na minha familia. Preciso consultar um médico geneticista?

VICTOR EVANGELISTA DE FARIA FERRAZ (SP)

Meu paciente tem convulsao que nenhum remédio controla. Isso pode ser de origem genética?
PATRICIA PONTES (BA)

Discussdo e encerramento



