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ENCARGADA DE CURSO

COORDINADORA

: Prof. M Soledad Berrios del Solar

: Prof. Patricia Iturra Constant

HORARIO Y LUGAR DE ACTIVIDADES

Actividad Dia Hora (desde - hasta) Lugar

Clases tedricas Martes 9.00-12.30 14.30-17.00 Escuela de Tecnologia
Miércoles 9.00-12.00 15.30-17.30 Médica y Programa de
Viernes 9.00-12.30 Genética Humana ICBM

Seminarios/ Martes 9.00-12.30 14.30-17.00 Laboratorio Citogenética

Laboratorios/ Miércoles 9.00-12.00 15.30-17.30 Programa Genética

Evaluaciones/ Viernes 9.00-12.30 Humana ICBM

DURACION

Clases Teodricas 20 horas

Seminarios 15 horas

Laboratorios 15 horas

Evaluacion 08 horas

TOTAL 58 horas




DOCENTES PARTICIPANTES

- Ayarza Eliana?!

- Alliende M. Angélica®
- Berrios M. Soledad®
- Castillo Sylvia?

- Iturra Patricia *

- Marisel Gonzalez*

INSTITUCIONES

1.- Programa Genética Humana, I.C.B.M., Facultad de Medicina

2.- Servicio de Genética, Hospital Clinico de la Universidad de Chile

3.- I.N.T.A. Universidad de Chile

4.- Programa de Doctorado en Ciencias Biomédicas, Facultad de Medicina

DESCRIPCION DEL CURSO

En este curso se realiza una revision tedrica- practica actualizada de la disciplina
integrando aspectos de biologia celular y genética. Se analiza la estructura vy
funcionalidad del material hereditario en su organizaciéon nuclear y cromosémica. Se
analiza la continuidad del material genético a través de las generaciones celulares y
de organismos (mitosis, meiosis). Se estudia el cariotipo y su variacion asi como el
diagnédstico del genoma humano en cromosomas y DNA. Se realizan en forma practica
las técnicas de estudio de los cromosomas y el DNA y su aplicacién en el diagndstico
genético clinico.

OBJETIVOS GENERALES

Comprender los fundamentos de la citogenética y genética molecular y su aplicaciéon en el
diagndstico genético/clinico humano.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

Al finalizar el curso, el alumno estara capacitado para:

Conocer y comprender la organizacion del material hereditario en los cromosomas.
Conocer y comprender las principales metodologias utilizadas en citogenética.
Desarrollar habilidades y destrezas para realizar algunas técnicas de citogenética.
Conocer y evaluar los principales campos de aplicacion de la citogenética en el
diagndstico genético humano.

PN



EVALUACION

Las evaluaciones comprenden:

1.- Nota de presentacion a Examen

2.- Examen final o en primera oportunidad

3.- Nota final

4.- Examen de repeticién o de segunda oportunidad

1. Nota de presentacion a Examen

La nota de presentacion a examen sera ponderada de las calificaciones obtenidas
en durante el curso segun se describe a continuacion.

a.- Prueba 40%
b.- Informe Labs. cariotipo humano y FISH 20%
C.- Control seminarios 1y 2 10%
d.- Presentacion diagndstico molecular 10%
d.- Presentacion de seminario Final (5) 20%
2. Examen final o en primera oportunidad

Tienen derecho a presentarse a examen todos aquellos alumnos que hayan
obtenido una nota de presentacién a examen igual o superior a cuatro (4.0), que ninguna
de las notas parciales haya sido inferior a 3.0 y hayan asistido a un 100% de las
actividades de laboratorio y seminario.

Los alumnos que obtengan una nota de presentacion a examen entre 3.50 y 3.99
pierden la primera oportunidad de examen y sélo tienen derecho a rendir el examen de
segunda oportunidad.

Los alumnos que obtengan nota de presentacion a examen inferior a 3.50 no podran
presentarse a examen y repetiran automaticamente la asignatura.

3. Nota Final

Si la nota de examen es mayor o igual a cuatro (4.0) se ponderara con la nota de
presentacién de acuerdo a lo siguiente:

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



4. Examen de Repeticion o en segunda oportunidad

Se tomard después de 15 dias transcurridos a contar de la fecha de la 12
Oportunidad. Para aprobar la asignatura el estudiante deberad obtener en el examen de
repeticidon una nota igual o superior a (cuatro) 4.0. Si el alumno no obtiene el minimo 4.0,
debera cursar nuevamente la asignatura.

REGLAMENTO DE EVALUACION

Extracto del reglamento general de evaluacion.

La Universidad de Chile tiene un Reglamento General de los Estudios Universitarios de Pre-
Grado que regula a todas las Facultades de nuestra Universidad. Este documento
corresponde al decreto Exento N° 0010109 del 27 de agosto de 1997 y , cuyo Art.1° dice:
“El presente Reglamento establece las normas bdasicas comunes de la estructura,
administracion y funcionamiento de los estudios conducentes a las licenciaturas y 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 Evaluacion vy
Promocion en la Carreras de la Facultad de Medicina de acuerdo con la Circular N° 36 del 26
de junio de 2003 (Modificado por Decreto Exento N© 0014852 del 27 de septiembre de
2000).-

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

ASISTENCIA OBLIGATORIA

La asistencia a las actividades tedricas y practicas de este curso es obligatoria. Asimismo, la
puntualidad horaria en el inicio y término de las actividades programadas. Despues de 10
minutos de iniciada la actividad no se permitira el ingreso.

ADMINISTRACION DEL CURSO

Informacion sobre el curso: Maria Soledad Berrios o Patricia Iturra en Aula
digital




BIBLIOGRAFIA Y MATERIAL DE APOYO

J. Pincheira "Cariotipo y anomalias cromosdmicas humanas". Serie Cientifica Basica
No4., Centro de Extension Biomédica. Facultad de Medicina, Universidad de Chile.
1991 (Incluido en texto guia).

Berrios S. Fernandez-Donoso, R. "Biologia del nlcleo celular". Fasciculo N°3 de la
serie Cientifica Basica, Centre de Extension Biomédica. Facultad de Medicina,
Universidad de Chile. 1990 (Incluido en texto guia).

Human Molecular Genetics 2
Strachan, Tom and Read, Andrew P.
New York and London: Garland Science ; c1999

Introduction to Genetic Analysis

Griffiths, Anthony J.F.; Miller, Jeffrey H.; Suzuki, David T.; Lewontin, Richard C.;
Gelbart, William M.

New York: W. H. Freeman & Co. ; c1999

The NCBI Handbook
McEntyre, J.; Ostell, J., editors
Bethesda (MD): National Library of Medicine (US), NCBI ; 2002-2005

www.ncbi.nlm.nih.gov/

Pagina web del National Center for Biotechnology Information (NCBI).

Base de datos publica que incluye, entre otros organismos, informacién actualizada
del genoma humano, de genes y enfermedades, homologias gendmicas, como
también, mapas fisicos, genéticos y citogenéticos de cada uno de los cromosomas
humanos.




Temario de Clases

FECHA HORARIO TEMA PROFESOR
Introduccion al curso.
Programa. Inscripcién de Seminarios finales S. Berrios
Manana
Clase: Nucleo, Cromatina, cromosomas y S. Berrios
Martes genoma. Ciclo celular
05/08/12
Revisién del protocolo de obtencion de S. Berrios
cromosomas mitéticos y sus fundamentos
Tarde
Laboratorio 1: E Ayarza
Obtencion de cromosomas mitéticos humanos: M Gonzalez
Siembra P lturra
S Berrios
Clase:
Miércoles Mafana Cromosomas en células germinales. S Berrios
06/08/12 Meiosis. Variabilidad genética y haploidia
Clase:
Tarde Cariotipo Humano Convenciones. Idiogramas P lturra
Laboratorio 2: E Ayarza
Viernes Obtencion de cromosomas mitéticos humanos: M Gonzalez
08/08/12 Mafiana Cosecha P lturra
S Berrios
Laboratorio 3:
Manana Tincion de cromosomas. Bandeo G. E. Ayarza
Martes Armado de cariotipo. M Gonzalez
12/08/12
Clase:
Anomalias del cariotipo: numéricas y estructurales. P. lturra
Tarde Origen de las anomalias
Laboratorio 4: E Ayarza
Observacion y analisis de anomalias de
cromosomas humanos.
S. Berrios
Miércoles Manana PRUEBA P. lturra
13/08/12
Tarde Estudio personal y preparacion de Informe y
seminarios
Viernes Feriado
15/08/12
Clase:
Martes Métodos moleculares utilizados en Citogenética E. Ayarza
19/08/12 Mafana
Laboratorio 5: E. Ayarza

Hibridacion in situ con fluorescencia (FISH)

M Gonzalez




Revision: Resultados Prueba S. Berrios
Tarde
Seminario 1: S Berrios
Genoma Humano: el mapa del cromosoma 21 P lturra
Clase:
Miércoles Mafana Heterocromatina constitutiva y facultativa. P lturra
20/08/12 Cromosomas sexuales
Laboratorio 6: E. Ayarza
Tarde Observacion de FISH y discusién de resultados M Gonzalez
Viernes Manana Seminario 2: S. Berrios
22/08/12 Revision de un reordenamiento cromosémico P. lturra
Seminario 3:
Mafana Bases de datos gendmicos y cromosomicos. P. lturra
Martes (Salas con PC)
26/08/12 Entrega de Informe Cariotipo y FISH S. Berrios
Preparacién de presentaciones de los alumnos de S. Berrios
Tarde Seminario: Diagnostico genético molecular y
cromosomico P. lturra
Miércoles Seminario 4: S. Berrios
27/08/12 Mafana Diagndstico genético molecular y cromosomico P. lturra
Presentacion de los alumnos E Ayarza
Tarde Preparacién de presentacion de los alumnos de S. Berrios
Seminario: Genética, gendémica y Citogenética P. lturra
Viernes Mafana Charla: S Castillo
29/08/12 Asesoramiento Genético
Martes Manana Seminarios 5: S. Berrios
02/09/12 Genética, genodmica y Citogenética P. lturra
Presentacion de los alumnos.
Tarde Alumnos estudian contenidos examen final S. Berrios
P. lturra
Charla:
Miércoles Mafana Diagnostico molecular de afecciones genéticas
03/09/12 (INTA) frecuentes.
Demostracion practica de armado digital de M A Alliende
cariotipos y genotipificacion de mutaciones
génicas
Viernes 10:00 EXAMEN S. Berrios
05/09/12 P. lturra




