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FORMAÇÃO PROFISSIONAL E CIENTÍFICA 
1. Médico – Faculdade de Medicina da Universidade Federal do Rio Grande do Sul – UFRGS – em 1976; 
2. Residência em Genética Clínica no Hospital de Clínicas da Faculdade de Medicina de Ribeirão Preto da USP em 1979; 
3. Mestre em Genética pela Faculdade de Medicina de Ribeirão Preto da USP em 1979; 
4. Doutor em Ciências pela Faculdade de Medicina de Ribeirão Preto da USP em 1980; 
5. Pós-doutorado nas áreas de Genética Bioquímica e Doenças Lisossômicas no Pediatric Research Unit Guy's Hospital em Londres, 
Inglaterra, de 1985 a 1986; no Instituto Gianinna Gaslini em Gênova, Itália, em 1989; no Hospital Necker-Enfants Malades em Paris, 
França, em 2004; no Kinderspital Zürich em Zürich, Suíça, em 2009; e no Children’s Hospital of Oakland, California, EUA, de 2012 a 
2013. 
 
 
ATIVIDADES PRINCIPAIS ATUAIS 
1. Chefe do Serviço de Genética Médica do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (1982-2009 e 2013-) 
2. Pesquisador I A do CNPq - Conselho Nacional de Desenvolvimento Científico e Tecnológico (desde 1983) 
3. Professor Titular do Departamento de Genética da UFRGS (desde 1990) 
4. Consultor Científico do CTN Diagnósticos (desde 1990) 
5. Co-coordenador do Centro de Terapia Gênica – CPE – HCPA (desde 2002) 
6. Coordenador do Grupo de Pesquisa Clínica em Genética Médica (desde 2002) 
7. Diretor do Centro Colaborador da OMS para Desenvolvimento dos Serviços de Genética Médica na América Latina (desde 2004) 
8. Consultor da Organização Mundial da Saúde para a área de Genética Humana (desde 2004) 
9. Fundador e Coordenador da Escola Latino Americana de Genética Humana e Médica (desde 2004) 
10. Coordenador Geral da Rede MPS Brasil (desde 2004) 
11. Membro Titular da Academia Brasileira de Ciências (desde 2006) 
12. Coordenador Geral da Rede EIM Brasil (desde 2006) 
13. Comendador da Ordem Nacional do Mérito Científico (desde 2007)  
14. Membro do Comitê Científico da Aliança Brasileira de Genética (desde 2007) 
15. Membro do Global Executive Committee do Fabry Outcome Survey (desde 2008) 
16. Coordenador do Instituto Nacional de Genética Médica Populacional (desde 2008) 
17. Membro do Global Executive Committee do Hunter Outcome Survey (desde 2008) 
18. Coordenador Geral da Rede NPC Brasil (desde 2006) 
19. Membro do Conselho Consultivo do Centro de Pesquisa Experimental do HCPA (desde 2009) 
20. Coordenador do Conselho de Administração da SLEIMPN (desde 2009) 
21. Coordenador Geral da Rede DLD Brasil (desde 2006) 
22. Coordenador do International Committee of Inborn Errors of Metabolism (desde 2013) 
 
 
ATIVIDADES PASSADAS RELEVANTES 
1. Professor Adjunto do Departamento de Bioquímica da UFRGS (1980-1990) 
2. Diretor de Incentivo à Pesquisa da PROPESP-UFRGS (1988-1992) 
3. Chefe do Serviço de Patologia Clínica do HCPA (1993-1996) 
4. Presidente da Sociedade Brasileira de Genética Clínica (1992-1994) 
5. Secretário Regional (RS) da Sociedade Brasileira para o Progresso da Ciência (1996-1998) 
6. Presidente do Comitê Científico da Sociedade Latino Americana de Erros Inatos do Metabolismo e Triagem Neonatal (1997-1999 e 
2005-2007) 
7. Representante da América do Sul no Conselho da SSIEM (1997-2003) 
8. Coordenador de projeto do “Programa Nacional de Apoio a Núcleos de Excelência – PRONEX” (1997-2004)  
9. Coordenador da Comissão Científica da Sociedade Brasileira de Genética Clínica (2000-2002) 
10. Membro da Comissão de Pesquisa e Ética em Saúde do HCPA (2001-2006) 
11. Membro do Conselho de Curadores da Fundação Médica do RS (2002-2004) 
12. Membro do Conselho Estadual de Ciência e Tecnologia – RS (2001-2007) 
13. Presidente da Rede Latino Americana de Genética Humana (RELAGH) (2003-2006)  
14. Membro do Conselho Consultivo do Centro de Pesquisas do HCPA (2004) 
15. Membro do Conselho Deliberativo do ILEA – UFRGS (2004-2006) 
16. Pesquisador Destaque na área de Ciências da Saúde – Prêmio FAPERGS/COPESUL (2007)  
17. Vice-coordenador do Instituto do Milênio “Rede de Terapia Gênica” (2005-2008) 
18. Membro da Comissão Científica do International Congress of IEM – San Diego – USA (2009) 



 
 
 
LINHAS DE PESQUISA 
1. Protocolos de Triagem e Diagnóstico para Defeitos Congênitos e Doenças Genéticas 
2. Terapias Inovadoras para Erros Inatos do Metabolismo 
3. Genética Médica Populacional 
 
MEMBRO DO CONSELHO EDITORIAL DE REVISTAS CIENTÍFICAS INTERNACIONAIS 
1. Journal of Inborn Errors of Metabolism and Screening (Editor-Chefe) 
2. Clinical Genetics (Membro do Conselhor Editorial) 
3. Journal of Community Genetics (Membro do Conselho Editorial) 
 
PARTICIPAÇÃO EM SOCIEDADES CIENTÍFICAS 
1. Academia Brasileira de Ciências 
2. American Society of Human Genetics 
3. Ibero-American Society of Human Genetics  
4. International Society of Forensic Genetics 
5. International Society of Newborn Screening 
5. Sociedad Latino Americana de Errores Inatos del Metabolismo y Pesquisa Neonatal 
6. Sociedade Brasileira de Genética 
7. Sociedade Brasileira de Genética Médica 
8. Sociedade Brasileira para o Progresso da Ciência 
9. Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism 
10. Society of Inherited Metabolic Diseases 
11. The Human Genome Organization 
 
PRINCIPAIS INDICADORES DA PRODUÇÃO CIENTÍFICA 
393 trabalhos científicos publicados 
1506 temas livres apresentados em congressos 
57 livros/capítulos de livros publicados 
109 teses/dissertações de pós-graduação orientadas 
648 participações como conferencista/palestrante 
 


