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DESCRIPCION DEL CURSO

Corresponde a un curso bdsico de genética que desarrolla los principios centrales de la herencia y
analiza: la Organizacién, Transmisién, expresion y Variacidon del material hereditario. Introduce a
los estudiantes de medicina en los fundamentos de la Genética Médica. Los temas de las clases
tedricas son tratados en forma actualizada y adecuada al nivel de pregrado. Las actividades de
Seminarios, constituyen una oportunidad de participacién y discusion de los alumnos sobre los
conceptos y métodos utilizados en genética.

OBJETIVO GENERAL

El curso esta orientado a la comprension de los principios fundamentales de la Genética, sus
principales teorias, modelos, métodos, técnicas y lenguaje, y contempla las respectivas aplicaciones
a las ciencias biomédicas y a la practica médica.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

Comprender las caracteristicas principales de la organizacién del genoma humano, sus
variaciones de tamafio, distribucién de genes y de tipos de DNA.

Explicar y aplicar los principios y mecanismos de transmision del material genético, que incluyen
su continuidad, segregacién y recombinacion.

Explicar las condiciones genéticas y ambientales que explican la variacion fenotipica normal y
patoldgica, y el compromiso en individuos, familias, linajes y poblaciones.

Comprender los mecanismos de la herencia incluyendo los factores que regulan la expresién del
material genético.

Comprender los fundamentos de la genética y su significativa contribucidn en todos los dmbitos
de la practica médica.

METODOLOGIA DE TRABAJO

Las actividades tedricas serdan fundamentalmente de cardcter expositivo y estaran a cargo de
distintos académicos. Estas exposiciones se complementaran con diapositivas, videos y otros
materiales de apoyo. Para estos efectos el curso se dividird en dos grupos de aproximadamente
100 alumnos cada uno, asistiendo a clases un grupos los martes y el otro los jueves.

Las actividades de Seminarios serdn realizadas en 12 grupos de aproximadamente 17 alumnos.
Cada grupo serd guiado por el mismo profesor a lo largo de todo el curso. Se le entregara a inicios
del curso un libro que contiene las guias que se utilizaran en los seminarios. En cada seminario el
estudiante deberad traer desarrollada la guia de manera de discutir sus contenidos con su ayudante
y compafieros de grupo.

EVALUACION

La evaluacién de este curso estd regulada por el D. E. N90010109 del 27 de Agosto de 1997 y
Modificado por D. E. N2001485 del 27 de Septiembre de 2000.
http://www.med.uchile.cl/normas/indice.html
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El rendimiento académico de los alumnos se califica de acuerdo a la escala de uno a siete. Las
evaluaciones comprenden:

PwwnNpE

Nota de presentacién a Examen

Examen final o de primera oportunidad

Nota final

Examen de repeticién o de segunda oportunidad

Todas estas notas se calculan hasta con un decimal, la nota de aprobacién es cuatro (4.0)

Nota de Presentacion a Examen

Tendran derecho a presentarse a examen de primera oportunidad quienes obtengan una
nota de presentacion igual o superior a 4.0. La nota de Presentacidon a examen se calcula en
base a las siguientes evaluaciones con las ponderaciones que se sefialan:

Pruebas Tedricas: Se realizaran 2 pruebas tedricas con preguntas de seleccién multiple de
cinco opciones o preguntas de desarrollo. Cada prueba se ponderara en un 25% para el
calculo de la nota de presentacién a Examen.

Prueba General de Seminarios: Se realizard 2 pruebas generales de seminarios con
preguntas de desarrollo. Cada prueba se ponderara en un 12.5% para el calculo de la nota de
presentacion a Examen.

Pruebas de Seminarios o de Trabajos Practicos:

Los docentes calificaran a los alumnos durante la realizacién de los Seminarios o Trabajos
Practicos, a través de pruebas, trabajos escritos e interrogaciones orales.  El promedio de
estas notas tendrd una ponderacion de un 15%.

Otras notas: Los alumnos deben realizar un trabajo de Revisidn Bibliografica consistente en la
busqueda de informacién actualizada y con un enfoque Genético Molecular, acerca de
patologias humanas de origen genético. Se proporcionara una pauta general a seguir para el
desarrollo de esta actividad. Estos trabajos se asignardn a grupos de dos a tres estudiantes al
inicio de los Seminarios. Durante el transcurso del semestre los alumnos deberan elaborar un
informe escrito sobre el tema a investigar, el que debe ser entregado en la Secretaria de
Docencia de Biologia Celular y Genética en la fecha indicada en el Programa. En la ultima
sesion de Seminarios (Sesién N211) los estudiantes deberan realizar una presentacion oral de
sus trabajos. La asistencia a esta actividad es obligatoria.

La actividad tendra una ponderacion de un 10% para el calculo de la nota de presentacion a
examen.

Examen de primera oportunidad (o final):

a)

b)

c)

d)

Es una prueba tedrica escrita u oral que evalua todos los contenidos del curso.

Tendran derecho a presentarse a examen los alumnos que hayan obtenido una nota de
presentacion igual o superior a cuatro (4.0).

Los alumnos que obtengan una nota de presentacién entre 3.5 y 3.9 pierden la primera
oportunidad de examen y tienen derecho a presentarse al examen de segunda
oportunidad.

Si los alumnos no se presentan a examen de 12 oportunidad y no justifican la inasistencia de
acuerdo a las normas vigentes, seran reprobados con nota 1.0.

Los estudiantes que obtengan nota de presentacion inferior a 3.5 no podran presentarse a
examen y reprobardn automaticamente la asignatura.
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Eximicion:
Tendrdn la posibilidad de eximirse del examen en primera oportunidad los alumnos que
cumplan con la totalidad de los siguientes requisitos:

a. Nota de presentacidn a examen igual o superior a 5.5

b. Nota igual o superior a 4.0 en cada una de las pruebas tedricas y Pruebas Generales de
seminarios.

c. Promedio de notas de seminarios y trabajos practicos superior a 4.0

d. Poseer un 100 % de asistencia a todos los seminarios y trabajos practicos. Un alumno con al
menos una inasistencia, por muy justificada que ésta sea, no podra eximirse del examen final.
En estos casos la nota de presentacion corresponderd también a la Nota de Examen.

Nota Final:
Si la nota de examen es mayor o igual a cuatro (4.0), la nota final se calculara de acuerdo a las
siguientes ponderaciones:

Nota de Presentacion: 70%
Nota de Examen : 30%
100%

Examen de repeticion o de segunda oportunidad:

Es una prueba tedrica escrita u oral que contempla todos los contenidos del curso.
Se deberd rendir después de 15 dias de la fecha del examen de primera oportunidad.
Este examen deberd ser rendido por aquellos alumnos que obtengan:

a) Una nota de presentacion al examen de primera oportunidad entre 3.5y 3.9.

b) Una nota en el examen de primera oportunidad inferior a 4.0.
Si los alumnos no se presentan a examen y no justifican la inasistencia de acuerdo a las normas
vigentes, seran reprobados con nota 1.0. El examen de 22 oportunidad tiene la misma
ponderacion que el de 12 para el calculo de la nota final (30%). En caso que hubiera nota de
examen de 12 oportunidad ésta se reemplaza por la obtenida en el de 22 oportunidad.

Aprobacion de la asignatura:

Para aprobar la asignatura el estudiante debera obtener una Nota Final igual o superior a 4.0
con las ponderaciones ya indicadas.

En caso de haber rendido el examen de segunda oportunidad, deberd haber obtenido una
Nota Final de a lo menos 4.0 y una nota igual o superior a 4.0 en dicho examen.

REGLAMENTO DE EVALUACION

Extracto relevante del reglamento general de evaluacion.

La Universidad de Chile tiene un Reglamento General de los Estudios Universitarios de pre-grado
gue regula a todas las Facultades de nuestra Universidad. Este documento corresponde al Decreto
Exento N2 0010109 del 27 de agosto de 1997 y , cuyo Art.12 dice: “El presente Reglamento
establece las normas basicas comunes de la estructura, administracion y funcionamiento de los
estudios conducentes a las licenciaturas vy titulos profesionales de las carreras de pregrado que
imparte la Universidad de Chile. Estas normas podran ser complementadas, en lo que les sea
contrario, por reglamentos particulares de las Facultades”. Este Programa esta sujeto a las Normas
Operativas para la Evaluacién y Promocién en la Carreras de la Facultad de Medicina de acuerdo
con la Circular N2 36 del 26 de junio de 2003 (Modificado por Decreto Exento N2 0014852 del 27 de
septiembre de 2000).-

http://www.med.uchile.cl/normas (Reglamento General, Titulo IV)

REGLAMENTO DE ASISTENCIA




Este Curso se rige por el Reglamento General de Estudios de las carreras de la Facultad de
Medicina (D.E. 0010109 del 27 agosto de 1997) y por la Norma Operativa sobre inasistencias a
actividades curriculares obligatorias de las carreras de la Facultad de Medicina del 16 de octubre
del 2008.

La asistencia a clases tedricas es libre. La asistencia a Seminarios, Trabajos Prdcticos y
Presentaciéon de Trabajos Bibliograficos es obligatoria. Estos no seran recuperados.

La asistencia del alumno a todas las Pruebas Tedricas y Pruebas Generales de Seminario en las
fechas calendarizadas es obligatoria.

Si se produce inasistencia a una actividad de evaluacién, el alumno debera avisar al Profesor
Encargado de Curso/o secretaria docente en un plazo maximo de 24 horas, debiendo ademas
certificar la causa de su inasistencia en un plazo maximo de 5 dias habiles. La certificacion se
debera tramitar a través de la secretaria docente. La falta de aviso o certificacion en los plazos
determinados serd causal para que la actividad sea calificada con la nota minima.

La inasistencia a una de estas actividades de evaluacién (Pruebas Teoricas, Pruebas Generales
de Seminarios) sera recuperada en la fecha y modalidad que decida el Profesor Encargado o el
Coordinador del Curso.

Si un alumno presenta inasistencias a las actividades obligatorias, el Profesor Encargado de
Curso debera presentar la situacién al Coordinador de Nivel respectivo. El caso serd entonces
analizado en Consejo de Escuela, instancia que finalmente calificara y resolvera la situacion.

COMUNICADOS OFICIALES

La informacién oficial del curso emanard del Profesor encargado o coordinador y se entregara a
través de la plataforma U-cursos (http://www.auladigital.med.uchile.cl) o sera publicada en el
fichero del curso que se encuentra en el pasillo central frente a la secretaria docente de Biologia
Celular y Genética Humana (sector F). Los estudiantes tendran la responsabilidad de
mantenerse informados de todas las actividades y novedades del curso por los medios ya
mencionados.

Los estudiantes elegiran un delegado de curso quien serd el interlocutor oficial para los
acuerdos con la profesora encargada (PEC) y coordinador de curso.

Profesor Encargado (PEC) : Soledad Berrios : sberrios@med.uchile.cl
Profesor Coordinador : Patricio Gonzalez : pgonzalez@med.uchile.cl

La secretaria docente de este curso es la Sra. Beatriz Leal.

BIBLIOGRAFIA Y MATERIAL DE APOYO

1) “An Introduction to Genetic Analysis”
Griffiths AJF, Miller JH, Suzuki DT, Lewontin RG, Gelbart WM.
WH Freeman and Company N Y. Seventh Edition, 2000. Este texto se puede consultar
completo en la pagina web
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/bv.fcgi?call=bv.View.ShowTOC&rid=iga.TOC

2) “Principios de Genética"
Tamarin RH
Editorial Reverté S.A. 1996.

3) “Genética en Medicina, Thompson & Thompson”. Nussbaum RL, Mclnnes RR, Williard HF.
72 Edicion en espaiiol. Elsevier eds

4) “Modern Genetic Analysis”. Griffiths AJF, Gelbart WM, Miller JH & Lewontin RC. WH
Freeman eds 1999

5) “Genética Médica”.
Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ, White RL. Elsevier Espaia, Primera Edicién en Espafiol,
2005.



Temario de Clases Teoricas

VI

SESION | FECHA HORARIO coD TEMA PROFESOR
Martes | 14:30-15:30 | CT Presentacion de curso Berrios, S.
1 20-03
Jueves | 16:00-17:30 | CT La genética en la Medicina actual Cifuentes, L.
22-03
Martes
2 27-03 14:30-17:30 | CT Organizacion del genoma humano ,
Jueves Berrios, S.
29-03
Mendelismo: principios de
Martes segregacion y asociacién
3 03-04 14:30—17:30 | T independiente. Herencia ligada al Berrios, S.
Jueves sexo
05-04
Mendelismo en el hombre
Meiosis: variabilidad genética,
Martes haploidia, segregaciones
4 10-04 14:30-17:30 | CT cromosomicas, permutacion y Berrios, S.
Jueves recombinacién. Teoria
12-04 cromosOmica de la herencia
Martes
5 17-04 14:30-17:30 | CT Ligamiento y recombinacion génica. | Cifuentes, L.
Jueves Métodos de mapeo génico
19-04
Martes Interaccidn génica: alelos multiples,
6 24-04 14:30-17:30 | CT grupos sanguineos ABO, Rh, Llop, E.
Jueves haplotipos, sistema HLA.
26-04 Marcadores genéticos
7 Martes Regulacion de la expresién génica
08-05 14:30-17:30 | CT en eucariontes: Herrera, L.
Jueves Formas y niveles de regulacion
10-05
8 Martes Mutaciones génicas y
15-05 14:30-17:30 | CT cromosomicas: tipos y efectos Gonzalez, P.
Jueves
17-05
Profs:
Acuia, M.
Berrios, S.
Blanco, R.
Cifuentes, L.
Viernes | 14:30-17:00 £V Primera Prueba Teodrica Gonzalez, P.
25-05 (Sesiones 1-8) Jara, L.
Navarro, J.
Olguin, P.

Valenzuela, C.
Verdugo, R.
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SESION | FECHA HORARIO coD TEMA PROFESOR
9 Martes
29-05 14:30-17:30 | CT Métodos de andlisis en genética Blanco, R.
Jueves humana
31-05
10 Martes
05-06 14:30-17:30 | CT Fenotipos cuantitativos. Verdugo, R.
Jueves Heredabilidad
07-06
11 Martes
12-06 14:30-17:30 | CT Fenotipos de herencia compleja Gonzalez, P.
Jueves
14-06
12 Martes
19-06 14:30-17:30 | CT Genética del desarrollo Olguin, P.
Jueves
21-06
13 Martes
26-06 14:30-17:30 | CT Genética del cancer Jara, L.
Jueves
28-06
14 Martes CT Farmacogenética Acuia, M.
03-07
Jueves 14:30-17:30 CcT Genética Médica: terapia génicay Valenzuela, C.
05-07 terapia de células troncales.
Etica y genética
Profs:
Acuia, M.
Berrios, S.
Blanco, R.
Cifuentes, L.
Viernes | 14:30-17:00 | EV Segunda Prueba Tedrica Gonzalez, P.
13-07 (Sesiones 9-14) Jara, L.
Navarro, J.
Olguin, P.
Valenzuela, C.
Verdugo, R.
Profs:
Acuia, M.
Berrios, S.
Blanco, R.
Cifuentes, L.
Viernes | 14:30-17:00 | EV Examen 12 Oportunidad Gonzalez, P.
20-07 (Sesiones 1-14) Jara, L.
Navarro, J.
Olguin, P.

Valenzuela, C.
Verdugo, R.




VIII

SESION

FECHA HORARIO

COoD

TEMA

PROFESOR

Se confirmara
oportunamente

EV

Examen 2da. Oportunidad

Profs:
Acuia, M.
Berrios, S.
Blanco, R.
Cifuentes, L.
Gonzalez, P.
Jara, L.
Navarro, J.
Olguin, P.
Valenzuela, C.
Verdugo, R.




Temario de Seminarios y Trabajos Practicos

12 Sesiones de 3 horas a cargo del siguiente equipo docente:
Acuia Modnica, Berrios Soledad, Blanco, Rafael, Cifuentes Lucia, Jara Lilian, Navarro José, Olguin
Patricio, Valenzuela Carlos, Verdugo Ricardo.

IX

SESION FECHA HORARIO | COD. TEMA PROFESOR
Prof. Prepasista
1 Vi. 30-03 Estructura y funcion del material S. Berrios
Lu. 02-04 | 14:30-18.00 S genético en el hombre: el genoma y el
Mi. 04-04 cariotipo humano. Equipo docente
TP
Herencia particulada y mendelismo en Prof. Prepasista
Lu. 05-04 el hombre. Andlisis de genealogias ). Navarro
2 Mi. 11-04 | 14:30 - 18.00 S L oy
. para rasgos de transmisién autosémica )
Vi. 13-04 . Equipo docente
y ligada al sexo.
TP
Lu. 16-04 Pro;' E;erf;;i“a
Mi. 18-04 Meiosis '
3 Vi. 20-04 14:30-18.00 S .
Equipo docente
TP
Prof. Prepasista
Lu. 23-04 Ligamiento y recombinacidn de genes: L. Cifuentes
4 Mi. 25-04 | 14:30 - 18.00 S Mapas génicos
Vi. 27-04 Equipo docente
TP
Prof. Prepasista
Lu. 07-05 E. Llop
5 Mi. 09-05 | 14:30—-18.00 | TP | Interaccion génica: grupos sanguineos
Vi. 11-05 ABO vy Rh Equipo docente
TP
Prof. Prepasista
Lu. 14-05 L. Herrera
6 Mi. 16-05 | 14:30-18.00 | TP Regulacion de la expresién génica en
Vi. 18-05 Eucariontes Equipo docente
TP
Profs:
Acuia, M.
Berrios, S.
Blanco, R.
) Cifuentes, L.
Vi. 25-05 | 08:30-11:00 | EV Primera Prueba General de Gonzalez, P.
Seminarios (del 1 al 5)
Jara, L.
Navarro, J.
Olguin, P.
Valenzuela, C.
Verdugo, R.
Prof. Prepasista
Lu. 28-05 P. Gonzdlez
7 Mi. 30-05 | 14:30 — 18.00 S Mutaciones génicas y cromosémicas.
Vi. 01-06 Equipo docente

TP




SESION FECHA HORARIO | COD. TEMA PROFESOR
Prof. Prepasista
Lu. 04-06 R. Blanco
8 Mi. 06-06 | 14:30 — 18.00 S Metodologias de anadlisis en Genética
Vi. 08-06 Humana Equipo docente
TP
Prof. Prepasista
Lu. 11-06 C. Valenzuela
9 Mi. 13-06 | 14:30-18.00 S Variacidn genética y de caracteres
Vi. 15-06 Equipo docente
TP
Prof. Prepasista
Lu. 18-06 Analisis genético de caracteres de P. Gonzalez
10 Mi. 20-06 | 14:30-18.00 S variacion continua y de caracteres de
Vi. 22-06 herencia compleja Equipo docente
TP
Miércoles Hasta las .Er?treg’a.de los trabajos, de Revisién.
13-06 17:00 Blbllograflca e’n Secretaria de I?gcenaa
de Biologia Celular y Genética
Prof. Prepasista
11 L. Cifuentes
Lu. 2506 19 130 -18:00 | s Genética Forense
h\;l|22;—(§)66 Equipo docente
g TP
. Prof. Prepasista
12 I\\;Iil'gg__gz Presentacién de Trabajos de P. Gonzalez
' 14:30-18.00 | PTB | Revision Bibliografica: Origen genético
Lu. 09-07 , .
de patologias humanas Equipo docente
TP
Profs:
Acuia, M.
Berrios, S.
Blanco, R.
Cifuentes, L.
Vi. 13-07 | 08:30-11:00 | EV Segunda Prueba General de Gonzélez, P.

Seminarios (del 6 al 11)

Jara, L.
Navarro, J.
Olguin, P.
Valenzuela, C.
Verdugo, R.

PTB= Presentacién Trabajos Bibliograficos




