19 FEB 2000

Nombre del curso o unidad curricular: Genética Humana

Licenciaturas: Bioquimica, Ciencias Biol6gicas

Frecuencia y semestre de la formacion al que pertenece la unidad curricular: Anual, Semestre Impar

Créditos asignados:
Ciencias Biolégicas 9 (Tramo Orientaciéon — Area Celular y Molecular)

Bioquimica 9 (Area Electivas)

Nombre del/la docente responsable de la unidad curricular y contacto: Prof. Agdo. Dr. Victor
Raggio. vraggio@fmed.edu.uy

Requisitos previos: Conocimientos generales de genética y/o biologia molecular.

Ejemplos unidades curriculares de Facultad de Ciencias u otros que aportan dichos conocimientos:
Genética.

Conocimientos adicionales sugeridos:

Son deseables, pero no se consideraran excluyentes, conocimientos previos de Biologia Molecular.

Objetivos de la unidad curricular:
a) Herramientas, conceptos y habilidades que se pretenden desarrollar en la unidad curricular
Brindar a los estudiantes una visién introductoria global de la Genética como disciplina y sus aplicaciones

a la Medicina Este curso sustituye al curso optativo que hasta el afio pasado se denominé “Curso de
Introduccién a la Genética Humana”.



b) En el marco del plan de estudios

Electiva

Temario sintético de la unidad curricular:

formacion profesional de ese estudiante?

Genoma humano

Herencia en el Ser Humano

Citogenética y anomalias cromosomicas
Ligamiento y Recombinacion. Mapa genético
Variabilidad genética humana

Patologia molecular.

Herramientas para el diagnostico sobre el genoma
Herencia de los rasgos complejos

Aplicaciones de la Genética en Medicina.
Epigenética e impronta genomica

Herencia no tradicional

Asesoramiento genético

Genética de Poblaciones

Epidemiologia Genética

Identificacién humana

Genética del cancer

Estrategias de terapia génica y terapias genéticas

Temario desarrollado:

W

Genoma humano: Organizacion del genoma humano. HGP. Genémica comparativa. Definicion
actual de gene. Proyecto ENCODE. Los mecanismos evolucionarios que dieron forma a nuestro
genoma.

Herencia en el Ser Humano: Clasificacion genética de las enfermedades. Analisis genético en el
Ser Humano. Enfermedades monogénicas autosémicas y ligadas a los cromosomas sexuales.
Heterogeneidad genética. Relacion genotipo-fenotipo. Penetrancia y expresividad. Alelos
multiples. Heterogeneidad genética. Genes modificadores. Factores ambientales. Interaccion
génica, herencia oligogénica. Genética Cuantitativa / Herencia multifactorial,

Citogenética y anomalias cromosémicas

Ligamiento y Recombinacién. Mapa genético

Variabilidad genética humana: Variantes de ADN, un catalogo exhaustivo de la variacion genética
y genémica humana. 1000G, GnomeAD, HapMap.

Patologia molecular. De las variantes genéticas a la enfermedad. Estructura proteica y patologia
molecular. Del genotipo al fenotipo alterado. Alteraciones del plegamiento proteico y agregacion.
Anemia falciforme, colageno, deficiencia de antitripsina, cuerpos de inclusién y muerte celular.
Priones.

Herramientas para el diagnostico sobre el genoma Técnicas de analisis sobre el genoma: MLPA,
aCGH, secuenciacion, etc.

Herencia de los rasgos complejos: Genética de los rasgos complejos en el Ser Humano y su
importancia en Medicina.

Aplicaciones de la Genética en Medicina. Perfil genémico en la practica clinica. Uso de
herramientas de la genética en salud humana en diferentes situaciones. ELSI. Test genéticos y
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modificaciones sobre el genoma. Polimorfismos de riesgo. Scores poligénicos. Factores de riesgo
tradicionales y genéticos. Farmacogenética. Potenciales y limitaciones. DTC g enetic. testmg
Epigenética e impronta genémica \,,c‘x 1_”“ /~

Herencia no tradicional Mosaicismo somatico y germinal. DUP. Mutaciﬁs dinamicas.. %e\u\oma
y patologia mitocondrial. Sindrome de Rett: una enfermedad de la crom;atlr;é !

Asesoramiento genético: Casos clinicos e
Epidemiologia Genética. Epidemiologia Genética. Mapeo de genes de e fermedades COWJ[ﬁe as
por estudios de ligamiento y asociacién Mapeo de genes por ligamiento. GWAS Pro e 't’o
HapMap. Desequilibrio de ligamiento y asociaciones alélicas. i :
Genética de Poblaciones

Identificacion humana

Genética del cancer. Marcadores moleculares de susceptibilidad al cancer. Marcadores
moleculares de prondstico, guia del tratamiento y seguimiento en cancer.

Estrategias de terapia génica y terapias genéticas Modificaciones somaticas y germinales.
Aproximaciones basadas en la genética para el tratamiento de enfermedades humanas

£

Practico 1: Citogenética: Preparacion y andlisis cromosomico. Cariotipo humano
Practico 2: Genética Molecular: Determinacion de variantes genéticas con fines diagndsticos

Bibliografia

a) Basica:

Thompson y Thompson 7 edicién\" Genética en medicina\"

b) Complementaria:

Strachan \"Genética Molecular humana\"

Modalidad cursada: Presencial

Metodologia de ensefianza: Tedricos- Practicos

Carga horaria total: 68 horas

Carga horaria detallada:

a) Horas aula de clases teodricas: 42

b) Horas aulas de clases practicas: 18 (discusiones grupales) + 8 (practicos): 26



¢) Horas sugeridas de estudio domiciliario durante el periodo de clase: 6 hs/ semana

Sistema de ganancia de la unidad curricular
Tiene examen final: Si

Se exonera: No

Nota de exoneracion (del 3 al 12):

a) Caracteristicas de las evaluaciones:

Prueba final escrita (sobre el global de temas del curso).

Multiple opcién y de desarrollo sobre casos y situaciones problema.

Los practicos se aprueban con la asistencia (obligatoria a ambos, para ganar los dos créditos extra) e
informe escrito de lo trabajado en los mismos. No hay parcial o examen especifico de practico.

b) Porcentaje de asistencia requerido para aprobar la unidad curricular:

Los tedricos no son de asistencia obligatoria.
Se debe concurrir al 75% de las instancias de discusion grupal (que son 9).

¢) Puntaje minimo individual de cada evaluacion y total: 60% (de la prueba final escrita)
d) Modo de devolucion o correccion de pruebas:
Se corrigen “a mano” por 3 de los docentes del curso.

Se publica prototipo y resultados via EVA (http://eva.fmed.edu.uy/login/index.php).
Se reciben estudiantes con consultas puntuales sobre las pruebas (a coordinar).
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