UNIVERSIDAD DE CHILE
FACULTAD DE MEDICINA
ESCUELA DE POSTGRADO

CURSO DE POSTGRADO

Genética Médica

Nombre Curso

SEMESTRE 20 ANO [2017

PROF. ENCARGADO Lucia Cifuentes O.

Nombre Completo

Programa de Genética Humana, ICBM, FM, UCH

UNIDAD ACADEMICA

Icifuent@med.uchile.cl

TELEFONO 22978 6011 E-MAIL

TiPO DE CURSO Avanzado

(Bésico, Avanzado, Complementario, Seminarios Bibliograficos, Formacién General)

CLASES 40 HRS.

SEMINARIOS 18 HRS.
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(1 Crédito Equivale a 30 Horas Semestrales)
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PRE-REQUISITOS Curso de Genética General o Equivalente

INICIO 17 de Agosto 2017 TERMINO [ 18 de Diciembre 2017

DiA / HORARIO Dia / HORARIO . .

POR SESION Lunesy Jueves POR SESION 11:00 a 13:00 hrs.

LUGAR Auditorio Dr. Héctor Orrego, 2° piso, Escuela de Postgrado, Sector F, FM, UCH

Escuela De Postgrado (Sala a determinar) u otro lugar
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METODOLOGIA

Los temas seran tratados en clases expositivas y seminarios de discusion. Estos ultimos
consistiran en la presentacion y discusiéon de un trabajo cientifico, moderno e integrativo
relacionados con las materias del Curso. Cada seminario sera dirigido por el Prof.
Responsable del mismo. Los alumnos serdn evaluados por su participacion en la discusion y
mediante una prueba escrita al final del Seminario.

(Clases, Seminarios, Practicos)

EVALUACION

3 pruebas escritas 60%
Evaluaciones de seminarios 40%

PROFESORES PARTICIPANTES

Aguillén Juan Carlos (Programa de Inmunologia — ICBM. Fac. Medicina, U. de Chile)
Aracena Mariana (Servicio de Genética — Hospital Luis Calvo Mackenna)

Aravena Teresa (Servicio de Genética — Hosp. Clinico U. de Chile)

Astete Carmen (Servicio de Genética — Hospital Luis Calvo Mackenna)

Berrios M? Soledad (Programa Genética Humana, ICBM — Fac. Medicina, U. de Chile).
Bustamante M. Leonor (Programa Genética Humana, ICBM — Fac. Medicina, U. de Chile).
Cabello Juan Francisco (Centro de Diagndstico, INTA, Universidad de Chile)

Castillo Silvia, (Servicio de Genética — Hosp. Clinico U. de Chile)

Cifuentes Lucia (Programa Genética Humana, ICBM — Fac. Medicina, U. de Chile).

Daher Vera (Servicio de Genética — Hosp. Clinico U. de Chile)

Fuentes Paulina (Unidad de Hemato-Oncologia — Hospital Roberto del Rio)

Gonzalez Patricio (Programa Genética Humana, ICBM — Fac. Medicina, U. de Chile).
Herrera Luisa (Programa Genética Humana, ICBM — Fac. Medicina, U. de Chile).
Marcelain Katherine (Programa Genética Humana, ICBM — Fac. Medicina, U. de Chile).
Quifiones Luis (Programa de Farmacologia Molecular y Clinica, ICBM — Fac. Medicina, U. de Chile).
Pardo R. Andrea (Servicio de Genética — Hosp. Clinico U. de Chile)

Sanz Patricia (Servicio de Genética — Hosp. Clinico U. de Chile)
Sapag Amalia (Departamento de Quimica Farmacolégica y Toxicolégica, Facultad de Ciencias
Quimicas y Farmacéuticas Universidad de Chile)

Salazar Samuel (Servicio de Genética — Hosp. Clinico U. de Chile)

OBJETIVOS

wn

~oos

Conseguir que el alumno al término del curso seaca  paz de:
1.

Comprender los mecanismos cromosémicos y moleculares responsables de la herencia biolégica en
el hombre.

Comprender los distintos patrones y modos de herencia en el hombre

Aplicar los métodos de analisis propios de la genética humana a problemas especificos de genética
médica.

Identificar los factores genéticos involucrados en patologias humanas.

Conocer y comprender la etiologia de las patologias genéticas mas prevalentes.

. Conocer la participacién de los factores genéticos involucrados en patologias humanas frecuentes.
. Efectuar un asesoramiento genético adecuado y pertinente frente a pacientes que asi lo requieran.




CONTENIDOS/TEMAS

- Identificacion de factores genéticos involucrados en enfermedades humanas
- Anomalias Meiéticas

- Inestabilidad cromos6mica

- Enfermedades de herencia monogénica
- Farmacogenética

- Cromosomopatias

- Genética forense

- Herencia no mendeliana

- Citogenética molecular

- Sindromes de microdelecion

- Genética del cancer

- Inmunogencética

- Genética del desarrollo

- Genética psiquiatrica

- Malformaciones congénitas

- Enfermedades metabdlicas

- Pesquisa neonatal de enfermedades genéticas
- Terapia génica

- Hemoglobinopatias

- Diagnéstico prenatal

- Etica y genética

BIBLIOGRAFIA BASICA

- Emery A.E.H, Mueller R, Young |.D. Genética Médica (2001) Editorial Marban S.L. Madrid. Espafia.

- Nussbaum RL, Mclnnes RR, Williard HF, Thompson & Thompson. Genética en Medicina (2004) 52
Edicion. Masson S.A. Barcelona — Espafa.

- Griffiths AJF, Wessler SR, Lewontin RC, Carrol SB. Genética (2008) 92 Edicion. McGraw-Hill —
Interamericana de Espafia, S.A.U. Espafia.

BIBLIOGRAFIA RECOMENDADA

- Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J., White R.L. Genética Médica (2000) Ediciones Harcourt. Madrid-
Espafia.

- Strachan T. and Read A. Genética Humana (2004) 3%*% Edicion. Editorial McGraw-Hill
Interamericana.

-Kasper D, Fauci A,Hauser H Dan Longo J, Jameson L, Loscalzo J (2015) Harrison’s Principles of

Internal Medicine, 19 Ed, Mc Graw-Hill Education. Disponible on line para alumnos Univ. de Chile

Los profesores participantes entregaran y/o sugeriran bibliografia especifica para cada clase o seminario
de revision bibliografica durante el desarrollo del curso




CALENDARIO DE ACTIVIDADES

(A continuacion sefialar el temario del Curso y las

fechas)

HRS. HRS. NO
FECHA SREs, PRES. TEMA PROFESOR
Introduccién: El desarrollo de la Genética y su
Jueves impacto en la medicina.
17/08/2017 2 4 Ideppf!cauon de.trastornqs d'e origen g'e'netl'c,o: L Cifuentes
1 Andlisis segregacional y ligamiento. Clasificacion
de las enfermedades genéticas, su prevalencia e
importancia en salud publica.
Lunes Meiosis: Recombinacion génica. Factores
21/08/2017 2 genéticos y ambientales involucrados en la S. Berrios
2 4 produccion de gametos inviables.
Inestabilidad gendémica: Respuesta celular al dafio
Jueves 4 en el DNA: Vias de reparacion y adaptabilidad de
24/08/2017 2 los chec_kpgmts Sl_ndromes de |nestab|lld<'i1d K. Marcelain
3 cromosoOmica: Alteraciones de la respuesta al dafio
involucrados en las caracteristicas clinicas y
celulares de estos sindromes
Lunes Trastornos monogénicos: Fundamentos genéticos
28/08/2017 2 4 05 Monogenicos. 9 Y| 1. Aravena
4 caracteristicas clinicas.
Jueves 6 Seminario |: Revision de casos clinicos
31/08/2017 2 . ] - T. Aravena
5 correspondientes a patologias monogénicas
Lunes
4/09/2017 2 6 Seminario Il : Inestabilidad del Genoma K. Marcelain
6
Jueves 6 Seminario 1l Farmacogenética:  Correlacion
7/09/2017 2 fenotipo — genotipo en la respuesta individual a L. Quifiones
7 farmacos.
Lunes Cromosomopatias: Caracteristicas clinicas y
11/09/2017 2 4 celulares de pacientes con alteraciones de los P. Sanz
8 cromosomas sexuales y autosomas
Jueves Seminario |V: Parentesco genético y andlisis de
14/09/2017 2 6 paterr_ndad. ptll!z_auor) de_r,narcad(,)r_es molgcula_rfes enl | Gifuentes
9 estudios de individualizacidon genética. Discusion de
una publicacion en el tema
Jueves 2 4 » Enfermedades de herencia compleja.
21/09/2017 Heredabilidad. Susceptibilidad génica en L. Cifuentes
10 enfermedades frecuentes.
Lunes
25/09/2017 2 12 Prueba |
11




HRS. NO

FECHA PHRRESé. PRES. TEMA PROFESOR
Jueves 4 Mecanismos que regulan la expresion temporal y
28/09/2017 2 permanente de la informacibn de los genes L. Herrera
12 involucrados
Lunes 2 Herencia no mendeliana: Mosaicismo. Disomias,
4 Impronta gendmica. Herencia mitocondrial.
2/10/2017 L -~ . M. Aracena
13 Caracteristicas pllnlcas y celulares de pacientes con
patologias asociadas a estos patrones de herencia
2 .
Jueves 3 Actividad Practica: Citogenética Molecular: Uso de S. Castillo
5/10/2017 FISH para el diagndstico genético V. Daher
14 P 9 9 S. Salazar
Jueves 2 5 Seminario V: Sindromes de microdelecion:
12/10/2017 Caracteristicas clinicas. Técnicas de diagnostico. M. Aracena
15 Discusién de casos clinicos.
Lunes 2
16/1(1)/62017 4 Céancer: Bases genéticas, cancer hereditario P. Gonzalez
Jueves 2 .- o . .
19/10/2017 M,edlcma de precision en el manejo del paciente con
17 4 cancer.
Lunes 2 Inmunogenética Inmunoglobulinas. Control
23/10/2017 4 genético de la respuesta inmunolégica. Complejo J C Aguillon
18 mayor de histocompatibilidad y transplantes
2
Jueves 6 Seminario VI: Inmunodeficiencias de origen
26/10/2017 genético. Analisis y discusién de una revision en el J C Aguillon
19 tema.
Lunes 2
30/10/2017 12 Prueba I
20
Jueves 2 Genética psiquiatrica:  Esquizofrenia, trastornos
2/11/2017 tica psiq ' qu ’ L. Bustamante
21 4 afectivos, enfermedad de Alzheimer
Lunes 2 Genética del desarrollo: Genes del desarrollo en el T Aravena
6/11/2017 4 hombre.  Mutaciones génicas y anomalias del '
22 desarrollo humano




HRS.

HRS. NO

FECHA Sk PRES. TEMA PROFESOR
Jueves Anomalias Congénitas: causas genéticas y agente
9/11/2017 2 4 ambientales R. A. Pardo
23
Lunes 2 5 Seminario VII: Marcadores moleculares en
13/11/2017 genética psiquiatrica.  Analisis y discusion de |L. Bustamante
24 publicacion en el tema.
Jueves 2
4 . . .
16/112/5017 Errores Innatos del Metabolismo: Fenilcetonuria J.F. Cabello
Lunes ? 4 Trastornos del almacenamiento lisosomal
20/11/2017 : Y| J.F. cabello
26 peroxisomal
Jueves 2
23/11/201 6 Seminario VIII: Pesquisa neonatal de
- J.F. Cabello
27 enfermedades genéticas
2 » Terapia génica: Fundamentos y metodologias.
Lunes 4 Enfermedades susceptibles de terapia génica y
27/11/2017 ; . e = A. Sapag
o8 consideraciones éticas sobre su aplicacion.
Jueves 2 Hemoglobinopatias: Expresion de los hemoglobinas
30/11/2017 4 )
29 durante eI_ desarrollo. Varlantes_, estructurales de_ las P. Fuentes
hemoglobinas y anomalias funcionales. Talasemias.
Lunes 2 4 Diagnostico prenatal de desordenes genéticos:
4/12/2017 Técnicas indicaciones y problemas especiales en el S. Castillo
30 diagnéstico prenatal.
Jueves 2 Actividad Practica: Uso de base de datos en genética
7/12/2017 3 médica y humana P. Gonzalez
31
Lunes ? 4 Consideraciones éticas sobre el manejo del
11/12/2017 . h o mane] C. Astete
32 paciente y sus familiares en genética clinica.
Jueves 2 C. Astete
14/12/2017 6 Seminario IX: Andlisis y discusiébn sobre una '
33 situacion problema de Bioética.
Lunes
18/12/2017 2 12 Prueba Il L. Cifuentes
34




