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1. Contenidos Minimos del Plan de Estudios

Segun Res HCSUCC N° 901 y Res ME 33/99

Definiciones fundamentales de la genética médica y su importancia, sus clasificaciones basicas.
Organizacion estructural del genoma. Factores que regulan y / o alteran el desarrollo humano.
Leyes de Mendel, importancia y ejemplos, resolucién grafica de problemas. Concepto,
definiciones y bases de la herencia mendeliana, autosémica y sus tipos, ligada al sexo y
poligénica. Sus caracteristicas, sus criterios de clasificacién, sus enfermedades, sus grados de
expresion, sus riesgos y la estimacion de los mismos. Teratologia: concepto y definiciones
esenciales, incidencia y prevalencias, influencias ambientales, parentales y de otras formas de
vida. Cromosomas humanos: estructura y clasificacién, técnicas para su estudio. Tipos de
anomalias sexuales y somaticas. Ejemplos clinicos. Nuevos patrones de herencia
(“imprinting”gendmico, disomia uniparental,mosaicismo genético y herencia mitocondrial).
Estimacion bayesiana de riesgo de recurrencia genética. Clinica genética y asesoramiento
genético y registro epidemioldgico. Principales malformaciones.Factores que regulan y/o alteran
el desarrollo humano. Historia Clinica genética. Importancia de la recoleccién de antecedentes
familiares materno fetales y postnatales. Semiologia genética. Estimacion de los riesgos de
acuerdo al diagnéstico genético. Prevencion a nivel familiar (asesoramiento genético), y
poblacional (screening o rastreo de patologias genéticas prenatal, de recién nacido, de
heterocigotas portadores y afectados presintomaticos). Principales malformaciones. Diagndstico
prenatal. Terapéutica y consejo genético. Procesamiento de la informacién genética.

2. Fundamentacion

Adquisicién de conocimientos tedricos que puedan simultaneamente aplicarse a casos
clinicos y sean la base de la deteccion de problemas de salud de origen genético desde
los niveles mas basicos de la asistencia médica.

3. Propésitos

3.1 Propiciar un ambiente de trabajo cooperativo entre los alumnos con la
concientizacién de que los compafieros de hoy son los colegas de mafiana.

3.2 Brindar las herramientas tedricas basicas para el futuro médico generalista la
deteccion de pacientes que en un futuro requiera la atencién de un especialista en
Genética.

3.3 Estimular el espiritu de investigacion clinica.

3.4 Generar un espacio de consulta continua de la Genética.

4. Competencias

4.1 Identificar desde la practica de un médico generalista los pacientes con
enfermedades de origen genético.

4.2 Confeccionar un arbol genealogico.

4.3 Establecer los antecedentes que en el paciente ameritan la interconsulta con el
médico especialista en Genética.

4.4 Conocer el alcance del asesoramiento genético.

4.5 Identificar el tipo de herencia en una familia con enfermedad congénita.

4.6 Buscar informacién académica en fuentes probadamente confiables.
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5. Estrategias de ensefianza — aprendizaje

5.1 Estrategia de ensefianza: el programa consta de doce unidades tematicas. Cada
unidad se desarrollara con una exposicion tedrica que debera dar herramientas para el
desarrollo de una segunda parte de la unidad que sera el trabajo practico. Cada trabajo
practico se plantea en forma de casos clinicos para el efectivo acercamiento de los
conocimientos tedricos a la realidad asistencial.

También se contara con dos exposiciones de temas especiales disertadas por expertos
invitados para los temas de Metodologia de la Investigacion Cientifica y Fertlizacion
asistida y diagnostico prenatal.

5.2 La materia es regular. Las condiciones de regularizacion son presentar el 80% de
asistencia y aprobacion del sistema de evaluacion continua que incluye un examen
parcial, la resolucion de los trabajos practico y la participacion y desempefio en cada
clase.

5.3 La aprobaciéon de la materia es con examen final que tiene distintos items de
resolucién: preguntas a desarrollar, problemas con casos clinicos a resolver, enunciados
para completar con la misma modalidad que se dieron durante el cursado.

e Actividades Practicas

De cada unidad temaética se desarrollara un Trabajo Practico con tres casos clinicos para
resolver individualmente o en grupo, segtn la consigna y el tema del dia y luego discutir
en clase. La resolucion de los casos clinicos exige la lectura de material y la asociacién
y aplicacion de conocimientos tedricos.

6. Metodologia de Evaluacion

6. 1 Se implementara un sistema de evaluacion continua que constara de una nota final
basado en el puntaje obtenido en un examen final y el desempefio, la asistencia y la
resolucion de los trabajos practicos a lo largo de la cursada.

6.2 Cada unidad tematica tendra su correspondiente Trabajo Practico en forme de
resolucion de casos clinicos.

6.3 Si el alumno obtiene su condicion de regular por asistencia, desempefio y resolucion
de Trabajos Practicos y no aprobara el examen final, tendra la oportunidad de rendir un
examen recuperatorio en los proximos llamados a examen dispuestos por la Facultad.

Encuesta de satisfaccion de la asignatura Genética de la carrera de Medicina de la
Universidad Catolica de Cuyo, sede San Luis.

Con respecto a la asignatura Genética:
¢La asignatura cumplio con sus expectativas de conocimiento?
Mucho Poco Nada
¢Encuentra la carga horaria suficiente para asimilar los conocimientos?

Mucho Poco Nada
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¢Las clases fueron estimulantes para la bisqueda de profundizacién de temas?
Mucho Poco Nada

¢Le parecieron buenos aportes las clases con invitados sobre temas especiales?
Mucho Poco Nada

¢Le ha gustado la modalidad con que se dicto el curso?

Mucho Poco Nada

¢Qué sugerencias haria para mejorar la asignatura Genética?

7. Recursos Materiales

7. Cafon, fotocopias.

8. Organizacion de los Contenidos

Unidad N° 1: La Genética en la Practica de la Medicina Generalista.

Contenidos tedricos: Motivos de consulta al médico generalista. Distintas situaciones
por las que consulta el paciente. Consultas por cambios en el estado de salud. Consultas
por control de la salud. El paciente que no consulta. Bisqueda de Factores de Riesgo.
Anamnesis para la deteccion de Factores de Riesgo Genético: Edades maternas y
paternas. Lugar de nacimiento. Consaguinidad. Grupo poblacional. Lugar de vivienda.
Lugar de trabajo y tipo de trabajo. Antecedentes familiares. Concepto de propdsito.
Antecedentes familiares de anomalias de la reproduccién.

Trabajo Practico N° 1 Elaboracion de historia clinica genética. Motivo de consulta.
Confeccion de arbol genealdgico. Datos del embarazo. Perinatologia. Medidas
antropométricas. Pautas madurativas. Principales problemas de salud del paciente.
Factores de riesgo y antecedentes de relevancia. Plan de accién. Resolucion de tres
casos clinicos.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 1: al finalizar la unidad N° 1 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas para detectar los posibles indicadores de
patologia genética en la practica asistencial, la deteccion temprana y la oportuna
derivacion al médico genetista desde la practica asistencial del médico generalista y de
cualquier otra especialidad médica.

Unidad N° 2: Genética del desarrollo.

Contenidos teoricos: Procesos de la Genética del desarrollo a nivel celular. Proliferacion
y diferenciacion. Nivel del organismo. Nivel molecular. Divisién morfolégica. Genes de
la polaridad dorso ventral. Genes de la polaridad antero-posterior. Genes de la
segmentacion. Genes homeoticos. Mutaciones homedticas. Desarrollo temprano en
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mamiferos. Fecundacién. Segmentacion. Gastrulacion. Organogénesis. Establecimiento
de los ejes corporales dorso-ventrales Establecimiento de los ejes corporales antero-
posterior. Establecimiento de los ejes corporales izquierda-derecha. Mecanismo general
de los genes del desarrollo .Los genes blanco y los genes interruptores. Productos de los
genes regulatorios. El ejemplo de la genética del desarrollo de los miembros. Genes
PAX.

Trabajo Practico N° 2: A partir de una imagen de ubicacion embrionaria de los
homeobox identifique los mismos en las siguientes patologias: labio leporino,
hipospadia con anomalias de dedos, ausencia de ojo (Aniridia congénita), sordera con
alteracion del iris (Sindrome de Waardenburg), costillas cervicales, hidrocefalia con
ausencia de vértebras.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 2: al finalizar la unidad N° 2 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas para vincular las presentaciones clinicas
derivadas de la accion de los genes durante los primeros estadios del desarrollo y su
asociacion con las primeras etapas de la Embriologia Humana.

Unidad N° 3: Teoria cromosomica de la herencia.

Contenidos tedricos: Repaso de los principales eventos del ciclo celular. Eventos
significativos de la mitosis y la meiosis. Definicion de cariotipo. Estudio de la
Citogenética. Presentacion del cariotipo humano. Estructura de un cromosoma. Brazo
corto, brazo largo y centréomero. Clasificacion de los cromosomas. Informe citogenético
y nomenclatura de las alteraciones cromosémicas Anomalias numéricas o aneuploidias
cromosomicas. Anomalias estructurales de los cromosomas. Reordenamientos
equilibrados. Reordenamientos desequilibrados. Duplicaciones e inversiones
cromosomicas. Isocromosomas. Cromosomas en anillo. Traslocaciones reciprocas,
balanceadas y desbalanceadas. Traslocaciones robertsonianas.

Trabajo Practico N° 3: Planteo de un caso clinico con aberraciéon cromosémica (tr3;7)
desbalanceada. Plan de accion frente a la familia. Asesoramiento genético.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 2: al finalizar la unidad N° 3 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que les permitira interpretar
correctamente un informe citogenético y relacionarlo las anomalias cromosémicas con
las distintas presentaciones clinicas que presentan.

Unidad N° 4: Patrones de herencia humano I.

Contenidos tedricos: Competencia de la Genética Médica. Breves nociones del ADN y
concepto de gen. Tipos de enfermedades genéticas no cromosomopaticas.
Enfermedades monogénicas. Concepto de alelo. Homocigosidad.. Heterocigocidad.
Heterocigocidad compuesta. Fibrosis quistica. Concepto de dosis génica. Herencia
dominante. La acondroplasia. Concepto de ventaja selectiva. Criterios para herencia
dominante. Concepto de codominancia. Los grupos sanguineos. Herencia recesiva. Los
aislados genéticos. Sindrome de Ellis Van Creveld. Criterios para la herencia recesiva.
Concepto de Expresividad. Concepto de penetrancia.
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Trabajo Practico N° 4: Resolucion del “Enigma de Nimega”. El museo El Valkhof
/Nijmegen / Holanda posee una pintura el misterio (el enigma) de Nijmegen (1619) de
(¢an6nimo?, 6 ;Cornelis Ketel 1576? 6 ¢ Abraham van Wessel(1658)?: existen pues 2
versiones?

El cuadro representa a una mujer joven que tiene en su regazo a un anciano y en pie dos
hombre adultos vestidos de rojo, dos hombres de edad intermedia vestidos de verde, y
dos jovenes de blanco. Encima de las cabezas de los cuatro grupos, pueden leerse
carteles con textos. A traveés de los textos pusieron las personas del cuadro al espectador
de la pintura la cuestion de como su familia se compone. Las relaciones entre las
distintas personas parecen ser particularmente desconcertante.

De ahi el titulo de "El misterio o el enigma de Nijmegen."

Encima de la mujer:

"Escuchen lo que digo: Los dos que van de rojo son hermanos de mi padre. Los dos de
verde son hermanos de mi madre. Los dos de blanco son mis hijos y yo madre tengo
aqui al padre de esos seis que es mi marido, sin que haya relaciones de consanguinidad
que impidan nada".

Los dos de rojo dicen:

"Lamentariamos que no se supiera que nuestra sobrina se la dieron a nuestro padre,
porque ella no es la sobrina de nuestro padre, cosa que nadie adivinaria facilmente".

Los dos de verde dicen:

"Es extrafio ver en este cuadro a quien es nuestro padre natural y que se casé con
nuestra sobrina, pero esto no lo lamentamos".

Los dos de blanco dicen:

"El anciano es el padre de todos nosotros. La sefiora es la madre de nosotros dos.

Pero decimos ¢como puede ser que nuestros hermanos sean tios de nuestra madre?".

Resolucion del enigma y confeccion del arbol genealogico.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 4: al finalizar la unidad N° 4 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que les permitira interpretar
correctamente los antecedentes heredofamiliares, la informacion que se obtiene de un
pedigri, los formas de trasmisién de una enfermedad genética y la vinculacion con las
distintas presentaciones clinicas que presentan.

Unidad N° 5: Patrones de herencia humano I1.

Contenidos teoricos: Herencia multifactorial. Definicion. Clases de rasgos
multifactoriales. Variacion continua. El ejemplo de la talla baja y el retardo mental.
Concepto de heredabilidad. El ejemplo de la obesidad. Rasgos multifactoriales con
umbral. Caracteristicas de la herencia multifactorial El ejemplo de la estenosis pilérica
y los defectos del cierre del tubo neural. Trastornos complejos de la edad adulta.

Trabajo Practico N° 5: Debate sobre enfoque terapéutico de las enfermedades
multifactoriales.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 5: al finalizar la unidad N° 5 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que les permitira interpretar
correctamente los antecedentes heredofamiliares, la informacién que se obtiene de un
pedigri, los formas de trasmision de una enfermedad genética, la vinculacion con las
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distintas presentaciones clinicas que presentan y la consideracion del enfoque genético
en enfermedades endémicas como la diabetes, cardiopatias y obesidad.

Unidad N° 6: Patrones no clasicos de herencia humana.

Contenidos teéricos: El fendmeno de expansion. El Sindrome de Fragilidad del X.
Fendmeno de anticipacion. Enfermedad de Huntington. Diferencias étnicas. Herencia
mitocondrial. Enfermedad de Leber.

Trabajo Practico N° 6: Investigue en clase el concepto de heteroplasmia. Imagine una
terapéutica basada en este conocimiento.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 6: al finalizar la unidad N° 6 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que les permitira interpretar
correctamente los antecedentes heredofamiliares, la informacion que se obtiene de un
pedigri, los formas de trasmision de una enfermedad genética, la vinculacién con las
distintas presentaciones clinicas que presentan y la consideracion del enfoque genético
en enfermedades del neurodesarrollo y mitocondriales.

Unidad N° 7: Genética y Sexo

Contenidos teoricos: Determinantes del sexo: Sexo génico, cromosomico, cariotipico,
gonadal, ductal, genital externo, caracteres sexuales secundarios, sexo de asignacion,
sexo de crianza, sexo psicolégico. Sindrome de feminizacién testicular. Region
pseudoautosomico de los cromosomas sexuales. Herencia ligada al cromosoma Y. El
corptsculo de Barr. Traslocacién X: autosoma. Sindrome de Klinefelter. Sindrome 47,
XYY. Trisomia y tetrasomia del cromosoma X. Sindrome de Turner. Hermafroditismo
verdadero. Herencia recesiva ligada al cromosoma X. Distrofia muscular de Duchenne.
Criterios de herencia dominante ligada al cromosoma X. Sindrome de Rett. Herencia
influida por el sexo.

Trabajo Practico N° 7: Debate sobre el caso de Brian-Brenda.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 7: al finalizar la unidad N° 7 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que les permitira interpretar
correctamente los antecedentes heredofamiliares, la informaciéon que se obtiene de un
pedigri, los formas de trasmision de una enfermedad genética ligada al sexo, la
vinculacion con las distintas presentaciones clinicas que presentan y la consideracion
del enfoque genético en la presentacion de genitales ambiguos congénitos.

Unidad N° 8: Fundamentos de la Metodologia de la Investigacion Clinica. Expositor
invitado: Dr. Edgardo O. Alvarez.

Contenidos teoricos: ¢Que es una investigacion “cientifica”? Concepto. Caracteristicas
basicas: Interrogante y Respuesta. El Meétodo Cientifico. Concepto de Disefio
Experimental. Papel de la Estadistica. Caracteristicas del Método Cientifico.
Observacion, hipdtesis, experimento, resultados. Investigacion basica, Investigacion
Aplicada, Investigacién Clinica. Conceptos. El Método Cientifico es un procedimiento
general. Ejemplos. El problema de Mauricio, el odontdlogo. El problema de Pablo, el
vecino. El problema de Andrea, la biloga. Discusion final.



Universidad Cat6lica de Cuyo Sede San Luis — Facultad de Ciencias Médicas

Trabajo Practico N° 8: Aspectos practicos que deberian considerarse al examinar y leer
un articulo publicado en revistas cientificas del area clinica. Patrocinio, Autoria y
Responsabilidad. Obtencién de Informacion, Interpretacion y Critica de Publicaciones
Cientificas (material que se subira a la plataforma de la web para desarrollar el trabajo
practico de lectura obligatoria). Durante el trabajo practico se entregaran a los alumnos
divididos en grupos 3 articulos de baja, mediana y alta calidad cientifica de temas de
interés actualizado de Genética Clinica.

Competencias desarrolladas en la Unidad N° 8: al finalizar la unidad N° 8 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que pretenden servir de estimulo para la
investigacion médica, independientemente de la eleccién profesional que se elija al
finalizar la carrera y para desarrollar un juicio critico académico sobre las distintas
publicaciones cientifico-médicas.

Unidad N° 9: Medicina Reproductiva. Expositor invitado: Dr. Eliseo Catapano.

Competencias desarrolladas en las unidades N° 9: al finalizar las unidades N° 9 los
alumnos contaran con conocimientos teoricos y de aplicacién sobre el diagndstico
prenatal y todas las etapas de diagnostico y tratamiento en Medicina reproductiva.

Unidad N° 10: Genética y Bioética.

Contenidos teoricos: Objetivos de la Investigacion Genética. Métodos de las
investigaciones genéticas e implicancias éticas. Riesgos éticos en investigaciones
genéticas. Estudios con muestras de ADN. Estudios futuros y consentimiento
informado. Informacién de resultados de investigacién genética. El Consentimiento
Informado. Consideraciones basicas del Consentimiento Informado.

Trabajo Practico N° 10: Evaluacién critica de distintos ejemplos de consentimiento
informado. Elaboracién de un consentimiento informado a partir de un caso clinico.

Objetivo de aprendizaje de la Unidad N° 10: al finalizar la unidad N° 10 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que pretenden servir de estimulo para la
necesaria introyeccion de la Bioética como parte integral de la practica clinica, los
desafios que impone, investigacion médica, y para desarrollar un juicio critico
académico sobre las distintos debates bioéticos.

Unidad N° 11: Epigenética.

Contenidos tedricos: Definicién de Epigénesis. Postulados emergentes de la Evolucion.
Requisitos de los procesos epigenéticos. Variegacion por efecto de posicion. Linfoma
de Burkitt. Paramutagénesis. Impronta gendmica. Transferencia nuclear. Concepto de
diandria. La mola hidatiforme. Concepto de diginia. El quiste dermoide en el teratoma
ovarico. Partenogénesis. Sindrome de Beckwith- Wiedemann. Sindrome de Silver
Russel. Sindrome de Prader Willi. Sindrome de Angelman. Compensacion de dosis
génica. La guerra de los sexos. Relajacion de la impronta gendmica. Epigenética y
Genética del cancer.

Trabajo Practico N°11: El problema del fracaso escolar. El gen HSR. El inicio de una
investigacion clinica. Los alumnos elaboraran luego del planteo del problema,
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estrategias para el estudio del problema del fracaso escolar desde distintos enfoques que
aporta la Genética vistas hasta el momento del desarrollo del programa.

Competencias desarrolladas en la Unidad N°11: al finalizar la unidad N° 11 los alumnos
contaran con herramientas tedricas y practicas que les permitira incorporar los
conceptos Epigénesis como alternativa de explicacion de enfermedades como la
bipolaridad y la esquizofrenia que presentan genes candidatos y familiaridad sin
presentar un patron de herencia.

Unidad N° 12: Genética y Ambiente.

Contenidos tedricos: Postulados sobre Genética y ambiente. Genotipo y fenotipo.
Variabilidad fenotipica. ~Fenocopias. Raquitismo nutricional y raquitismo
hipofosfatémico. Aquiropodia y focomelia por talidomia. Concepto de teratogeno.
Factores de teratogenicidad. Momento de exposicion. Dosis de exposicion. Genotipo del
feto. Genotipo de la madre. Tipos de exposicion. Agentes infecciosos. Agentes
quimicos. Hormonas. Carencias nutricionales. Mediadores de la teratogénesis paterna.
Geologia Médica y Genética.

9. Planificacion

9. Por el momento cuenta con una tnica docente

Contenidos SEMANAS

Actividades |1 |2 (3 (4 |5/6|7(8(9/10(11|12|13|14
Evaluaciones
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11.Nivel de Adquisicion de competencias

Piramide de Miller
La persoma es
competente,
denmuest
Hace sabe trar:a?:
Muestra cono Desenpefio
Sabe como petencia
/ Sabe \

La persona posee conocinientos

NIVEL 1 NIVEL | NIVEL | NIVEL1V | NIVELYV
II III
Conoce los | Explica | Reconoce | Demuestra | Domina la
fundamentos | cémo si se que lo competencia
Competencia teodricos se realiza puede
realiza bien realizar

Todo el X X X X X
alumnado
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12. Actividades de Extension.

Se ha presentado a la Secretaria de Extension Universitaria un proyecto de difusién y
comunicacion de la Genética humana dirigido al publico general y con una propuesta de
consultoria que responderan los alumnos adheridos al proyecto desde la Universidad,
especialmente entrenados para tal fin.

13. Actividades de Investigacion

Se ha presentado para su evaluacion un proyecto de investigacion titulado
“Epidemiologia Genética en la provincia de San Luis” a la Secretaria de Ciencia y
Técnica.

S Ty

Firma del Profesor a Cargo: - -

Aclaracion de Firma: Silvia G. Ratti

Fecha: Octubre 2018
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