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Apresentacao

O sistema enddcrino é constituido por um grupo de glandulas e 6rgaos que regulam
e controlam varias funcdes do organismo através da producao e secregdo de hormonas
por todo o corpo. O conhecimento das alteragbes genéticas responsaveis por cada
disturbio que ocorre neste processo permitira a compreensao da sua fisiopatologia
molecular e diagndsticos mais precisos e terapias mais eficazes.
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Incorpore 0s conhecimentos necessarios para
poder trabalhar a partir da intervencéo clinica
e reprodutiva na prevencao e gestao das
doencas genéticas dos sentidos”
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Este modulo ira detalhar a base molecular e os mecanismos que ajudam a compreender Este Curso de Genética Clinica das Doengas Enddcrinas conta com o conteddo

a base genética do diagndstico das doencas enddcrinas. Serdo apresentadas descrigbes  cientifico mais completo e atualizado do mercado. As suas principais caracteristicas sao:
detalhadas de todos os defeitos genéticos atualmente conhecidos em endocrinologia.
Trata-se de um grupo de doengas muito heterogéneo e dificil de diagnosticar. Além de
atualizar conceitos, apresentaremos os diferentes algoritmos utilizados para a gestao
genética clinica deste grupo de doengas. Serdo apresentados em pormenor os diferentes
exames complementares para um diagndéstico diferencial eficaz e posterior utilizagéo
das técnicas de diagndstico genético adequadas. Seréo discutidos casos praticos + Sistemas de video interativo de ultima geragao
e exercicios de diferentes patologias incluidas nesta categoria. + Um ensino apoiado pela telepratica

* A'mais recente tecnologia em software de ensino online

+ Um sistema de ensino extremamente visual, apoiado por contetidos graficos
e esquematicos que séo faceis de assimilar e compreender

+ O desenvolvimento de casos praticos apresentados por especialistas em atividade

+ Sistemas de atualizagao e requalificagéo continua
+ Uma aprendizagem autorregulada: total compatibilidade com outras atividades
¢ Exercicios praticos de autoavaliacdo e verificacdo da aprendizagem

* Grupos de apoio e sinergias educativas: perguntas ao perito, foruns de discussao
e conhecimento

+ Comunicagao com o professor e trabalhos de reflexao individual

Adquira a capac/dade de trabalhar com as * Acesso a todo o contetdo desde qualquer dispositivo, fixo ou portétil,
ferramentas mais avancadas da genética com conexao & Internet
mais avangada e estar um passo 3 frente * Bancos de documentagao complementar permanentemente disponiveis, inclusive

_ apos o Curso
das necessidades que o mercado de trabalho

exigira cada vez mais dos profissionais
de Medicina"



Uma formacédo que combina na perfeicdo
intensidade e flexibilidade, tornando o0s
objetivos, facilmente e confortavelmente,
alcancaveis pelo profissional”

Este Curso foi elaborado por profissionais de diferentes clinicas de Genética Clinica,

contribuindo com a sua experiéncia na pratica didria, no atendimento de pacientes
e familias com uma diversidade de doengas hereditarias, tanto no aconselhamento

genético como em programas de prevencao e aconselhamento pré-natal e pré-concecional.

O pessoal docente envolvido no Curso também realiza um importante trabalho de
investigagao no campo da Genética.

O conteudo do Curso abrange, nos seus diferentes modulos, 0os conhecimentos basicos e
necessarios para a gestao de pacientes e das suas doengas numa consulta de Genética
Clinica. Oferece uma abordagem pratica as diferentes técnicas mais utilizadas para o
diagndstico de doencas hereditarias, bem como a interpretacéo dos seus resultados. Além
disso, oferece uma abordagem das doengas que causam o maior nimero de consultas

na pratica diaria no campo de um servigo de Genética Clinica.

O Curso conta com um texto tedrico sobre o tema a abordar, exemplos praticos retirados
de casos clinicos que ajudarao a compreender e a aprofundar os conhecimentos.

Apresentacdo | 07 tecn

Os conhecimentos basicos e necessarios para
a gestao de pacientes e das suas doencas
numa consulta de Genética Clinica.

Um conhecimento de base para o diagnostico,
tratamento e prevencéo de das doencas
endocrinas hereditarias, a maioria das quais

€ pouco conhecida.
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Objetivos

Atualmente nem todos os hospitais tém Unidades de Genéticas e € previsivel que todos 0s
centros de saude venham a ter Unidades de Genéticas nos préximos anos. Os estudantes
deste Curso irdo adquirir os conhecimentos necessarios para trabalhar como geneticistas
clinicos no campo do diagnostico e aconselhamento nestas unidades ou para fazer parte

de grupos multidisciplinares em servigcos medicos onde sao tratados pacientes com

doengas hereditérias.
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Este Curso intensivo permitir-lhe-a conhecer
as causas genéticas das doencas que afetam
0S sentidos e os diferentes padroes de
hereditariedade que ocorrem’
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Objetivos gerais

+ Conhecer a evolugao historica do conhecimento na drea da genética
» Aprender a utilizagdo de testes genéticos para fins de diagnostico

* Aproximacgao a cardiogenética

+ Conhecer todas as sindromes conhecidas do cancro hereditario

* Reconhecer as doencas genéticas que afetam os 6rgaos dos sentidos e saber
como geri-las

+ Detalhar os fundamentos e mecanismos moleculares para o diagnéstico de doengas
endadcrinas

+ Conhecer as doengas genéticas que afetam o sistema nervoso central e periférico

+ Aprender sobre doengas genéticas nefrouroldgicas, tais como a doenga
de Fabry ou a sindrome de Alport

» Abordar as diferentes doengas pediatricas mais importantes

+ Rever as doengas hematoldgicas, metabolicas e de depdsito, cerebrais e de pequenos vasos
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Objetivos especificos

+ Atualizacéo e aprendizagem sobre as carateristicas das doengas endocrinas, tanto
em adultos como em criangas, associadas a padroes hereditarios

+ Utilizagdo de dados clinicos e analiticos para estabelecer o diagnostico diferencial,
de um ponto de vista genético, antes de tomar a decisdo sobre o0 estudo a ser realizado

Avance na sua profisséo, abrindo
caminho numa area que se prepara
para ser uma das mais apaixonantes
da Medicina atual e futura"
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Direcao do curso

Como parte do principio de qualidade total do nosso Curso, orgulhamo-nos de colocar
a sua disposigao um corpo docente do mais alto nivel, escolhido pela sua experiéncia
comprovada. Profissionais de diferentes areas e competéncias que formam uma equipa
multidisciplinar completa. Uma oportunidade Unica de aprender com os melhores.
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Um Curso criado e dirigido por especialistas em Genética
Clinica, que o conduzirdo pelos conhecimentos mais
atualizados e completos, e lhe dardo uma visao real

e contextualizada desta area profissional”
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Diretor Convidado Internacional

Com uma destacada trajetéria cientifica no campo da Genética Molecular e da Gendmica,
a Doutora Deborah Morris-Rosendahl se consagrou a analise e diagnostico de patologias
especificas. Gragas aos seus excelentes resultados e prestigio, assumiu o desafio de dirigir o
Laboratério Genémico Hub South East (NHS) de Londres.

A pesquisa desta especialista de renome internacional se concentrou na identificagao
de novos genes causadores de doengas, tanto para disturbios de um unico gene quanto
para condi¢gdes neuropsiquiatricas complexas. Seu interesse particular pelos processos
neuroevolutivos a levou a determinar associagdes gendtipo-fendtipo e diversas afecgdes do
desenvolvimento cortical, além de refinar as correlagdes genétipo-fenétipo para Lisencefalia,

Microcefalia primaria e Sindromes de Microcefalia.

Ela também dirigiu sua atencao para condigGes cardiacas e respiratorias hereditarias, areas
em que seu laboratério é responsavel por realizar testes especializados. Além disso, sua
equipe tem se dedicado a desenvolver metodologias inovadoras para oferecer diagnosticos

gendmicos de ponta, consolidando sua reputagéo como lider global nesse campo.

A Doutora Morris-Rosendahl iniciou sua formagéo em ciéncias na Universidade da Cidade
do Cabo, onde obteve um diploma de honra em Zoologia. Para continuar seus estudos, se
vinculou ao Instituto de Pesquisa de Mamiferos da Universidade de Pretoria. Com o advento
da tecnologia de DNA recombinante, redirecionou imediatamente seus esforcos para a
Genética Humana, completando seu doutorado nessa area no Instituto Sul-Africano de

Pesquisa Médica e na Universidade de Witwatersrand.

Além disso, desenvolveu pesquisas pés-doutorais na Africa do Sul, nos Estados Unidos e na
Alemanha. Neste Gltimo pais, chegou a ser Diretora do Laboratério de Diagndstico de Genética
Molecular no Instituto de Genética Humana, Centro Médico da Universidade de Friburgo.

Recentemente, tem colaborado com varias equipes multidisciplinares no Reino Unido.
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Dra. Morris-Rosendahl, Deborah

+ Diretora Cientifica do Laboratério Gendmico Hub South East (NHS)
de Londres, Reino Unido

+ Pesquisadora principal de Asmarley no Grupo de Genética Molecular
e Gendmica do Instituto Britanico do Coracao e Pulméao
+ Diretora Cientifica da Unidade de Inovagao Genémica do Guy's
and St. Thomas' NHS Foundation Trust, Reino Unido
+ Chefa do Laboratério de Genética Clinica e Genémica do Grupo Clinico
dos hospitais Royal Brompton e Harefield, Reino Unido
+ Diretora do Laboratorio de Diagndstico de Genética Molecular no Instituto
de Genética Humana, Centro Médico da Universidade de Friburgo, Alemanha

+ Investigadora do Instituto de Investigacdo de Mamiferos da Universidade
de Pretoria

+ Estagio Pos-Doutoramento na Faculdade de Medicina Baylor de Houston,
Texas, Estados Unidos

+ Estagio Pos-Doutoramento premiado com a Bolsa de Pesquisa Alexander
von Humboldt

+ Doutoramento em Genética Humana pelo Instituto Sul-Africano de Pesquisa
Médica e pela Universidade de Witwatersrand

+ Licenciatura em Zoologia pela Universidade da Cidade do Cabo

Gracas a TECH, podera
aprender com os melhores
profissionais do mundo”
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Diregao

Dr. Tahsin Swafiri Swafiri

+ Licenciatura em Medicina e Cirurgia Geral, Universidade da Estremadura-Badajoz
+ Médico Especialista em Bioguimica Clinica e Patologia Molecular, Hospital Universitario de Puerta de Hierro Majadahonda

+ Mestrado em Doencas Raras, Universidade de Valéncia

+ Médico em Genética Clinica, Hospitais Universitarios de Infanta Elena, Rey Juan Carlos I, Fundagéo Jiménez Dia
e General de Villalba

Professor Associado de Genética na Faculdade de Medicina, Universidade Francisco de Vitoria, em Pozuelo de Alarcén, Madrid

Instituto de Investigacao Sanitaria, Hospital Universitario Fundagéo Jiménez Diaz
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Professores
Doutora Fiona Blanco Kelly Dra. Patricia Fernandez San José
+ Médica do Servico de Genética, Hospital Universitario Fundagao Jiménez Diaz, Instituto de + Médica Especialista de Area no Servico de Genética, Hospital Universitario Ramén y Cajal,
Investigacion Sanitaria-FJD em Madrid

+ Médica Orientadora de Formacao (Especialista de Area) no Servigo de Genética, Hospital
Universitario Fundagao Jiménez Diaz

* Farmacéutica Especialista em Bioguimica Clinica

+ Especializada no diagnostico de doengas de origem genética com énfase nas doengas

Licenciatura em Medicina e Cirurgia pela Faculdade de Medicina, Universidade cardiacas familiares, eritropatologia e sindromes autoinflamatérias

Complutense de Madrid (2004)

+ Especialista de Area em Bioguimica Clinica (desde 2009)

+ Colaboradora da Unidade U728 do CIBERER, a Rede RareGenomics com a sua propria
linha de investigagdo em Doengas Autoinflamatorias no &mbito do Instituto Ramon y Cajal
+ Doutoramento em Medicina (2012) de Investigagdo em Saude (IRYCIS)

+ Mestrado em Doengas Raras, Universidade de Valéncia, em Valéncia, Espanha (2017)

+ Curso de pds-doutoramento: Especialista Universitario em Genética Clinica, Universidade
de Alcala de Henares, em Madrid, Espanha (2009)

+ Investigadora Associada Honoréria no Institute of Ofthalmology (100), University
College London (UCL), em Londres, Reino Unido (01/2016-31/12/2020)

¢ Secretdria da Comisséo de Formacao e Divulgagao, Associagao Espanhola de Genética

Humana Um corpo docente extraordinario, composto
Doutora Marta Cortén por profissionais de diferentes areas de
* Investigadora Miguel Servet, responsavel pelo Grupo de Patologias de Desenvolvimento iali ~ ~ f
Ocular IS-Fundacion Jiménez Diaz especiallzagao, que serao 0S Seus proressores
* Doutoramento em Biomedicina, UAM, e acreditado em Genética Humana pela AEGH durante a sua CapaC/taCaO: uma oportun/dade
+ Especializada na concegéo, avaliagdo e implementacédo de estratégias -Omicas, dnica a ndo perder"

principalmente destinadas a melhorar a analise genética de diferentes patologias
oftalmoldgicas, principalmente as distrofias hereditérias da retina

+ Equipa para a selegao de jovens investigadores para 0 SNS
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Estrutura e conteudo

Os conteldos desta qualificagdo foram desenvolvidos pelos diferentes especialistas
deste Curso, com um objetivo claro: assegurar que os alunos adquiram todas as
competéncias necessarias para se tornarem verdadeiros especialistas nesta area.
Uma qualificacdo abrangente e bem estruturada, que o conduzira aos mais altos
padrées de qualidade e sucesso. O Curso € elaborado com a participagao de doentes
especialistas, 0 que acrescenta uma perspetiva muito original e préxima, com casos
e situagdes reais que sdo nao so clinicos mas também sociais. Tem uma perspetiva
holistica, ndo apenas médica, tornando-a interessante para profissionais de salde
de todos os tipos.
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Um percurso intensivo por todas as areas do conhecimento
que 0 médico precisa de conhecer para intervir nas doencgas
enddcrinas na perspetiva da Genética Clinica"
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Mddulo 1. Genética das doengas endocrinas

1.1. Diabetes monogénica
1.2. Hipoparatiroidismo primario
1.3. Baixa estatura familiar e acondroplasias
1.4. Acromegalia
1.5. Hipogonadismos
1.5.1. Sindrome de Kallmann
1.6. Hiperplasia adrenal congénita
1.7. Genética do metabolismo fosfocadlcico
1.8. Hipocolesterolemia familiar
1.9. Paraganglioma e feocromocitoma
1.70. Carcinoma medular da tiroide
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‘ ‘ Um plano de estudos muito completo, estruturado

em unidades didaticas, organizadas para
consequir uma aprendizagem rapida
e eficaz, com énfase na aplicacdo pratica"
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Metodologia

Este programa de capacitagéo oferece uma forma diferente de aprendizagem. A nossa
metodologia é desenvolvida através de um modo de aprendizagem ciclico: o Relearning.
Este sistema de ensino é utilizado, por exemplo, nas escolas médicas mais prestigiadas
do mundo e tem sido considerado um dos mais eficazes pelas principais publicagées,

tais como a New England Journal of Medicine.
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Descubra o Relearning, um sistema que abandona

a aprendizagem linear convencional para o levar através de
sistemas de ensino ciclicos: uma forma de aprendizagem
que provou ser extremamente eficaz, especialmente em
disciplinas que requerem memoriza¢ao”
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Na TECH utilizamos o Método de Caso

Numa dada situagao, o que deve fazer um profissional? Ao longo do programa, 0s
estudantes serdo confrontados com multiplos casos clinicos simulados com base
em pacientes reais nos quais terdo de investigar, estabelecer hipoteses e finalmente
resolver a situagao. Ha abundantes provas cientificas sobre a eficacia do método.
Os especialistas aprendem melhor, mais depressa e de forma mais sustentavel

ao longo do tempo.

Com a TECH pode experimentar uma forma
de aprendizagem que abala as fundacées das
universidades tradicionais de todo o mundo.

Segundo o Dr. Gérvas, o caso clinico € a apresentacao anotada de um paciente, ou
grupo de pacientes, que se torna um "caso’, um exemplo ou modelo que ilustra alguma
componente clinica peculiar, quer pelo seu poder de ensino, quer pela sua singularidade
ou raridade. E essencial que o caso seja fundamentado na vida profissional actual,
tentando recriar as condi¢des reais da pratica profissional do médico.
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Sabia que este método foi desenvolvido em
1912 em Harvard para estudantes de direito?
O método do caso consistia em apresentar
situagdes reais complexas para que tomassem
decisbes e justificassem a forma de as resolver.
Em 7924 foi estabelecido como um método

de ensino padrdo em Harvard”

A eficacia do método é justificada por quatro realizagdes fundamentais:

1 Os estudantes que seguem este método ndo s6 conseguem a assimilagéo
de conceitos, mas também desenvolvem a sua capacidade mental através
de exercicios para avaliar situagdes reais e aplicar os seus conhecimentos.

2 A aprendizagem é solidamente traduzida em competéncias praticas que
permitem ao educador integrar melhor o conhecimento na pratica didria.

3 Aassimilagdo de ideias e conceitos é facilitada e mais eficiente, gragas
a utilizagao de situagdes que surgiram a partir de um ensino real.

4 0 sentimento de eficiéncia do esforgo investido torna-se um estimulo muito
importante para os estudantes, o que se traduz num maior interesse pela
aprendizagem e num aumento do tempo passado a trabalhar no curso.
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Relearning Methodology

A TECH combina eficazmente a metodologia do Estudo de Caso com
um sistema de aprendizagem 100% online baseado na repetigao, que
combina 8 elementos didaticos diferentes em cada ligao.
Melhoramos o Estudo de Caso com o melhor método de ensino
100% online: o Relearning.

O profissional aprendera através de casos
reais e da resolugéo de situagdes complexas
em ambientes de aprendizagem simulados.
Estas simulagbes sdo desenvolvidas utilizando
software de dltima geracéo para facilitar

a aprendizagem imersiva.

learning
from an
expert
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Na vanguarda da pedagogia mundial, 0 método Relearning conseguiu melhorar os
niveis globais de satisfacao dos profissionais que concluem os seus estudos, no
que diz respeito aos indicadores de qualidade da melhor universidade online do
mundo (Universidade de Columbia).

Utilizando esta metodologia, mais de 250.000 médicos foram formados
com sucesso sem precedentes em todas as especialidades clinicas,
independentemente da carga cirdrgica. Tudo isto num ambiente altamente
exigente, com um corpo estudantil universitario com um elevado perfil
socioeconomico e uma idade média de 43,5 anos.

O Relearning permitir-lhe-a aprender com menos
esforco e mais desempenho, envolvendo-o0 mais
na sua capacitacao, desenvolvendo um espirito
critico, defendendo argumentos e opinioes
contrastantes: uma equagédo direta ao Sucesso.

No nosso programa, a aprendizagem nao é um processo linear, mas acontece numa
espiral (aprender, desaprender, esquecer e reaprender). Portanto, cada um destes
elementos é combinado de forma concéntrica.

A pontuacao global do nosso sistema de aprendizagem ¢é de 8,01, de acordo com os
mais elevados padrées internacionais.
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Este programa oferece o melhor material educativo, cuidadosamente preparado para profissionais:

Material de estudo

>

Todos os conteudos didaticos sao criados pelos especialistas que irdo ensinar o curso,
especificamente para o curso, para que o desenvolvimento didatico seja realmente
especifico e concreto.

Estes conteldos sdo depois aplicados ao formato audiovisual, para criar o método de
trabalho online da TECH. Tudo isto, com as mais recentes técnicas que oferecem pecas
de alta-qualidade em cada um dos materiais que séo colocados a disposi¢do do aluno.

Técnicas cirurgicas e procedimentos em video

A TECH traz as técnicas mais inovadoras, com os Ultimos avancgos educacionais,
para a vanguarda da atualidade em enfermagem. Tudo isto, na primeira pessoa,
com o maximo rigor, explicado e detalhado para a assimilacdo e compreensao
do estudante.

E o melhor de tudo, pode observa-los quantas vezes quiser.

Resumos interativos

A equipa da TECH apresenta os conteudos de uma forma atrativa e dindmica em
comprimidos multimédia que incluem audios, videos, imagens, diagramas e mapas
concetuais a fim de reforgar o conhecimento.

Este sistema educativo Unico para a apresentagao de contelidos multimédia
foi premiado pela Microsoft como uma “Histéria de Sucesso Europeu”.

Leituras complementares

Artigos recentes, documentos de consenso e diretrizes internacionais, entre outros.
Na biblioteca virtual da TECH o aluno tera acesso a tudo o que necessita para completar
a sua capacitacao.

ORIANS



Andlises de casos desenvolvidas e conduzidas por especialistas

A aprendizagem eficaz deve necessariamente ser contextual. Por esta razéo, a
TECH apresenta o desenvolvimento de casos reais nos quais o perito guiara o
estudante através do desenvolvimento da atengéo e da resolugao de diferentes
situagbes: uma forma clara e direta de alcangar o mais alto grau de compreenséo.

Testing & Retesting

Os conhecimentos do aluno sao periodicamente avaliados e reavaliados
ao longo de todo o programa, através de atividades e exercicios de avaliagcao e
auto-avaliagao, para que o aluno possa verificar como esta a atingir os seus objetivos.

Masterclasses

Ha provas cientificas sobre a utilidade da observacéo de peritos terceiros:
Learning from an Expert fortalece o conhecimento e a recordagéo, e constroi
conflanga em futuras decisées dificeis.

Guias rapidos de atuagao

A TECH oferece os conteldos mais relevantes do curso sob a forma de folhas de
trabalho ou guias de agao rapida. Uma forma sintética, pratica e eficaz de ajudar os
estudantes a progredir na sua aprendizagem.

LK)
K\
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Certificacao

0 Curso de Genética Clinica das Doengas Endocrinas garante, para além de um contetido mais

rigoroso e atualizado, 0 acesso a um CUrso emitido pela TECH Universidade Tecnoldgica.
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Conclua este plano de estudos com sucesso
e receba o seu certificado sem sair de casa
e sem burocracias”
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Este Curso de Genética Clinica das Doengas Enddcrinas conta com o contetddo
cientifico mais completo e atualizado do mercado.

Uma vez aprovadas as avaliagdes, o aluno recebera por correio o certificado*
correspondente ao Curso emitido pela TECH Universidade Tecnoldgica

Este certificado contribui significativamente para o desenvolvimento da capacitacdo
continuada dos profissionais e proporciona um importante valor para a sua capacitagao
universitaria, sendo 100% valido e atendendo aos requisitos normalmente exigidos
pelas bolsas de emprego, concursos publicos e avaliagéo de carreiras profissionais.

Certificagdo: Curso de Genética Clinica das Doengas Enddcrinas
ECTS: 6

Carga horaria: 150 horas

]
t e C n universidade
» tecnoldgica
Concede o presente

CERTIFICADO

— com o documento de identificagdo n°
Por ter completado e acreditado com sucesso o

CURSO
de
Genética Clinica das Doencgas Enddcrinas
Este é um certificado concedido por esta Universidade, reconhecido por 6 ECTS e equivalente a 150

horas, com data de inicio a dd/mm/aaaaa e data de conclusdo a dd/mm/aaaaa.

A TECH é uma Institui¢do Privada de Ensino Superior reconhecida pelo Ministério da Educag&o
Publica a partir de 28 de junho de 2018.

A 17 de junho de 2020

Rt

Prof. Dra. Tere Guevara Navarro
Reitora

c6digo Gnico TECH: AFWOR23S techtitute.com/!itulos
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Curso

Genética Clinica das
Doencas Endocrinas

» Modalidade: Online

» Duragdo: 6 semanas

» Certificagdo: TECH Universidade Tecnoldgica
» Créditos: 6 ECTS

» Tempo Dedicado: 16 horas/semana

» Horario: ao seu proéprio ritmo

» Exames: online
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