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PROGRAMA DE CURSO

Unidad académica: Instituto de Ciencias Biomédicas
Nombre del curso: GENETICA
Codigo:TM01021506010

Carrera: TECNOLOGIA MEDICA

Tipo de curso: Obligatorio

Area de formacién: Bisica

Nivel:Primer nivel

Semestre: Segundo semestre

Afo: 2016

Requisitos: No tiene requisitos

Numero de créditos: 5 (135 horas)

Horas de trabajo: 70 h directas presenciales y 65 h no presenciales

N2 Estudiantes estimado:100
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ENCARGADO DE CURSO:

Soledad Berrios del Solar. Programa de Genética Humana, ICBM, Facultad de Medicina,
Universidad de Chile. sberrios@med.uchile.cl

COORDINADOR DEL CURSO:

Marcia Manterola Zuiiga. Programa de Genética Humana, ICBM, Facultad de
Medicina, Universidad de Chile. mmanterola@u.uchile.cl
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Docentes Unidad Académica N° horas directas
Berrios Soledad Programa de Genética Clases : 7,5h
Profesor Asociado Humana, ICBM, Facultad de Seminarios: 33h

Medicina, U de Chile Evaluacion: 18 h
Manterola Marcia Programa de Genética Clases : 4 h
Profesor Asistente Humana, ICBM, Facultad de Seminarios: 33h
Medicina, U de Chile Evaluacion: 15h
Herrera Luisa Programa de Genética Clases : 2h
Profesor Asociado Humana, ICBM, Facultad de Seminarios: 33h
Llop Elena Programa de Genética Clases : 4 h
Profesor Asociado Humana, ICBM, Facultad de Seminarios: 33h
Medicina, U de Chile Evaluacion: 9h
Marcelain Katherine Programa de Genética Clases : 2h
Profesor Asistente Humana, ICBM, Facultad de Seminarios: 33h
Medicina, U de Chile Evaluacion: 9h
Patricio Gonzalez Programa de Genética Clases : 2h
Profeso Asistente Humana, ICBM, Facultad de Seminarios: 33h
Medicina, U de Chile Evaluacion: 9h
Rodrigo Assar Programa de Genética Seminarios: 33h
Profesor Asistente Humana, ICBM, Facultad de Evaluacion: 9h

Medicina, U de Chile
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PROPOSITO FORMATIVO

Este curso habilita al estudiante en la comprension e integracion de los procesos biolégicos
comprometidos en la estructura, transmisién, generacién de variacion genética, y los
mecanismos que operan en la interaccidén y expresion, del material hereditario. Integra estos
conocimientos con el de otras disciplinas biomédicas y los relaciona con la salud de las personas.

COMPETENCIAS DEL CURSO(De la ficha)

Este curso pertenece al Dominio Tecnologia en Biomedicina y aporta a:

Competencia 1. Decidir, resolver y argumentar los exdmenes y procedimientos que efectia en
su mencion, basandose en la comprensién y establecimiento de vinculos con los procesos
bioldgicos, fisicos, quimicos, bioquimicos, fisioldgicos y patoldgicos, generando informacién
relevante para una correcta decisidn en el ambito clinico.

-Subcompetencias 1.1: Seleccionando los saberes fundamentales de las ciencias basicas

y aplicadas, que le permitan integrar los exdmenes y procedimientos con los principios propios
del desempefio profesional en las distintas menciones

-Subcompetencias 1.2:Seleccionando la metodologia a usar, asociando los procesos
biolégicos normales y patolégicos, la situacién de salud del individuo y la hipotesis diagnéstica.

Competencia 3.Incorporar en forma permanente, pertinente y confiable los avances
metodoldgicos y tecnoldgicos del area de su mencién para cumplir su rol de acuerdo al contexto
en que se desempefia.

- Subcompetencia 3.1:0rganizando y analizando informaciéon biomédica actualizada y
relevante, que le permita comprender las situaciones y problemas de salud.

Ademas, este curso contribuye al Dominio Investigacion y aporta a:

Competencia 1.Organizar y analizar  criticamente la informacidn cientifica de las areas
disciplinares y de la profesidn, para mejorar la calidad y fundamentar su quehacer.

-Subcompetencias 1.2:Analizando informacion relevante en su disciplina y/o profesion,
en relacién a los avances del conocimiento cientifico.

-Subcompetencias 1.3:Argumentando la relevancia del nuevo conocimiento en base a
una fundamentacioén cientifica
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RESULTADOS DE APRENDIZAJE DEL CURSO:

Al término del curso el estudiante:
1. Explica la organizacion y relaciones entre genes, genotipo, genoma y cromosomas, y de ellos
con el ambiente en el desarrollo del fenotipo normal y patolégico.
2. Elabora e interpreta genealogias, conoce métodos alternativos de analisis que permiten
relacionarlos con alteraciones génicas, cromosdmicas, con la variabilidad genética en las
poblaciones y con la ocurrencia de fenotipos normales y patoldgicos que ellas presentan.
3. Relaciona e integra diferentes disciplinas que incluyen las bases celulares y genéticas para
resolver situaciones o problemas propuestos, aplicando el razonamiento cientifico,
intercambiando ideas u opiniones y empleando el lenguaje cientifico-técnico apropiado.
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Curso

Logros de Aprendizaje

Acciones Asociadas

Genética

1.Describe la estructura y
organizacién del genoma: tamafio,
distribucion de genes y tipos de
DNA. Polimorfismos gendmicos.

El estudiante participara en clases
donde se analizara la estructura y
organizacién del genoma vy del
cariotipo humanos.En el seminario
correspondienteanalizard un poster
del cromosoma 21 humano que
incluye las bandas y ladistribucién de
genes codificantes.

2. Aplica los principios que regulan
la  transmisién  del  material
hereditario. Relaciona los
caracteres hereditarios del
individuo con los de sus padres y
parientes proximos.

El estudiante participara en clases
donde se describiran los mecanismos
involucrados en la transmisién de
material hereditario y se explicaran las
reglas que permiten proponer
patrones de herencia para
enfermedades monogénicas.Se
resolverd una guia de seminarios que
incluird problemas de transmisidon de
rasgos monogénicos en organismos
modelo y en el hombre. El estudiante
construird una genealogia y deberd
proponer patrones de herencia para
varias genealogias. También integrard
estos conceptos en la actividad del
estudio de caso.

3. Explica las relaciones entre genes
y cromosomas, segregacion y
recombinacion génica y
cromosOmica en la generacion de
individuos con fenotipo/genotipo
Unico.

El estudiante participara en una clase
en que se explicara y discutird los
aspectos genéticos de la meiosis y su
relevancia en la rerpoduccion sexcual
y en la diversidad individual.Se
explicard la consecuencia genética de
la recombinacion. También resolvera
una guia de seminarios enfatizando
los mismos conceptos y los
cromosomas sexuales.
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4. Explica las relaciones entre genes
y genotipo, las interacciones de los
genes entre si y de ellos con el
ambiente en el desarrollo
delfenotipo.

El estudiante participara en clases
donde se analizard algunas formas de
interaccion de genes entre si, de los
efectos del ambiente y del genoma

residual. Se realizard un Seminario-
Practico en el cual se analizard la
interaccion  génica  usando los

sistemas de grupos sanguineos ABO y
Rh como modelos y se resolvera
problemas en los que se analizara
también los efectos ambientales y del
resto del genoma.

5. Describe los fenotipos complejos
de los individuos (presién arterial,
peso, fisura labio palatina) son el
producto de la participacion de
conjuntos de genes en interaccion
con el ambiente.

El estudiante participara en clases
expositivas donde se explicaran las
estrategias de estudio desde el punto

de vista genético de los rasgos
complejos.  Resuelve guias de
problemas de estudio de rasgos
complejos, cdlculos de riesgo de

recurrencia, riesgo relativo y métodos
de identificacién de genes
involucrados.

6. Relaciona la expresion regulada
de los genes que constituyen el
genoma de un individuo contribuye
a explicar la diversidad de
fenotipos a nivel celular, tisular y
del organismo.

El estudiante participara en una clase
donde se explicardn los mecanismos
de regulacion de la expresién génica
con énfasis en la regulacién pre-
transcripcional. Resuelve problemas
de seminarios de regulacion temporal,
espacial de la expresién génica y de la
impronta gendmica.

7. Describe los mecanismos
genéticos y epigenéticos normales
gue determinan y diferencian el
sexo del individuo:

El estudiante participara en clases
expositivas donde se analizardn
algunos mecanismos relacionados con
sexo y las
anomalias en la diferenciacién del
sexo por alteraciones de éstos.

El estudiante en seminario analizara
los mecanismos y consecuencias de
de inactivaciéon del cromosoma X en
hembras de mamiferos.

la determinacién del
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8. Relaciona las mutaciones del
DNA, génicas o cromosOmicas y su
relacion con la aparicién de
patologias y/o la interrupcion de la
gestacion.

El estudiante participara en dos clases
expositivas donde se explicaran varios
mecanismos por los cuales se pueden
producir mutaciones génicas o
mutaciones cromosdmicas. El
estudiante resolvera una guia donde
se analizan los tipos de mutaciones
cromosomicas y sus posibles causas.

9. Describe las frecuencias génicas
y genotipicas de las poblaciones y
de los fenotipos normales vy
patoldgicos presentes en ellas.

El estudiante asistira a una clase
expositiva y resolverd una guia de
seminarios donde se analizara los
factores que determinan, mantienen y
modifican las frecuencias de los genes
en las poblaciones

10. Comprende los fundamentos
basicos de la Teoria de la Evolucion
y sus implicancias en la diversidad
fenotipica y gendmica de los
organismos.

El estudiante asistira a una clase
expositiva donde se analizard los
conceptos fundamentales de la Teoria
de la evolucidn desde la propuesta de
Darwin a la sintesis moderna y su
relacién con la genética.
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ESTRATEGIAS METODOLOGICAS

Clases lectivas

Laboratorio con actividades practicas

Seminarios grupales de discusion de conceptos y resolucién de problemas
Revision Bibliografica sobre patologias humanas de origen genético

Actividades de autoaprendizaje (autoinstrutivos, pdf de clases y problemas disponibles en aula
digital).

Texto Guia del curso
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PROCEDIMIENTOS EVALUATIVOS

2 Pruebas Tedricas (Seleccion Multiple) (60%)

1Prueba General de Seminarios (Desarrollo)(10%)

Pruebas escritas de Seminarios o TP (Desarrollo), interrogaciones orales, exposiciones, informes
y/o participacion (20% promedio)

Trabajo de Revisidn Bibliografica (10%) (Escrito 5% y Presentacidn oral 5%)

Resumen calculo de la nota de Presentacion (NP):

Ponderacién

2 Pruebas Tedricas 60%
1 Prueba General de Trabajos Practicos y Seminarios 10%
Notas Parciales de Trabajos Practicos o Seminarios (min 8) 20%
Trabajo de Revision Bibliografica 10%

Total 100%

Nota final del curso: 70% Nota de presentacidn a examen + 30% Nota del examen.
Aprobacidn: Nota final igual o superior a 4,0 y Cumplir con los requisitos de asistencia.

EVALUACION

Especificaciones reglamentarias:

El rendimiento académico de los estudiantes sera calificado en la escala de notasde 1,0a 7.

* La nota minima de aprobacién de la asignatura sera 4,0. Esta nota final se colocard con un
decimal para las notas aprobatorias, en cuyo caso el 0,05 o mayor se aproximara al digito
superior y el menor a 0,05 al digito inferior.

* Las calificaciones parciales, las de presentacion y de examen se colocaran con centésimas.

* El alumno que falte, sin la debida justificacion, a cualquier actividad evaluada sera calificado con
la nota minima 1.0

* Se reprueba la asignatura con nota presentacion igual o inferior a 3.44.

* Si la nota de presentacion es igual o mayor a 4.0 tendra derecho a rendir examen de 12 y 22
oportunidad

* Si la nota de presentaciéon a examen esta entre 3,45 y 3,94 solo podra rendir el examen de 2a
oportunidad.

* Se podran eximir de dar examen de la asignatura de Genética los estudiantes cuya nota de
presentacién sea igual o superior a 5.5.

*Reglamento general de planes de formacion conducentes a licenciaturas y titulos profesionales otorgados por la Facultad de
Medicina, Decreto N2 0023842 del 24.07.2013

Innovacion Curricular
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ASISTENCIA

Las clases tedricas son de asistencia libre; sin embargo, se recomienda a los estudiantes asistir
regularmente.

Las actividades obligatorias requieren de un 100% de asistencia

Son consideradas actividades obligatorias, las evaluaciones y las actividades practicas que se
realizan en un laboratorio o en un campo clinico, ademas de actividades de seminarios y talleres.

En este curso el estudiante podrd faltar a una actividad obligatoria, que no sea evaluacion, sin
presentar justificacion hasta un maximo de 1. Excepcionalmente se permitira hasta un atraso de
10 minutos, tiempo que se restard al dedicado a la evaluacién inicial. En caso de llegar con mayor
atraso no podra ingresar y se considerara inasistente.

En el caso que la inasistencia se produjese a una actividad de evaluacion, la presentacién de
justificacion de inasistencia debe realizarse en un plazo maximo de cinco dias habiles a contar de
la fecha de la inasistencia. El estudiante debera avisar por la via mas expedita posible (telefdnica -
electrénica) dentro de las 24 horas siguientes.

Si no se realiza esta justificacion en los plazos estipulados, el estudiante debe ser calificado con la
nota minima (1.0) en esa actividad de evaluacién.

Resolucion N° 14 66 “Norma operativa sobre inasistencia a actividades curriculares obligatorias para los estudiantes de
pregrado de las Carreras de la Facultad de Medicina

BIBLIOGRAFIA Y RECURSOS
Berrios S y profesores del PGH. “Genética Humana”, 12 Ed (2014). Editorial Mediterraneo.
Tom Strachan, Andrew Read. “Human Molecular Genetics”, 42 Ed (2010). Garland Science

Benjamin A. Pierce. “Genética: un enfoque conceptual”, 32 Ed (2010). Editorial Médica
Panamericana

Autoevaluaciones en Aula Digital

OMIM: On line Mendelian Inheritance in Man. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim

En la guia de cada Seminario se sefiala Bibliografia especifica para cada tema
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FECHA HORARIO LUGAR ACTIVIDADES PRINCIPALES PROFESOR
10:45 - Introduccién al curso. )
Lunes ] o ] Soledad Berrios
13:00 Auditorio Clase 1: Organizacion del
29 Agosto
genoma humano.
Miércoles 15:30- | salas Seminario 1. El | S Berrios, M Manterola,
31 Agosto 18:30 Trabajos er’.mn.arloh -elgenomaye K Marcelain, L Herrera,
Practicos cariotipo humano. E Llop, R Assar, P Gonzalez.
Lunes ) Clase 2: Mendelismo:
10:45 - principios de segregacion y
05 Sept 13:00 Auditorio asociacion independiente. Soledad Berrios
Herencia ligada al sexo.
Anilisis genealdgico.
Miércoles 14:30 Salas Seminario 2: Herencia S Berrios, M Manterola,
07 Sept 17'_30 Trabajos Particulada y mendelismo en | K Marcelain, L Herrera,
) Practicos el Hombre E Llop, R Assar, P Gonzalez.
Lunes 10:45 — CIasEe 3 Meiosis: Va.rliabilidad
12 Sept 13:00 Auditorio genetlc:?\, pe.rlmutauoln y Soledad Berrios
recombinacioén. Teoria
cromosémica de la herencia.
Miércoles Salas o . S Berrios, M Manterola,
14:30 - . Seminario 3: Meiosis y .
14 Sept 1730 Trabajos bilidad £t K Marcelain, L Herrera,
’ Practicos variabilidad genetica E Llop, R Assar, P Gonzalez.
FERIADO FIESTAS PATRIAS
Lunes 10:45 — Clase 4: Interaccién génica: | |
i i i t Elena Llo
26 Sept 13:00 Auditorio eplstas.ls., pleiotropia, . p
expresividad, penetrancia.
Genética grupos sanguineos.
Miércoles Salas Seminario 4: Interaccién S Berrios, M Manterola,
14:30 - . . . . . , -
28 Sept Trabajos génica: epistasis, pleiotropia, K Marcelain, L Herrera,
17:30 . .. . . .
Practicos expresividad, penetrancia E Llop, R Assar, P Gonzalez.
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FECHA HORARIO LUGAR ACTIVIDADES PRINCIPALES PROFESOR
Lunes 10:45 - Clase 5: Regulacion de la
13:00 Auditorio expresién génica en Luisa Herrera
03 Oct .
eucariontes
Miércoles Salas Seminario 5: S Berrios, M Manterola,
15:30 - . .
05 Oct Trabajos Regulacion de la expresidn K Marcelain, L Herrera,
18:30 - ;
Practicos génica en el hombre E Llop, R Assar, P Gonzalez.
Lunes
Feriado
10 Oct
Miércoles , S Berrios, M Manterola,
14:30 - o PRIMERA PRUEBATEORICA |~
12 Oct 2 auditorios K Marcelain, L Herrera,
15:30 (CLASES 1-5) .
E Llop, R Assar, P Gonzalez,
10:45 — Clase 6: Mutaciones génicas.
Lunes : Ti d taci
13:00 Auditorio IPOS 0 mutaciones en geNes | therine Marcelain
17 Oct codificantes y no codificantes.
Impacto en el fenotipo
Miércoles 30 - S Berrios, M Manterola,
14:30 Salas Seminario 6: .
19 Oct 17:30 Trabajos _ . K Marcelain, L Herrera,
Practicos Mutaciones genicas. E Llop, R Assar, P Gonzalez.
Lunes Clase 7: Mutaciones
:45- dmicas. A li
24 Oct 10:45 Auditorio cromosomicas non,’]? 'as Marcia Manterola
13:00 estructurales y numéricas del
cariotipo humano
Miércoles Salas Seminario 7: S Berrios, M Manterola,
26 Oct 14:30 - Trabajos Mutaciones cromosémicas. K Marcelain, L Herrera,
17:30 Practicos E Llop, R Assar, P Gonzalez.
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FECHA HORARIO LUGAR ACTIVIDADES PRINCIPALES PROFESOR
Lunes
Feriado
31 Octubre
Miércoles 14:30 - Preparacion para prueba No presencial
2 Noviem 17:30 General de seminarios P
Lunes 45 — : i i
10:45 Auditorio Clase 8.. Fenotipos de herencia Patricio Gonzalez
07 Noviem 13:00 compleja en el hombre.
Miércoles 1530 - Salas Seminario 8: Fenotipos de S Berrios, M Manterola,
09 Noviem 18;'30 Trabajos herencia compleja en el K Marcelain, L Herrera,
' Practicos hombre E Llop, R Assar, P Gonzalez.
Lunes 14 10:45- Auditorio Clase 9: Genética de Elena Lo
Noviem 13:00 poblaciones. P
Miércoles | 14:30— | 5213 Seminario 9: S Berrios, M Manterola,
) 17'.30 Trabajos Genética de poblaciones. K Marcelain, L Herrera,
16 Noviem ' Practicos E Llop, R Assar, P Gonzalez.
Auditorio Sraei:(les?c?n Medicina de Marcia Manterola
Lunes 10:45 —
21 Noviem | 13:00 . .
Entrega Trabajo escrito
S o Secretaria docente
Revision Bibliografica
Miéreol S Berrios, M Manterola,
|erco. €s 1147:?’300' 2 Auditorios 2:3'75:5;':?“1"9 K Marcelain, L Herrera,
23 Noviem ) a E Llop, R Assar, P Gonzalez.
Lunes L04 EXPOSICION TRABAJOS S Berrios, M Manterola,
28 Noviem 13:03 ~ | Auditorio | REVISION BIBLIOGRAFICA. K Marcelain, L Herrera,
' 2 grupos separados E Llop, R Assar, P Gonzélez
Miercoles | 14:30 EXPOSICION TRABAJOS S Berrios, M Manterola,
20 Novi 1730 ) Auditorio REVISION BIBLIOGRAFICA. K Marcelain, L Herrera,
oviem :

2 grupos separados

E Llop, R Assar, P Gonzalez
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S Berrios, M Manterola,

Lunes 10:45 — SEGUNDA PRUEBA TEORICA K Marcelain, L Herrera,
05 Diciem | 13:00 (CLASES: 6 - 10) E Llop, R Assar, P Gonzélez
Miércoles S Berrios
07 Diciem 1147'?300_ Salas de TP | Pruebas Recuperativas M Manterola

Lunes 10:45 - P .,

reparacion para
12 Diciem | 13:00 P P No presencial
EXAMEN
Miércol 2 auditori S Berrios, M Manterola,
|er.cc.) €s 1158'3300_ auditorios EXAMEN FINAL K Marcelain, L Herrera,
14 Diciem ' E Llop, R Assar, P Gonzalez.
L 19 10:45 = Preparacion para

uru?s 13:00 P P No presencial

Diciem EXAMEN 2DA

Lunes 14:30 - 1 Auditorio | EXAMEN SEGUNDA S Berri
21 Diciem | 16:30 OPORTUNIDAD = DErros
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