U Universitario
4 CEMIC

Escuela de Medicina
Instituto de Investigaciones

Buenos Aires, 17 de febrero de 2017

VISTO la propuesta del Nuevo Plan de Estudio de la Carrera de Especializacién en Genética presentado por
la Director de la referida Carrera Prof. Dr. Enrique Gadow con el aval del Sr. Rector Dr. Marie Turin ydela
Sra. Decana Dra, Ana Cusumano y,

CONSIDERANDO

gue la Ley de Educacién Superior N° 24.521 establece en su articulo 3° que la educacién superior tiene por
finalidad proporcionar formacion cientifica profesional, humanistica y técnica en el mas alto rivel,

que el CEMIC fue e! primer hospital poiifuncional en implementar hace casi tres décadas una Unidad de
Genética dependiente del Departamento de Ginecologia y Obstetricia,

gue en ef afic 2005 el Instituto Universitario CEMIC implementd en 2005 la Carrera de Especializacion en
Gengética Médica,

gue desde su implementacion como Carrera de Especializacion en 2005 &f Programa no ha sido modificado,
que se considera necesario actualizar los contenidos en funcién de los grandes avances cientificos y
tecnoldgicos ocurridos en la especialidad en los Giimos afios,

que se realizé un desarrollo de la fundamentacion, se organizaron los contenidos en gjes y se reorganizaron
los médulos,

que se efectud la definicidn de los procedimientos minimos,

gue se actualizaron los contenidos por médulos y se realizaron modificaciones en el trabajo final y,

que se realizo la adecuacién del formato del plan de estudios al formato definido por el Ministerio de
Educacion y Deportes, -

EL CONSEJO SUPERIOR DEL INSTITUTO UNIVERSITARIO CEMIC

RESUELVE

1) Dejar sin efecto el Plan de Estudios antericr de la Carrera de Especializacién en Genética Médica
aprebado por Res. Ministerial N° 208/98,

2} Aprobar et nuevo Plan de Estudio de la Carrera de Especializacion en Genética Médica del Instituto
Universitario CEMIC, que se anexa a la presente resolucion.
3) Registrese. Comuniquese. Cumplido, archivese.

RESOLUCION: N° 1217 - segun Acta N° 224 del 17/2/2017

of Aié, Elisabét T. Navay{‘o Prof. Dr. Mario D. Turin
Secré‘caéa’Académicaf . Rector
E. Valdenegro 4337 - C1430FAF - Ciudad Autdnoma de Bs. As. - Argentina. Tel.: (54-11} 52990900

www.iuc.edu.ar e-mail: juc@iuc.edu.ar




1- IDENTIFICACION DE LA CARRERA

1.1 Denominacién de la carrera
ESPECIALIZACION EN GENETICA MEDICA
1.2Unidad Académica

Escuela de Medicina

1.3 Decanofa

Prof, Dra. Ana Maria Cusumano

1.4 Ubicacidn en la estructura institucional
Unidad Académica Escuela de Medicina

1.5 Localizacién de la propuesta

Hospital Universitario CEMIC, Ciudad Autdénoma de Buenos Aires.
1.6 Autoridades de la Carrera

Director de la Carrera

Prof. Dr. Enrique Gadow

Coordinadora de la Carrera

Prof. Dra. Florencia Petracchi

2. FUNDAMENTACION

Antecedentes de la Carrera

El CEMIC fue el primer hospital polifuncional en implementar hace casi tres
décadas una Unidad de Genética dependiente del Departamento de Ginecologia y
Obstetricia. Alineados con la filosofia institucional, la Docencia, ia Investigacion y
la Asistencia han sido los pilares sobre los que se ha construido esta seccion que
cuenta con un equipo multidisciplinario para la atencién a los pacientes.
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En tal sentido, el Instituto Universitario CEMIC implementd en 2005 la Carrera de
Especializacién en Genética con el objetivo de capacitar a nivel de posgrado a
profesionales para la atencién de los problemas de genética y de los defectos
congénitos en los distintos niveles de prestacion. A la fecha, han egresado 13
especialistas en Genética Médica.

El HUSS (ambito de practica de la catrera) cuenta con infraestructura y
equpamiento idéneo para llevar a cabo sus objetivos: Unidad de Genética Clinica,
Consultorios de Asesoramiento Genético, Departamento de Imagenes, Sala de
estudios especiales, Biblioteca, Laboratorio de Citogenética, Laboratorio de
Biologia Molecular, Unidad de Genética Epidemiolégica, Sala de
videoconferencias, Unidad de investigaciones Dr. René Baron y Biblioteca
informatizada.

Prevencién Primaria y Secundaria

La prevencién primaria es el desideratum de toda accién de salud. _

En el caso de las enfermedades genéticas y los defectos congénitos este enfoque
es aun mas pertinente, puesto que se trata, en general, de prevenir problemas de
salud cronicos e invalidantes que implican un costo humano, social y econémico
considerable.

Para muchos problemas congénitos la prevencion secundaria (diagnéstico precoz
y tratamiento oportuno) puede realizarse por métodos simples al alcance de un
agente de salud de atencion primaria, como por ejemplo el tamizaje sistematico de
la displasia de cadera (maniobra de Ortolani) seguido del tratamiento preventivo
de la dislocacion. En el otro extremo, ciertos trastornos requeriran recursos mas
especializados y centros de referencia, tal como ocurre en el diagnostico precoz y
tratamiento oportuno del hipotiroidismo congénito.

El diagnostico preciso es el pilar basico sobre el que se asienta el resto de las
acciones de salud en materia de genética (pronéstico, tratamiento, riesgos de
recurrencia, etc.).

El término “enfermedad genética” se define como toda desviacién del estado de la
salud debida total o parcialmente a la constitucién genética del individuo. En las
enfermedades genéticas los factores ambientales pueden desempefar una
funcidn importante en la expresion y gravedad de los defectos o sintomas.

Si bien el conocimiento de la magnitud del impacto de las enfermedades genéticas
y los defectos congénitos en la Regién de las Américas es aln fragmentario,

Q_.,’#

WERSTY
LG O

2

3o S



estudios recientes indican que su incidencia general en América Latina no difiere
de la encontrada en otras regiones del mundo.

Las malformaciones congénitas constituyen la segunda calsa de mortalidad
infantil.

Debe sefialarse ademas que una proporcién importante de impedimentos fisicos y
mentales, tales como retraso mental, sordera, ceguera y problemas locomotores,
son de origen genético o congénito y afectan a no menos del 11% de la poblacion
de América Latina.

A principios del siglo XX, las principales enfermedades responsables de la tasa de
mortalidad eran de origen infeccioso. Sin embargo, en la actualidad las
enfermedades mas frecuentes son las denominadas enfermedades crénicas no
comunicables (las cardiovasculares, el cancer y los procesos inflamatorios
cronicos), que tienen su origen, en parte, en las alteraciones del material genético
o ADN. Este cambio en el paradigma de los agentes causantes de enfermedad ha
promovido que la medicina actual centre su atencion no sélo en los
microorganismos patbgenos, condiciones ambientales y estilo de vida, sino
fundamentalmente en el ADN, que se ha convertido asi en la molécula mas
importante para el diagnostico y el tratamiento de estas enfermedades. Ese
cambio en la atencion preferencial de la nueva medicina (que incluye el desarrollo
de la medicina genémica) es posible gracias al desarrollo durante los dltimos
treinta afios de la Biologia Molecular y la Ingenieria Genética. Fruto de ese
desarrollo ha sido la culminacién de la secuenciacién del genoma humano,
identificando los genes de los cuales estamos constituidos los humanos.

Por otra parte, el desarrollo tecnologico reciente permite estudiar simultaneamente
todos y cada uno de los genes, mediante tecnologias cada vez mas rapidas y mas
certeras de los “omics” (como se refiere informalmente al campo del estudio de la
biologia que finaliza en omics, en inglés, tal como genomics,
proteomics o0 metabolomics) e identificar aquellos cuyas alteraciones son
responsables de una buena fraccion de las enfermedades que actualmente
afectan a la especie humana. '

Formacion de Recursos Humanos en Genética Médica

Actualmente los profesionales de la salud egresan de los centros de formacién sin
conocimientos adecuados de genética. En los contados ejemplos en gque la
genética forma parte del curriculo de las escuelas de medicina, se ensefia con las
materias basicas, sin conexién con la practica médica.
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El CEMIC participa en un programa iniciado en 1967 con varios paises de
Sudamérica con la denominacién Estudic Colaborativo Latino-Americano de
Malformaciones Congénitas (ECLAMC), y su experiencia ha demostrado que es
factible desarrollar estudios sin erogacion presupuestaria adicional y aplicando
tecnologias apropiadas a paises en desarrollo.

Este programa tiene como objetivos estudiar los siguientes temas prioritarios para
la investigacion en genética:

a) Determinacion del tipo de prevalencia de las enfermedades genéticas vy
defectos congénitos mas frecuentes en fa poblacién, incluyendo el retraso mental
y otros impedimentos.

b) Identificacion de grupos de la poblacién con mayor riesgo de sufrir ciertas
enfermedades genéticas

c) Determinacion de la demanda actual y futura de los servicios de genética vy
desarrollo de métodos para estimar costos y beneficios de las acciones de salud
en materia de genética.

d) Determinacién de las caracteristicas de los recursos existentes y futuros para la
atencion de los problemas genéticos.

e) Desarrollo de tecnologias apropiadas a la realidad de salud de los paises de Ia
Region para la prevencion y pronta atencion de los defectos congénitos y de las
enfermedades genéticas.

f) Estudios de los factores que determinan las caracteristicas reproductivas en
familias con problemas genéticos y la influencia del asesoramiento genético sobre
las mismas.

g) Desarrolio de técnicas apropiadas de educacién para la salud en temas de
genética.

h) Nuevas técnicas para un diagnéstico mas preciso de los trastornos genéticos y
defectos congénitos en general.

En definitiva, la experiencia acumulada en la docencia e investigacién en la
especialidad, sumado a la intensa actividad asistencial que desarrolia en Ia
Seccién de Genética, aseguran que la Carrera de Especializacion en Genética
Médica del IUC brinde una formacion de calidad, ya que cuenta con:

- una amplia poblacidn de pacientes y patologias vinculadas a la
especialidad que se traduce en mas de 2592 familias estudiadas en un afio sobre
las cuales se han realizado los siguientes procedimientos: 222 vellosidades
corionicas; 59 amniocentesis; 597 cariotipos en sangre; 355 cariotipos en medula
osea; 38 cariotipo en material de legrado; 47 estudio molecular para fragilidad del
cromosoma X; 46 estudios de filiacién (paternidad); 229 estudio molecular por
tecnica de fish y 2258 ecografias.



- un equipo de profesionales de la salud de reconocida trayectoria en la
especialidad y otras especialidades, lo que permite la riqueza de la formacién de
los alumnos y el trabajo interdisciplinario.

- infraestructura, equipamiento y estructura administrativa acorde a las
necesidades del proyecto formativo.

- una amplia trayectoria en investigacion que favorece la docencia y mejora
la calidad de la asistencia.

- una politica de vinculacion interinstitucional que garantiza procesos de
formacion en otras instituciones idéneas y potenciadoras del aprendizaje de los
alumnos.

- acceso a bibliografia especifica actualizada a través de la Biblioteca del
IUC/CEMIC y de la Biblioteca de Ciencia y Tecnologia del MinCyT.

Sin embargo, desde su implementacién como Carrera de Especializacion en 2005
el programa no ha sido modificado, por lo cual se considera necesario actualizar
sus contenidos en funcion de los grandes avances cientificos y tecnoldgicos
ocurridos en la especialidad en los Gltimos afios.

La especialidad Genética Médica ha sido reconocida por el Ministerio de Salud de
la Nacion a través de la Res. N° 908/2012 y a través de la Res. N° 1814/2015.

3. CARACTERISTICAS DE LA CARRERA

3.1 Nivel de la Carrera

Posgrado

3.2 Titulo.

Especialista en Genética Médica

3.3 Objetivos de la Carrera

Teniendo en cuenta los tres niveles de formacion de recursos humanos descriptos
por la OMS para esta especialidad, la presente Carrera contempla los dos
primeros niveles de atencion:

a) Formar profesionales capaces de funcionar como unidades de atencion
primaria.

b) Lograr profesionales orientados a diferentes disciplinas médicas pero que
tienen




un especial interés en Geneética Médica, capaces de evacuar consultas de
medicos generales.

En ese marco, son objetivos especificos de la carrera que los alumnos:

- Adquieran conocimientos y acumulen experiencias suficientes para
desarrollar actividades propias de su especialidad relacionadas con Genética
Medica.

- Incorporen amplios conocimientos sobre la genética humana y las
consecuencias de sus alteraciones, en un marco de comprensién sobre la
heterogeneidad, variabilidad e historia natural de las alteraciones genéticas.

- Sean capaces de diagnosticar y tratar las enfermedades genéticas, incluido
el cancer hereditario.

- Desarrollen una relacion médico paciente que les permita obtener una
adecuada historia personal familiar, identificando posibles areas de conflicto, y
ayudar a manejar la nueva situacion que significa un diagnéstico genético en la
familia.

- Desarrollen la habilidad de integrar la informacién clinica y genética para
comprender los usos, limitaciones, interpretacion y significado de un determinado
resultado de laboratorio

- Puedan realizar asesoramiento genético, basado en la historia personal y
familiar del paciente, asi como de los recientes descubrimientos en el area.

- Transmitan la informacién de manera comprensible para el sujeto afectado
y su familia, cuando correspondiera, y reconozcan situaciones gue requieran
apoyo terapéutico

- Conozcan los recursos disponibles en la comunidad para el cuidado del
paciente, de modo de poder derivarlo adecuadamente para su manejo.

- Desarrolien, como especialistas, un alto grado de compromiso, de
profesionalismo y de actualizacion permanente.

- Trabajen en equipo tanto con sus pares como con los otros miembros del
personal equipo de salud, en el marco ético y legal que la especialidad establece.

- Comprendan la importancia de la investigacion cientifica para mejorar ia
salud individual y comunitaria y participar en la confeccion de trabajos cientificos.

3.4 Perfil del Titulo

El egresado de la Carrera de Especializacion en Genética Médica es un
profesional médico capacitado para la atencion de los problemas genéticos y los
defectos congénitos en los distintos niveles de prestacién, utilizando el enfoque
genético en la salud integradamente con los aspectos clinicos, capacitado para
trabajar en equipo, sostener su formacién continua y realizar investigacién en el
area de su competencia, en el marco ético legal que su especialidad requiere.




El Especialista en Genética Médica estara en condiciones de:

- Enfrentar las distintas situaciones de la practica médica referidas a Genética.

- Reconocer las tres categorias diferentes de enfermedades de origen genético,
de acuerdo con el tipo de alteracion del material hereditario: Afecciones debidas a
la alteracion de un solo gen principal; Anomalias cromosémicas; y Trastornos
poligénicos.

- Manejar el cancer hereditario, tanto en el diagndstico como en su tratamiento y
en la relacibn con la familia involucrada, en sus decisiones, estudios ¥
tratamientos.

- Incorporar un conocimiento y manejo cabal de las implicancias de Ia genética en
diferentes especialidades médicas.

- Ejercer una adecuada relacion médico-paciente-familia, compenetrandose en los
problemas y ayudando al paciente en la toma de decisiones.

- Desarrollar principios morales y éticos que guien la practica.

- Fomentar la actitud de grupo y el trabajo en equipo.

- Desarrollar investigacion en la especialidad.

3.5 Requisitos de Ingreso

Podran ser admitidos en la Carrera de Especializacion en Genética Médica
aquellos profesionales que posean titulo de Médico otorgado por una institucion
universitaria argentina de gestién pdblica o privada legalmente reconocida, asi
como los egresados de universidades extranjeras que cumplan idénticos requisitos
(tramite de Convalidacién de Titulo Terminado).

Ademas, deberan contar con una Residencia completa de Clinica Médica,
Tocoginecologia o Medicina de Familia debidamente acreditada.

A su vez, deberan realizar una entrevista personal con las autoridades de la
Carrera y presentar sus antecedentes académicos.

4. ORGANIZACION DEL PL.AN DE ESTUDIOS

La organizacion general del plan de estudios se llevara a cabo a través de un
programa de residencia médica caracterizada como un sistema intensivo y

programado que cumple con los siguientes requisitos:

a} Objetivos formativos
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b) Supervisién adecuada y permanente

c) Adquisicién de experiencia personal en servicio
d) Dedicacion exclusiva

e) Programa teorico-practico integrado

f} Desarrollo de responsabilidades crecientes

La duracién de la Carrera es de 2 (dos) afios.

Ef plan de estudios esta estructurado en modulos de complejidad creciente.

La carrera estd conformada sobre tres grandes campos del conocimiento en su
area especifica:, la Genética Molecular, la Citogenética y la Genética Clinica, que
se cursan durante los 2 afos con profundidad y complejidad crecientes. Los
aspectos legales y éticos involucran todo el accionar médico. Finalmente en la
practica clinica, todos los aspectos son considerados, incluidos los aspectos
psicologicos y la Relacion Médico Paciente-Familia.

El plan de estudios se apoya sobre 3 (ires) ejes:

- Eje de atencién clinica,
- Eje de aspectos ético-legales,
- Eje de investigacion.

El Eje de atencién clinica tiene como objetivo que los estudiantes aprendan a
evaluar a un paciente desde el punto genético tanto en el interrogatorio, la
evaluacion fisica, el pedido de estudios complementarios, el analisis de resultados,
fa elaboracion de informes y el asesoramiento al paciente y su familia.

El Eje de aspectos éticos tiene como objetivo que el estudiante: aprenda a
manejar la informacion y la privacidad de los pacientes y sus familiares tanto en la
consulta como entre los profesionales: contemplen las creencias personales de los
pacientes y sus familiares en el momento de la comunicacién desde la primera
enfrevista hasta los resultados de los estudios.

Ei Eje de investigacion tiene como objetive que el estudiante desarrolle la
capacidad de buscar la literatura cientifica actualizada, interpretar loas
publicaciones a la luz de los avances genéticos constantes y desarrollar proyectos
de investigacion para ser presentados en los eventos cientificos y revistas de la
especialidad.

Esta Carrera esta conformada por actividades teérico-practicas que se profundizan
y compiejizan a medida que se avanza en su desarrollo.




El ambito de practica de la Carrera es el Hospital Universitario CEMIC, Sede
Saavedra.

Las actividades tedrico-practicas involucran distintas estrategias de ensefianza:
asistencia a ateneos disciplinares e interdisplinares, presentacion de casos en
ateneos, asistencia a clases teoricas, preparacion de clases teéricas, colaboracion
en la formacion de los alumnos de la carrera de especializacién en Ginecologia y
Obstetricia del IUC y con residentes externos, realizacién de actividades
academicas con los integrantes del Laboratorio de Genética para la interpretacion
de resultados e informacién a los pacientes y su familia.

La actividad asistencial de los alumnos de la Carrera permite el desarrollo de un
criterio clinico adecuado, en el que se enfatiza la importancia de una buena
relacion medico-paciente como requisito indispensable para el logro de un
accionar médico 6ptimo. Esta actividad consiste en la atencién en consuitorio con
supervision docente, elaboracion de historias clinicas con énfasis en la toma de Ia
genealogia del paciente, redaccién de informes, bisqueda bibliografica de la
patologia en consulta, realizaciéon de procedimientos y observacion de
procedimientos.

Durante la carrera no se desarrollan actividades de guardia.

Las actividades de investigacion consisten en la busqueda de literatura cientifica
actualizada, interpretacion de las publicaciones a la luz de los avances genéticos
constantes, {a participacion y el desarrollo de proyectos de investigacion. En este
marco, los alumnos participan en la realizacién de trabajos de investigacién junto a
ios docentes de la Carrera, con responsabilidad creciente en relacién directamente
proporcional al nivel que cursan.

Ademas, se promueve en los estudiantes de la Carrera la participacion en los
congresos de la especialidad, en los de la Sociedad de Genética, Sociedad de
Ginecologia y Obstetricia, Sociedad de Diagnostico Prenatal, Sociedad de
Endocrinologia y Reproduccion, y Oncologia.

Por otra parte, a lo largo de la Carrera se plantean rotaciones obligatorias, una
dentro del ambito institucional y una en una institucién externa reconocida:

- Una rotacion interna por el Laboratorio de Genotipificacién del CEMIC:
duracion un mes.

- Una rotacion externa en el servicio de Genética del Hospital de Pediatria
SAMIC “Prof. Dr. Juan Pedro Garrahan: duracion tres meses.




En relacion a los procedimientos minimos que realizan los alumnos durante su
formacion, los mismos se distribuyen de |a siguiente manera por afio:

Primer afio

- Puncion de vellosidades corionicas en embarazos detenidos (6 minimo)

- Ecografias de primer trimestre (100 minimo)

- Ecografias de traslucencia nucal con doppler (100 minimo)

- Ecografias de scan morfolagico fetal (100 minimo)

- Doppler de segundo y tercer trimestre (100 minimo)

- Ecografias de crecimiento fetal (100 minimo)

- Andlisis de cariotipo en metafase celular por microscopia éptica (5 minimo)
- Confeccion de cariotipo en linfocitos (5 minimo)-

Segundo afio

- Punciones de vellosidades corionicas y amniocentesis (15 minimo)

- Ecografias de primer trimestre (100 minimo)

- Ecografias de traslucencia nucal con doppler (100 minimo)

- Ecografias de scan morfolégico fetal (100 minimo)

- Doppler de segundo y tercer trimestre (100 minimo)

- Ecografias de crecimiento fetal (100 minimo)

- Analisis e interpretacion de estudios de QF PCR cuantitativa de
fluorescencia (5 minimo)

- Analisis e Interpretacion del estudio molecular de fragilidad del cromosoma
X {5 minimo)

Modalidad

Presencial.

Ndmero minimo de alumnos que se admiten por cohorte
’

Namero maximo de alumnos que se admiten por cohorte

2
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Metodologia

La modalidad didactica de la Residencia implica un modelo de ensefianza con
roles establecidos, con una estructura escalonada de supervisién y desarrolio
progresivo de autonomia.

Los profesores de la Carrera, que también se desempefian en tareas asistenciales
en el CEMIC, tienen un importante papel en la orientacién y supervisién de
alumnos generando un seguimiento permanente.

Las actividades académicas de los estudiantes se desarrollan principalmente en
los ambitos de practica del Instituto Universitario CEMIC, lo que permite
encuentros y un seguimiento permanente para analizar las diferentes etapas del
aprendizaje de los alumnos permitiendo asi una evaluacién formativa continua de
los mismos.

l.os criterios de seleccion de las metodologias de ensefianza, si bien tienen como
referente dltimo el perfil y los objetivos de la carrera, se desprenden
fundamentalmente de la concepcion de la ensefianza y del aprendizaje sustentada
por fa propuesta curricular del Instituto Universitario CEMIC.

En sus aspectos generales, esa concepcidn considera que la situacion educativa
es una situacion social, un proceso de construccién conjunta en la que profesores
y alumnos pueden compartir universos de significados mas amplios y complejos,
de modo que las representaciones que estos construyen sean también
progresivamente mas adecuadas para comprender [a realidad.

A partir de este encuadre, del perfil profesional buscado y de la organizacion
curricular vigente, son los equipos docentes de la carrera los que seleccionan las
propuestas metodoldgicas que consideran mas adecuadas. Para esa seleccion
tienen en cuenta, fundamentaimente, los objetivos planteados, los contenidos
seleccionados para el desarrollo de los médulos, las articulaciones horizontales y
verticales, los conocimientos previos de los alumnos, los recursos con que se
cuenta y el tiempo disponible.

5. Evaluacion

La evaluacion se realiza en forma continua a través del seguimiento del trabajo
diario de los futuros especialistas, supervisados por el Director de Ia Carrera, la
Coordinador y/o los docentes respectivos, observando especialmente el
cumplimiento y la responsabifidad respecto de las tareas asignadas, asi como la
capacidad para integrarse a un equipo de trabajo.
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Este proceso comprende diferentes momentos:

a) Evaluacion formativa:

Permanentemente, se brinda a los alumnos de la carrera informacion acerca de la
evolucion de su proceso de aprendizaje, destacando fortalezas y sefialando los
aspectos a mejorar en cada una de las instancias tedricas y practicas.

Esta instancia se centrara en la adquisicion de los conocimientos, competencias
clinicas, procedimientos, destrezas, actitudes y responsabilidad frente a las tareas
asignadas, y competencias comunicacionales. Esta evaluacion se registra como
evaluacion conceptual al terminar cada médulo a cargo de los docentes.

b) Evaluacion sumativa

Al finalizar cada médulo se desarrolia una evaluacién formal que podra adquirir la
modalidad de examen oral, examen escrito, presentacion de casos, redaccion de
informes, etc.

La aprobacion de cada modulo requiere, como minimo, la obtencién de 4 (cuatro)
puntos en esta evaluacion. La calificaciéon de cada examen sera asentada en actas
en el Departamento de Profesores y alumnos dei IUC.

Al finalizar las rotaciones también se realiza una evaluacién sobre el desempefio
de cada alumno. Cuando la rotacion es externa, las autoridades de la Carrera
solicitan que se complete la planilla de evaluacion de rotaciones que ha sido
disefiada para ello.

Por dltimo, se evalGa al alumno a través de un Trabajo Final (de investigacion) y
una evaluacion final que se constituyen como requisitos de egreso.
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6. Cuadro de articulacion vertical y horizontal
carrera

de las asighaturas de Ia

1eg

Genética Clinica |

Genética Clinica |

10 Citogenética | Citogenética | Investioacion |
afio | Genética Molecular | Genética Molecular | g
Genética del Cancer | | Genética del Cancer |
Genética Clinica |l Aspe'c_tos Et’,C?S
) i Genética Clinica il L .
2° Citogenética 1! Citogenética 1l Investigacion Hl. Trabajo
ano | Genética Molecular |l 9 Final de Investigacion,

Genética del Céancer Il

Genética Molecular |l
Genética del Cancer




PLAN DE ESTUDIOS
PRIMER ANO

Régimen | Carga horaria Correlatividad

Cédigo | Mddulo de
cursada | HC HTP | HFP HCS para cursar

Cumplir
01 Genética Clinica | Anual 520 104 418 11 requisitos de
ingreso

Cumplir
02 Citogenética | Anual 240 48 192 5 requisitos de
ingreso

Cumplir
03 Genética Molecular | Anual 444 88 352 9 requisitos de
ingreso

Cumplir
04 Investigacion | Anual 80 16 64 2 requisitos de
ingreso

Cumplir
05 Genética de! Cancer | Anual 480 96 384 10 requisitos de
ingreso

Total 1760 352 1408

Nota: El régimen de cursada anual se contabiliza en 48 semanas.

Carga Horaria Total 1° afio: 1.760 hs
Carga Horaria Tedrico Practica 1° afio: 352 hs
Carga Horaria de Formacién Practica 1° afio; 1.408 hs

HC: Horas curriculares

HTP: Horas teérico practicas

HFP: Horas de formacion practica
HCS Horas curriculares semanales

14



ME
WWERS,

Otz O

) 4
5O F
S/ Faue
Bl
z) "'n-@én.

SEGUNDO ANO
Régimen | Carga horaria s
Cédigo | Médulo de Correlatividad
cursada | HC HTP | HFP Hcs | paracursar
o . Aprobacion de
06 Genética Clinica Il Semestral 330 66 264 14 primer afio
) " Aprobacién de
07 Citogenética Il Semestral 330 66 264 14 plimer afio
08 Genética Molecular I Semestral | 330 | €6 | 264 | 14 | Aprobacionde
: primer ano
Aspectos ético-legales Aprobacién de
09 Semestral 330 66 264 14 primer afio
Genética del Cancer Il Aprobacién de
10 Semgstral 330 66 264 14 primer afio
11 S . s
Investigacion . Trabajo Aprobacion de
Final de Integracién Anual 100 20 80 2 primer afio
Total 1750 350 1400

Nota: El régimen de cursada semestral se contabiliza en 24 semanas.

Carga Horaria Total 1° afio: 1.750 hs
Carga Horaria Teotrico Practica 1° afio: 350 hs
Carga Horaria de Formacion Practica 1° afio: 1.400 hs

HC: Horas curriculares

HTP: Horas tedrico practicas

HFP: Horas de formacion practica
HCS Horas curriculares semanales

Carga Horaria Total de la Carrera: 3510 hs.

15



7. Cuerpo Académico

Se detallan a continuacion los docentes y las actividades curriculares a su cargo:

Modulo 01: Genética Clinica |

Enrique Gadow
Florencia Petracchi
Maria Laura lgarzébal
Cristina Matt
Diego Calvo
Celeste Michia

Modulo 02: Citogenética |

Patricia Gargalio
Andrea Figueroa

Moduio 03: Genética Molecular |

Patricia Gargallo
Andrea Figueroa

Module 04; Investigacion |

Florencia Petracchi

Méduio 05; Genética del Cancer |

Florencia Petracchi
Maria Laura lgarzabal
Celeste Michia

'“‘Modu[o 06: Genética Clinica I

Enrigue Gadow
Florencia Petracchi
Maria Laura Igarzébal
Cristina Matt
Diego Calvo
Celeste Michia

Madulo 07: Citogenética Il

Patricia Gargallo
Andrea Figuerca

Maédulo 08: Genética Molecular H

Patricia Gargallo
Andrea Figueroa

Méduio 09: Aspectos éticos

Enrique Gadow
Florencia Petracchi
Maria Laura Igarzabal
Cristina Matt
Diego Calvo
Celeste Michia
Patricia Gargallo
Andrea Figueroa

Médulo 10: Genética del Cancer |

| Florencia Petracchi
Marfa Laura lgarzébal
Celesie Michia

Integracién,

Modulo 11: Investigacion l. Trabajo Final de

Florencia Petracchi
Maria Laura lgarzébal
Enrique Gadow
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Régimen de regularidad

La duracion de la carrera es de 2 (dos) afos. Para todos los médulos es necesario
contar con el 80% de asistencia.

De acuerdo con el Reglamento de Alumnos de posgrado, art. 1°, “se consideran
alumnos regulares aquellos que hubiesen cumplimentado los requisitos
administrativos de ingreso, asistencia, aprobado las condiciones de evaluacién de
los modulos/asignaturas y satisfecho las condiciones establecidas para cursar las
distintas catreras de posgrado que se dicten en el Instituto Universitario CEMIC.
Los alumnos regulares tienen derecho a rendir los exdmenes finales o ser
promovidos segun corresponda, en los moédulos/asignaturas que integran los
diferentes Planes de Estudio, asi como a la recepcion de los titulos académicos
correspondientes al finalizar las carreras cursadas’.

!

Régimen de correlatividad

El Instituto Universitario CEMIC establece como sistema de correlatividades el
régimen anual: es obligatorio aprobar todos los médulos correspondientes a cada
ano para pasar al afio siguiente.

Régimen de equivalencias
No se prevé el otorgamiento de equivalencias.
Requisitos Finales de aprobacion

Para completar la graduacién es necesario haber cumplimentado el Plan de
Estudios en cuanto a la aprobacién de todos los modulos, haber presentado y
aprobado un trabajo de investigacion y {a evaluacion final.

Sobre el trabajo final de investigacion

El Trabajo Final de Integracion, se centrara en el tratamiento de una problematica
acotada derivada del campo de una o mas profesiones, bajo el formato de un
trabajo de investigacion que permita evidenciar la integracién de aprendizajes
realizados en el proceso formativo.

El tema del trabajo final serd elegido por el alumno por recomendacion y
aprobacion de las autoridades de la Carrera. Este tema puede ser inédito o surgir
como una extensién de trabajos anteriores realizados por el propio alumno durante
sus afios de formacion.

17
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A su vez, el proyecto debera ser aprobado por el Comité de Etica del CEMIC, si lo
requiere.

Para la orientacién y el seguimiento de la elaboracién del trabajo final cada alumno
contara con un tutor que elegira entre los docentes de la misma carrera.

Para evaluar cada trabajo final se seleccionara un Comité Evaluador integrado por
las autoridades de la carrera y un miembro del plantel docente.

Ef Trabajo Final de Integracion, debera ser aprobado obligatoriamente dentro de
los dos afios siguientes a la finalizacion del cursado de la carrera. Los alumnos
tendran durante esos 2 (dos) afios, 4 (cuatro) fechas para rendir el trabajo
sefialado. La falta de aprobacién del trabajo en los términos establecidos
determinara la pérdida de la condicién de alumno de la Carrera y por consiguiente
la imposibilidad de obtener el Tituio de Especialista. Se exceptia de esta
obligacion al alumno que, por razones justificadas debe completar una formacién
fuera del pais o aquel que por cualquier otra razon extraordinaria solicite la
extension del plazo.

Aquellos alumnos que por motivos extraordinarios no pudieran respetar el plazo
establecido, podran solicitar una prorroga para dicha entrega. En cualquier
circunstancia el pedido debera contar con la aprobacion del Director de la Carrera
y el Decano de la Unidad Académica Escuela de Medicina quien lo elevara al
Consejo Superior para su resolucion final.

El trabajo final de integracién sera calificado de acuerdo a la siguiente escala
numeérica:

0 a 3: Reprobado
4y 5: Suficiente
6y 7. Bueno

8 y 9: Distinguido
10: Sobresaliente

Sobre la evaluacién final

La evaluacion final consiste en un examen escrito, individual y presencial
representativo de cada uno de los médulos de la carrera que abarca todos los
contenidos de manera integradora. El examen es evaluado por las autoridades de
la carrera y se califica en una escala de 0 a 10.

18
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Seguimiento y Evaluacion de la calidad de la carrera

El seguimiento y la evaluacién de la calidad y de la pertinencia del disefio
propuesto sera funcion del Comite Académico, que se reunird anualmente para
monitorear la implementacion de la carrera, identificar debilidades y fortalezas del
proyecto y elaborar las modificaciones que resulten necesarias.

Por otra parte, los docentes de esta carrera participaran de la autoevaluacién del
desempefio docente que anualmente realiza el plantel docente de posgrado del
IUC de acuerdo con lo previsto en el Reglamento de Carrera Docente (Res. CS N°
135/13).

A su vez, se constituirdn como instancias de seguimiento de la carrera, por un
lado, la Comisién de Planeamiento, Seguimiento y Calidad Institucional {(Res. CS
N°® 45/14) cuya funcién es facilitar la comunicacion entre las autoridades de Ia
Unidad Central y de la Escuela de Medicina para agilizar los procesos de Gestion
y la toma de decisiones; y por ofro lado, el Consejo Asesor del Decano de la
Unidad Académica Escuela de Medicina area de Posgrado, que emite opinidn
sobre reformas, correlatividades y planes de estudio.

Comité Académico

De acuerdo a lo establecido en el Reglamento de Funcionamiento de fos Comités
Académicos de las Carreras de Especializacién, los integrantes del Comité
Académico deben haber realizado actividades docentes de grado y/o posgrado, y
de investigacién, vinculadas a la Carrera respectiva. El formar parte de este
Comite no esta restringido a integrantes del IUC. Su trayectoria debe estar
documentada, en las diferentes areas y subespecialidades de la disciplina que se
trate,

El Director de la Carrera no integra el Comité, pero es el encargado de su
convocatoria, elaboracion del orden del dia y conduccién de la reunion.

El' Comité Académico es un o6rgano de consulta, asistencia técnica y
asesoramiento del Director de la Carrera. Ademés, cumple funciones de
observacion del desarrollo de la carrera y puede presentar propuestas de
adecuacion o cambio curricular.

Puede proponer fa invitacién de expertos y/o figuras trascendentes del area, para
desarrollar diferentes actividades que puedan enriquecer los aspectos académicos
de la Carrera. A su vez, puede proponer la realizacion de convenios de
cooperacion academica con instituciones de reconocido prestigio.
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ASIGNATURAS DEL PLAN DE ESTUDIOS Y CONTENIDOS BASICOS

i | Primer afio j

Son objetivos generales de primer afio de la Carrera que los alumnos sean
capaces de:

- Confeccionar una historia clinica de una consulta genética.

- Realizar adecuadamente el examen fisico dirigido a la bisqueda de la expresion
de alteraciones genéticas o congénitas.

- Interrogar adecuadamente sobre antecedentes personales y familiares con la
profundidad suficiente para identificar posibles enfermedades genéticas.

- Comprender los mecanismos de herencia mendeliana y las bases de los estudios
genéticos de laboratorio.

- Comprender las prioridades de solicitud de los estudios compiementarios en
genética.

- Realizar ecografias de primer y segundo trimestre de embarazo en pacientes de
bajo riesgo con la identificacion de la anatomia normal y los hallazgos ecograficos
normales.

- Observar las ecografias de fetos afectados.

-~ Desempefiarse como ayudante en los estudios de diagnostico prenatal invasivo.

- Identificar los grupos de cromosomas al microscopio 6ptico.

- Aplicar los principios de la ética en la relacion médico paciente.

- Comunicar resultados de bajo riesgo a los pacientes y sus familiares.

- Realizar informes escritos de asesoramiento genético en exposiciones
teratogenicas en el embarazo.

- Integrarse adecuadamente al equipo de salud.

- Realizar una adecuada bGsqueda bibliografica acorde al caso clinico.

- Identificar los diferentes tipos de estudio y qué consecuencias puede obtenerse
de cada uno de ellos para ser aplicado a la asistenciay a la investigacion.

- Desarrollar una hipétesis y los mecanismos de realizacion basicos de un estudio
de investigacion.

- Preparar casos clinicos y revision bibliografica para los ateneos de la
especialidad y para el ateneo en conjunto con fa Seccién de Embarazo de Alto
Riesgo.

MODULO 01: GENETICA CLINICA !

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra.

Objetivos:
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Confeccionar la Historia Clinica orientada a la especialidad.

Realizar y analizar la genealogia de las familias en consulta.

Identificar los fenotipos de los afectados.

Identificar Sindromes y Enfermedades Genéticas.

Despertar en el profesional actitudes que permitan considerar a la familia

como una unidad de estudio.

+ Facilitar la adquisicion de conocimientos sobre la naturaleza y mecanismos
de transmision hereditarios de enfermedades de causa genética.

* Realizar asesoramiento, planificar medidas preventivas y elaborar
estrategias de tratamiento si hubiere.

+ Conocer e implementar recomendaciones y principios éticos y legales de la

especialidad.

Contenidos:

impacto de la Genética en la Medicina.

El arbol genealégico ; C6mo se hace y como se interpreta?.

Tipos de herencia y riesgo de recurrencia.

Enfermedades genéticas. Dismorfologia y Teratogenia.

Asesoramiento Genético en Reproduccion.

Identificacién y manejo clinico de pacientes con enfermedades genéticas en
Neonatologia.

Identificacién de nuevos genes causantes de enfermedades hereditarias,
Diagnostico Genético Prenatal, Diagnéstico Genético Preimplantacional.
Diagnostico Prenatal no Invasivo.

Consultorio de Asesoramiento Genético

Definicion de genética médica. Genealogia. Terminologia: congénito, genético,
hereditario, maliformacion, deformacion, secuencia, sindrome, asociacion,
displasia. Fenotipo y genotipo. Origen de los defectos congénitos: cromosodmicos,
genicos, multifactoriales, ambientales. Definicion de asesoramiento genetico.
Principios del asesoramiento. Aspectos psicologicos del asesoramiento genético.
Desarrolio de informes de asesoramiento genético.

Enfermedades de transmision Mendeliana

Tipos de herencia Mendeliana: autosémica recesiva, autosémica dominante,
herencia ligada al sexo. Herencia mitocondrial. Principio de segregacion. Principio
de la division independiente. Mosaicismo germinal. Enfermedades de comienzo
tardio. Penetrancia. Expresividad variable. Heterogeneidad genética. Imprinting.
Anticipacion. Expansion de repeticiones. Consanguinidad. Inactivacién del X.
Ejemplos de enfermedades de transmision Mendeliana.
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Enfermedades Poligénicas o Multifactoriales

Modelo multifactorial. Principios de la herencia multifactorial. Interaccién entre el
genotipo y los factores ambientales. Riesgo de recurrencia y patrones de
transmision. Malformaciones congénitas.

Predisposicion genética: estudios de susceptibilidad. Interpretacion clinica.

Fallas en la Reproduccién.

Etiologia del aborto. Definicion de aborto recurrente. Anomalias cromosémicas en
material de aborto. Evaluacion diagnéstica. Sindrome antifosfolipidico.
Tratamiento. Enfermedades asociadas a pérdidas reproductivas

Anomalias de diferenciacién sexual
Diagnostico. Nomenclatura. Tratamiento. Seguimiento. Asesoramiento a los
padres y familiares. Modo de informar.

Gemelos

Cigocidad. Corionicidad. Limitaciones de los estudios de gemelos. Anomalias
cromosomicas y maiformaciones en gemelos. Acardia. Muerte intrauterina de un
gemelo. Sindrome transfundido — transfusor y complicaciones asociadas a
placentacion gemelar. Gemelos monoamnidticos. Siameses.

Agentes Teratogénicos

Definicion.  Categorias de teratbgenos. Agentes infecciosos: rubeola,
citomegalovirus, herpes simple, varicela- zoster, sifilis, toxoplasmosis. Vacunas.
Agentes fisicos: radiaciones, calor, factores mecanicos. Agentes quimicos:
ambientales, medicacién, alcohol, tabaco, drogas. Factores maternos metabdlicos
y genéticos. Exposicion paterna. Utilizacion de base de datos en medicamentos.
Interpretacion de la literatura cientifica en teratogénesis.

Diagnéstico Prenatal

Screening. Definicién y principios. Screening del primer y segundo trimestre.
Ecografia. Marcadores ecograficos de aneuploidias. Transiucencia nucal.
Resonancia magnética nuclear. Estudios no invasivos de ADN fetal. Estudios
invasivos: puncién de vellosidades coridnicas, amniocentesis, cordocentesis.
Diagnéstico prenatal de enfermedades monogenicas, cromosdmicas vy
malformaciones. Diagnostico preimplantacion. Diagnéstico de células fetales en
circulacion materna. Tratamiento fetal intrattero y cirugia fetal.

Enfermedades Cromosémicas

Trisomia 21: factores etiolégicos vy epidemiologicos, diagnéstico citogenético y
clinico, evolucion fenotipica, retardo mental, malformaciones asociadas,
expectativa de vida, riesgo de recurrencia. Trisomia 13: diagnostico citogenético y
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clinico, malformaciones asociadas, prondstico. Trisomia 18: diagnostico
citogenético y clinico, malformaciones asociadas, pronéstico. Trisomia 8. Trisomia
9p. Cromosomas involucrados. Sindromes de microdelecion y microduplicacion.
Monosomia parcial 5p, Monosomia parcial 4p. Monosomia 18p.

Anomalias de los Cromosomas Sexuales

Sindrome de Turner: definicién, incidencia, caracteristicas clinicas, fertilidad.
Citogenetica. Manejo clinico y tratamiento. Disgenesia gonadal. Sindrome de
Klinefelter. definicion, incidencia, caracteristicas clinicas, fertilidad. Citogenética.
Manejo clinico y tratamiento. Triple X. Diagnostico, prevalencia, caracteristicas
clinicas.

Evaluacion clinica de un recién nacido:

Interrogatorio a la madre. Examen fisico completo. Evaluacion y descripcion de
dismorfias. Pedido de estudios complementarios. Informe a los padres: necesidad
del apoyo psicolégico, reacciones esperadas.

Seguimiento y tratamiento.

Trastornos del espectro autista y retraso madurativo.

Etiologia. Clasificacion. Nomenclatura. Diagnostico. Tratamiento. Pronéstico y
recurrencia. Enfermedades asociadas: Sindrome de Fragil X. Riesgo de
recurrencia

Relaciéon médico paciente y familias.

Comunicacién comprensible. Comunicacién de malas noticias.

Consentimiento informado.

Privacidad de los pacientes y sus familiares tanto en la consulta como entre los
profesionales.

Respeto por las creencias personales y familiares.

Procedimientos:

- Puncién de veliosidades corionicas en embarazos detenidos (6 minimo)
- Ecografias de primer trimestre (100 minimo)

- [Ecografias de traslucencia nucal con doppler (100 minimo)

- Ecografias de scan morfolégico fetal (100 minimo)

- Doppler de segundo y tercer trimestre (100 minimo)

- Ecografias de crecimiento fetal (100 minimo)

Bibliografia
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- ILAN E. TIMOR-TRITSCH/ A- MOINTEAGUDO/G. PILUU/G ,ALINGER
"ULTRASONOGRAFIA DEL CEREBRO PRENATAL”. TERCERA EDICION
2014

- D.BIANCHI/T. CROMBLEHOLME / M.D[ ALTON. FETOLOGY /
DIAGNOSIS &MANAGEMENT OF THE FETAL PATIENT. MC GRAW HILL

- FLEISCHER / F. MANNING / P. JEANTY, R.ROMERQ. SONOGRAPHY IN
OBSTETRICS &GYNECOLOGY. SIXTH EDITION 2001

- KENNETH LYONS JONES. SMITH S RECOGNIZABLE PATTERNS OF

- HUMAN MALFORMATION. QUINTA EDICION 1997

- D.CAFICI/AMEJIDES/W.SEPULVEDA. ULTRASONOGRAFIA EN
OBSTETRICIA'Y DIAG.PRENATAL. TERCERA EDICION 2008

- JORDE/CAREY/BAMSHADMWHITE. GENETICA MEDICA. SEGUNDA
EDICION -1999

- A MILUNSKY. GENETICS DISORDES AND THE FETUS. FIFTH EDITION.
2004

- NORA AND FRASER. MEDICAL GENETICS PRINCIPLES AND
PRACTICE. FOURTH EDITION - 1993

Revistas

American journal of medical genetics. Part A

American journal of medical genetics. Part B, Neuropsychiatric genetics
American journal of medical genetics. Part C, Seminars in medical genetics
Genetics in medicine : official journal of the American College of Medical Genefics
American College of Medical Genetics.

Journal of genetic counseling

European journal of human genetics : EJHG

Annals of human genetics

American journal of human genetics

Ultrasound in obstetrics & gynecology

Prenatal diagnosis

Journal of obstetrics and gynaecology Canada

BJOG : an international journal of obstetrics and gynaecology

ACOG educational bulletin

The journal of obstetrics and gynaecology research

Current opinion in obstetrics & gynecology

Archives of gynecology and obstetrics

Obstetrics and gynecology clinics of North America

ACOG committee opinion

Journal of obstetrics and gynaecology : the joumnal of the Institute of
European journal of obstetrics, gynecology, and reproductive biology
International journal of gynaecology and obstetrics: the official organ of
the international Federation of Gynaecology and Obstetrics
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Revista chilena de obstetricia y ginecologia
Clinical obstetrics and gynecology

Obstetrics and gynecology

Ginecologia y obstetricia de México

Acta obstetricia et gynecologica Scandinavica
American journal of obstetrics and gynecology

MODULOQ 02: CITOGENETICA |

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra.

Objetivos:

« Favorecer la incorporacién de conocimientos, sistematizar experiencias y
desarrollar habilidades para el estudio y andlisis del material genético.

e Detectar anomalias cromosémicas en fallas de reproduccién, efectos
congenitos y trastornos genéticos.

» Interpretar informes genéticos incluyendo los que requieran estudios
citogenéticos o moleculares.

e lectura de informes de laboratorio.

Contenidos:

Generalidades

Técnicas basicas de Diagnéstico Molecular
Tecnicas de Diagnéstico Citogenético
Técnicas basicas de Diagndstico Gendmico
Nomenclatura

Célula
Composicion celular. Organelas. Ciclo celular. Interfase. Division celular. Mitosis.
Meiosis

Cromosomas ‘

Estructura de los cromosomas. Funcion. Clasificacién. Técnicas de estudio:
tecnicas generales de bandeo, técnicas especiales de bandeo. Polimorfismos
cromosomicos. Bandas cromosémicas. Centromero. Cromosomas sexuales.

Anomalias Cromosémicas

Origen de las anomalias cromosémicas. Falta de disyuncion. Retardo en la
anafase. Rearreglos cromosoémicos. Anomalias numéricas. Anomalias
estructurales. Mosaicismo. Quimerismo.
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Nomenclatura

Transiocaciones Reciprocas Autosdmicas

Definicion. Translocaciones balanceadas y no balanceadas. Comportamiento
meibtico: segregacién alterna, adyacente, 3:1. Prediccion del resultado de la
segregacion. Portadores de translocaciones balanceadas: esterilidad, aborto
recurrente, riesgo para la descendencia. Translocaciones “de novo”.

Translocaciones de Cromosomas Sexuales

Cromosoma X. Inactivacion. Translocacion X-autosoma. Modo de segregacion.
Cromosoma Y. Translocacién Y — autosoma. Translocacion X ~ Y.
Transiocaciones Robertsonianas.

Definicion. Comportamiento meiético. Portadores de translocaciones
balanceadas: esterilidad, aborto recurrente, riesgo para la descendencia.

Otras Anomalias Estructurales

Fisiones centroméricas. Inversiones pericéntricas y paraceéntricas. Inserciones.
Cromosomas en aniffo. Rearreglos complejos. Portadores de  anomalias
estructurales: esterilidad, aborto recurrente, riesgo para la descendencia.

Laboratorio de Citogenética: uso del microscopio, técnicas y diagnéstico.
Manejo del laboratorio: identificacion, asepsia, organizacion.

Procedimientos:

- Andlisis de cariotipo en metafase celular por microscopia optica (5 minimo).
- Confeccidn de cariotipo en linfocitos (5 minimo).
- Atencion de consultorios de asesoramiento genético.

Bibliografia

- Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling (Oxford Monographs
on Medical Genetics) Nov 11, 2011 by R.J.M Gardner and Grant R
Sutherland. Ed Oxford

- Human Molecular Genetics, Fourth Edition 4th Edition by Tom Strachan
(Author), Andrew Read (Author) 2012 ED> Garland Science

- Lewin's Essential GENES 2009 by Benjamin Lewin (Author), Jocelyn E.
Krebs (Author) ED

- GENETICA HUMANA: FUNDAMENTOS Y APLICACIONES EN MEDICINA
(3" ED.) ALBERTO JUAN SOLARI , PANAMERICANA, 2004
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Revistas

Human genetics & embryology : current research

The HUGO journal

European Society of Human Reproduction and Embryology. NLM Title
Abbreviation:

Human genomics

Current protocols in human genetics

International journal of human genetics

Annual review of genomics and human genetics

Journal of human genetics

MODULO 03: GENETICA MOLECULAR |

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra

Obijetivos:

+ Realizar diagnésticos, planificar y realizar seguimiento de tratamientos.
» Conocer e implementar recomendaciones y principios éticos y legales de la
especialidad.

Contenidos:

Generalidades

Variacion genética.

Investigacion basica en genética.
Farmacogenética

Regulacitn Epigenética y su Importancia Clinica

Principios. ADN y ARN.

Estructura y composicion del ADN y ARN. Nucleétidos y bases nitrogenadas.
Organizacioén del ADN nuclear en células eucariotes. Cromatina y cromosomas.
Histonas. Concepto de gen y codigo genético. Estructura del gen.

Proteinas

Estructura de los aminoécidos. Clasificacion. Estructura lineal y tridimensional de
las proteinas. Funcion de las proteinas.

Replicacién del ADN: Traduccién

Estructuras celulares que intervienen en la replicacion del ADN. Transcripcion.
Promotores. ADN polimerasa. Exones e intrones. Splicing. Regulacion de la
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expresion génica. Factores de crecimiento. Factores de transcripcion. Reparacién
del ADN.

Sintesis de Proteinas: Traduccién
ARN mensajero, de transferencia y ribosomal. Ribosomas. Traduccion y
modificaciones post-traduccionales.

Variacion Genética

Tipos de Mutaciones. Frecuencia de mutaciones. Etiologia. Factores que influyen
en la frecuencia de las mutaciones espontaneas. Mecanismos moleculares de las
mutaciones. Consecuencias clinicas de las mutaciones: hemoglobinopatias.
Deteccion y medicion de la variacion genética. Polimorfismos. Genomas
funcionales. Proyecto Genoma Humano.

Base molecular de los trastornos genéticos aplicado a ias enfermedades de
etiologia monogénica.

Replicacion y Reparacién del ADN
Transcripcion. Regulacion. Splicing.

Traduccién y modificaciones post-traduccionales
Concepto de hibridizacién

Biologia Molecular

Mutaciones: clasificacion del genotipo al fenotipo.

Herencia nuclear y mitocondrial.

Genética molecular de enfermedades frecuentes.

Oncogenes y genes supresores. Tumores esporadicos y hereditarios.
Microsatélites.

Genomas Funcionales.

Proyecto Genoma Humano.

Tecnologia. Técnicas de Estudios Moleculares

Proteccion y utilizacion de agentes terapéuticos.

Introduccion a la tecnologia del ADN recombinante. Enzimas de restriccién.
Southern blot, Northern blot, Western Blot. PCR y PCR cuantitativa. Andlisis de
ligamiento.

Diagnostico Molecular; PCR, RFLP, $SCO. Array CGH. SNIPS Hibridacién “in
situ”. FISH. Fingerprint y minisatélites. Secuenciacion de Exoma completo.
Secuenciacion de genoma completo

Clonacion de genes.
“Anticuerpos monoclonales.

Biotecnologia y vectores de expresion. Animales “knock-out” y transgénicos.
Organismos genéticamente modificados (OGM).

Terapia Génica. Bioingenieria.
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Farmacogenética
Paneles de genes

Aplicacion Clinica

Aplicacion clinica. Oncologia. Inmunologia. Microbiologia. Infectologia.
Diagnoéstico clinico. Screening. Diagnéstico presintomatico. Diagnoéstico y
screening prenatal. Diagnéstico preimplantacion: pre y post cigodtico.

Bibliografia

- Human Molecular Genetics, Fourth Edition 4th Edition by Tom Strachan
{Author), Andrew Read (Author) 2012 ED> Garland Science

- Lewin's Essential GENES 2009 by Benjamin Lewin (Author), Jocelyn E.
Krebs (Author) _

- GENETICA HUMANA: FUNDAMENTOS Y APLICACIONES EN MEDICINA
(3% ED.) ALBERTO JUAN SOLARI, PANAMERICANA, 2004

Revistas

Human genome variation
Human genetics & embryology: current research
The HUGO journal

Human molecular genetics

Human mutation

Human genomics

Current protocols in human genetics

International journal of human genetics

Annual review of genomics and human genetics
Journal of human genetics

Mutation research. Reviews in mutation research
Molecular diagnosis: a journal devoted to the understanding of human disease
through the clinical application of molecular biology

MODUL.O 04: INVESTIGACION |

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra

Objetivos:
- Aprender las nociones basicas de un trabajo de investigacion: estructura,

redaccion, analisis de resuitados, estadistica.
- Conocer los fundamentos de la recoleccion de datos.
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- Participar en protocolos de investigacion preexistentes.
- Conocer los métodos estadisticos comrespondientes a cada tipo de
investigacion.

Contenidos:

Metodologia de la Investigacion. Trabajos de investigacion. Definicién. Fuente y
justificacion de los temas de investigacion. Tipos de estudio.

Formulacion de hipétesis y objetivos. Estrategias de investigacion. Seleccién del
tipo de trabajo. Planificacién, disefio de la investigacion, obtencién de datos,
organizacion y presentacién, analisis de datos, tipos de graficos, interpretacion,
publicacion.

Métodos estadisticos.

Busquedas bibliograficas.

Analisis de resultados.

Disefio de un trabajo de investigacion.

Procedimientos:

- Busquedas bibliograficas

- Escritura de resimenes

- Participacién en congresos de la especialidad

- Presentacion de trabajos en congresos de la especialidad

Bibliografia:

- Battarelli. Metodologia de investigacién. ED. MMBE 2003

-~ M Rhodes. How to undertake a research project and write a scientific paper.
Ann R Coll Surg Engl 2012; 94: 297-299

- Hangama C. Fayaz & Norbert Haas & James Kellam. Iimprovement of
research quality in the fields of orthopaedics and trauma—a global
perspective. International Orthopaedics (SICOT) (2013) 37:1205-1212

Principales Publicaciones Electrénicas:
« Uptodate: www, uptodate.com
« Clinicalkey: www clinicalkey.com
» American Academy of Family Physicians Journal. www.aafp.org/iournals/afp
« NEJM Resident 360

« BMJ Learning

NEJM Physician's First Watch

Biblioteca Electrénica de Ciencia y Tecnologia del Ministerio de Ciencia,
Tecnologia e Innovacién Productiva por ser CEMIC Unidad Ejecutora del
Conicet.
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« National Library of Medicine. https:/www.nlm.nih.gov. Bethesda, EE.UU.

MODULO 05: GENETICA DEL CANCER]

Ambito de practica: Hospital Universitaric CEMIC Sede Saavedra.

OCbhietivos:

Identificar los sindromes de cancer hereditario a través de una genealogia.
» Conocer los estudios disponibles y a quienes solicitarlos.

* Interpretar los resultados de los estudios disciplinares.

« Comunicar a los pacientes y sus familiares los resultados.

= Desarrollar el trabajo interdisciplinario.

» Conocer e implementar recomendaciones y principios éticos y legales de la
especialidad.

Contenidos:

Carcinogénesis

Definicion de céncer y transformacién. Células somaticas y germinales. Bases
moleculares de la carcinogénesis. Etiologia genética del cancer. Consideraciones
geneticas. Consideraciones ambientales. Carcindégenos y mutagénesis. Virus
oncégenos. indice de mutacion somatica. Contribucion de la linea germinal.

Genética del Cancer

Genes que predisponen al cancer. Control genético del crecimiento y
diferenciacion celular. Clases de genes predisponentes: genes supresores
tumorales, oncogenes y protooncogenes, genes involucrados en ia reparacion de
ADN. Apoptosis. Anomalias genéticas en tumores somaticos.

Elaboracion de historias clinicas con énfasis en la adecuada recopilacion de datos
de cancer, edades de comienzo, tipos histolégicos para poder identificar un
sindrome hereditario.

Desarrollo de la comunicacién empatica y acorde a las creencias y caracteristicas

sociales del paciente y sus familiares.
La relacion medico paciente. Consentimiento informado. Confidencialidad.

Bibliografia:

- Asesoramiento genético en oncologia. Manual para Ia practica clinica.
Editado por instituto Nacional del cancer. Ministerio de Salud.
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- Cancer Genetics: (Cancer Treatment and Research) 2.010, de Boris Pasche
(Redactor)

- Counseling About Cancer: Strategies for Genetic Counseling 3rd Edition,
Kindle Edition by Katherine A. Schneider (Author) 2011

Segundo afic

Son objetives generales de segundo afio de la Carrera que los alumnos sean
capaces de:

- identificar posibles enfermedades genéticas en el individue y en los familiares,
partir de una historia clinica.

- Realizar adecuadamente un examen fisico dirigido hacia la patologia en
sospecha con la bdsqueda de signos especificos.

- solicitar los estudios genéticos confirmatorios adecuados, interpretar
correctamente sus resultados e informar adecuadamente de los mismos a
pacientes, familiares y médicos tratantes de otra especialidad, cuando identifique
una enfermedad genética

- Entender los mecanismos de herencia no mendeliana

- Comprender todas las caracteristicas de un estudio geneético incluidas las
variantes de significado incierto '

- Realizar blisqueda de base de datos poblacionales de las variantes génicas
encontradas en pacientes y en publicaciones cientificas.

- Realizar ecografias de primer y segundo trimestre de embarazo en pacientes de
alto riesgo con la identificacion de anatomia fetal patolégica y con la clasificacion
adecuada de tipos de malformaciones fetales y hallazgos ecograficos patologicos.
- Realizar las ecografias de fetos afectados interpretando adecuadamente los
resultados e informando los mismos a los pacientes y sus familiares en forma
empatica, ética y completa.

- Realizar informes escritos de asesoramiento genético en pacientes oncoldgicos o
con antecedentes en malformaciones.

- Realizar estudios de diagnostico prenatal invasivo.

- Identificar los grupos de cromosomas al microscopio Optico con bandeo, técnicas
especificas, técnica de FISH y QFPCR.

- Aplicar los principios de la ética en ia relacién medico baciente.

- Comunicar resultados de bajo y alto riesgo a los pacientes y sus familiares.

- Integrarse adecuadamente al equipo de salud.

- Realizar una adecuada busqueda bibliografica acorde al caso clinico con
profundizacion y revisién del tema general para el ateneo de Ia especialidad.

- Identificar el método cientifico adecuado para el tipo de investigacion a realizar
con fundamento estadistico.

- Desarrollar un trabajo de investigacion.
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- Presentar los resultados de los trabajos de investigacion en los congresos de la
especialidad.

- Participar en actividades docente con sus compafieros, con estudiantes de la
carrera de Medicina y con residentes externos.

- Preparar casos clinicos y revision bibliografica en los ateneos de la especialidad
y para el ateneo en conjunto con la Seccién de Oncologia.

MODULO 06: GENETICA CLINICA |i

Ambito_de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra y Hospital
Garraham, Servicio de Genética (3 meses).

Objetivos:

» Confeccionar la Historia Clinica orientada a la especialidad.

* Realizar y analizar la genealogia de las familias en consuita.

» |dentificar los fenotipos de los afectados.

e Diagnosticar Sindromes y Enfermedades Genéticas para un correcto
asesoramiento genético.

» Realizar Asesoramiento Genético Prenatal incluyendo las técnicas de
diagnoéstico y “Screening” o tamizaje.

e Indicar estudios especificos a los fines de un correcto diagnostico vy

_ asesoramiento. :

» Interpretar informes genéticos incluyendo los que requieran estudios
citogenéticos o moleculares.

» Efectuar calculos de riesgo genético y frecuencia de mutaciones en familias
con trastornos mendelianos

» Enfrentar distintas situaciones de la practica médica referidas a atencién de
anomalias y enfermedades de origen genético.

» Conocer e implementar recomendaciones v principios éticos y legales de la
especialidad.

Contenidos:

Aplicaciones Clinicas de la Citogenética Molecular

Aplicaciones Bioinformaticas en Genética

Enfermedades metabolicas

Medicamentos

Herramientas para la actualizacién de conocimientos en Genética Médica y en
Genética Clinica

Medicina Personalizada
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Genética de enfermedades prevalentes
Genética en Enfermedades de Rasgos Complejos

Anomalias Esqueléticas ,

Displasias esqueléticas: clasificacion , nomenclatura, evaluacién y diagndstico.
Acondrogénesis. Acondroplasia. Displasia toracica asfixiante. Displasia
campomelica. Condrodisplasia punctata. Displasia diastrofica. Osteogénesis
imperfecta. Sindrome de costillas cortas — polidactilia. Displasia tanatoférica.
Artrogriposis. Deformidades esqueléticas comunes. Sindrome de la banda
amniotica. Clinodactilia. Pie bot. Ectrodactilia. Polidactilia. Aplasia radial,
Sindactilia. Diagnéstico molecular.

Anomalias de la Pared Abdominal
Onfalocele. Gastrosquisis. Pentalogia de Cantrell. Ectopia cordis. Extrofia cloacal.
Extrofia de vejiga.

Anomalias Craneofaciales y del Cuello
Anoftalomos. Labio leporino y paladar hendido.Hipertelorismo. Hipotelorismo.
Macroglosia. Micrognatia. Microftaimos. Higroma quistico. Bocio.

Anomalias del Cordén Umbilical y del Liquido Amniético
Cordon umbilical con arteria Unica. Anomalias del corddn. Oligoamnios.
Polihidramnios. ’

Enfermedades del Tejido Conectivo
Sindrome de Marfan. Sindrome de Ehlers — Danlos. Otras.

Enfermedades Gatrointestinales

Atresia anal. Diagnostico prenatal: intestino hiperecogénico, atresia intestinal,
colelitiasis, caicificaciones hepaticas, peritonitis meconial. Atresia esofagica.
- Enfermedad de Hirschsprung. Enfermedades del aduito- Estenosis pilérica
congénita. Enfermedad uicerosa péptica.

Enfermedades del Aparato Respiratorio

Quiste broncogénico, secuestro broncopulmonar, malformacion adenoide quistica.
Hernia  diafragmatica.  Hidrotorax fetal. Agenesis  pulmonar. Fistula
traqueoesofagica. Fibrosis quistica. Asma. Déficit de alfa 1 antitripsina. Sindrome
de Kartagener.

Enfermedades del Aparato Cardiovascular

Enfermedad cardiaca congénita: Tipos de defectos. Defectos del septo
interauricular. Defectos del septo interventricular. Canal auriculo — ventricular.
Tronco arterioso. Tetralogia de Fallot. Transposicién de los grandes vasos.
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Coartacion de la aorta. Conducto arterioso persistente. Ventriculo izquierdo
hipoplasico. Estenosis y atresia pulmonar. Anomalias valvulares. Arritmias. Riesgo
de recurrencia. Diagnéstico prenatal.

Enfermedad coronaria. Cardiomiopatias: dilatada y restrictiva.

Enfermedades del Sistema Nervioso Central

Agenesia del cuerpo calloso. Anencefalia. Quiste aracnoideo. Calcificaciones
cerebrales. Quistes del plexo coroideo. Craniosinostosis. Malformacién de Dandy
~Walker.  Encefalocele. Holoprocencefalia. Hidranencefalia. Hidrocefalia.
Macrocefalia. Mielomeningocele. Microcefalia. Porencefalia. Aneurisma de la vena
de Galeno. Enfermedades de comienzo tardio: Sindrome de Alzheimer,
esquizofrenia, depresion.

Anomalias Renales y del Tracto Urinario

Agenesia renal. Displasia renal. Enfermedad poliquistica infantil. Enfermedad
poliquistica del adulto. Nefronoptisis y enfermedad quistica medular. Hidronefrosis.
Diagnostico molecular.

Enfermedades Hematolégicas

Hemoglobina humana y sus variantes. Sistema ABO y Rh. Hemoglobinopatias y
talasemias. Anemias hemoliticas. Anemia apfasica. Defectos de Ia coagulacion:
deficiencias de factores plasmaticos de Ia coagultacion. Trombofilias. Diagnéstico
molecular

Enfermedades Inmunolégicas

inmunidad humoral y celular. Inmunogiobulinas. Base genetica de la diversidad de
anticuerpos.  Sistema mayor de histocompatibilidad. Inmunodeficiencias
hereditarias. Defectos del complemento. Alteracion de la funcién leucocitaria.
Sindrome antifosfolipidico. Diagnostico molecufar

Enfermedades Endocrinolégicas

Trastornos hipofisarios: deficiencia de hormona de crecimiento, deficiencia de
TSH, ACTH, LH y FSH. Desérdenes de la tiroides: hipotiroidismo, hipertiroidismo,
carcinoma medular de tiroides. Neoplasia endécrina multiple. Diabetes mellitus.
Hiperplasia suprarenal congénita. Diagnéstico molecular

Enfermedades del Metabolismo

Enfermedades del metabolismo de los aminoacidos. Desérdenes del metabolismo
de los carbohidratos. Desérdenes del metabolismo de las purinas y pirimidinas.
Desordenes del metabolismo de los acidos organicos. Desoérdenes del
metabolismo del cobre vy hierro. Mucopolisacaridosis. Mucolipidosis.
Gangliosidosis. Vias de sintesis. Diagnostico clinico y de laboratorio. Diagnostico
molecular
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Restriccion de crecimiento Intrauterino. Hidrops Fetal
Restriccion de crecimiento intrauterino: etiologia, manejo prenatal y tratamiento.
Hidrops fetal inmunolégico y no inmunoiégico. Diagnéstico molecular

Enfermedades psiquiatricas:

Mecanismo de herencia. Trastorno de esquizofrenia. Bipolaridad. Depresion.
Psicosis. Diagnésticos diferenciales con patologia ambiental. Asesoramiento.
Diagnéstico genético. Mecanismos de herencia. Tratamiento personalizado

Enfermedades neuromusculares y neurosensoriales

Relacién médico paciente y familias.

Comunicacién comprensible. Comunicacién de malas noticias.

Consentimiento informado.

Privacidad de los pacientes y sus familiares tanto en la consulta como entre los
profesionales.

Respeto por las creencias personales y familiares.

Procedimientos:

- Punciones de vellosidades coriénicas y amniocentesis (15 minimo)
- Ecografias de primer trimestre (100 minimo)

- Ecografias de traslucencia nucal con doppler (100 minimo)

- Ecografias de scan morfolégico fetal (100 minimao)

- Doppler de segundo y tercer trimestre {100 minimo)

- Ecografias de crecimiento fetal (100 minimo)

Bibliografia:

- ILAN E. TIMOR-TRITSCH/ A- MOINTEAGUDO/G. PILUU/G ALINGER
“ULTRASONOGRAFIA DEL CEREBRO PRENATAL”. TERCERA EDICION
2014

- D.BIANCHIT. CROMBLEHOLME / M.D[ ALTON. FETOLOGY /
DIAGNOSIS &MANAGEMENT OF THE FETAL PATIENT. MC GRAW HiLL

- FLEISCHER / F. MANNING / P. JEANTY, R.ROMERO. SONOGRAPHY [N
OBSTETRICS &GYNECOLOGY. SIXTH EDITION 2001

- KENNETH LYONS JONES. SMiTH S RECOGNIZABLE PATTERNS OF
HUMAN MALFORMATION. QUINTA EDICION 1997
D.CAFICI/A.MEJIDES/W.SEPULVEDA. ULTRASONOGRAFIA EN
OBSTETRICIA'Y DIAG.PRENATAL. TERCERA EDRICION 2008
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- JORDE/CAREY/BAMSHAD/MWHITE. GENETICA MEDICA. SEGUNDA
EDICION -1999

- A.MILUNSKY. GENETICS DISORDES AND THE FETUS. FIFTH EDITION.
2004

- NORA AND FRASER. MEDICAL GENETICS PRINCIPLES AND
PRACTICE. FOURTH EDITION - 1993

Revistas

American journal of medical genetics. Part A

American journal of medical genetics. Part B, Neuropsychiatric genetics
American journal of medical genetics. Part C, Seminars in medical genetics
Genetics in medicine : official journal of the American College of Medical Genetics
American College of Medical Genetics.

Journal of genetic counseling

European journal of human genetics : EJHG

Annais of human genetics

American journal of human genetics

Ultrasound in obstetrics & gynecology

Prenatal diagnosis

Journal of obstetrics and gynaecology Canada

BJOG : an international journal of obstetrics and gynaecology

ACOG educational bulletin

The journal of obstetrics and gynaecology research

Current opinion in obstetrics & gynecology

Archives of gynecology and obstetrics

Obstetrics and gynecology clinics of North America

ACOG committee opinion

Journal of obstetrics and gynaecology : the journal of the Institute of
European journal of obstetrics, gynecology, and reproductive biology
International journal of gynaecology and obstetrics: the official organ of
the International Federation of Gynaecology and Obstetrics

Revista chilena de obstetricia y ginecologia

Clinical obstetrics and gynecology

Obstetrics and gynecology

Ginecologia y obstetricia de México

Acta obstetricia et gynecologica Scandinavica

American journal of obstetrics and gynecology

MODULOQ 07: CITOGENETICA Il

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra.
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Objetivos;

» FEjercitar y perfeccionar técnicas y procedimientos necesarios para el
diagnostico y tratamiento de citogenética prenatal.

» Continuar y profundizar la sistematizacion de experiencias y habilidades
para el estudio y analisis del material genético.

* |Interpretar informes genéticos incluyendo los que requieran estudios
citogenéticos o moleculares.

Contenidos

Técnicas avanzadas de Diagnéstico Molecular

Técnicas especiales de Diagnostico Citogenético

Técnicas avanzadas de Diagnostico Gendmico

Interpretacion: Variantes: benignas, polimorficas, patogénicas y de significado
incierto.

Lectura y desarrolio de informes de laboratorio.

Aspectos éticos y legales del Diagnéstico Genético

Aneuploidia de los Cromosomas Sexuales
Sindrome de Tumer. XXX, Sindrome de Klinefelter. XYY .Microdeleciones y
duplicaciones del cromosoma X. Mosaicismos de cromosomas sexuales.

Aneuploidia Autosémica
Trisomia 21. Citogenética. Trisomia 18 y 13. Poliploidia.

Variantes Cromosémicas
Polimorfismos. Marcadores cromosdmicos. Sitios fragiles. Material adicional
cromosomica.

Disomia Uniparental ‘
Definicion. Etiologia. Consecuencias. Sindrome de Prader-Willi. Sindrome de
Angelman.

Sindromes de Inestabilidad Cromosémica
Anemia de Fanconi. Sindrome de Ataxia-telangiectasia. Sindrome de Bloom.
Sindrome Roberts. ICF.

Fallas en la Reproduccién

Anomalias cromosomicas en las gametas y productos de la concepcion. Aborto
preclinico. Aborto espontaneo. Mosaicismo confinado a Ia placenta. Mola
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hidatiforme. Anomalias cromosémicas en - parejas estériles y abortadoras
recurrentes.

Citogenética Molecular
Sindromes de microdelecion. FISH. Pintado de cromosomas. Array CGH.
Secuenciacion de exoma completo y de genoma completo.

Citogenética Prenatal

Puncion de vellosidades coriales y amniocentesis. Amniocentesis temprana.
Cordocentesis. Punciéon de placenta. Calidad de los resuitados citogenéticos.
Anomalias cromosémicas en el diagnéstico prenatal: mosaicismos, aneuploidias
autosomicas y de los cromosomas sexuales, rearreglos cromosémicos.

Procedimientos:

- Analisis e interpretacion de estudios de QF PCR cuantitativa de
fiuorescencia (5 minimo)

- Analisis e Interpretacion del estudio molecular de fragilidad del cromosoma
X (5 minimo)

- Atencion de consultorios de asesoramiento genético.

Bibliografia

- Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling (Oxford Monographs
on Medicai Genetics) Nov 11, 2011 by R.J.M Gardner and Grant R
Sutherland. Ed Oxford

- Human Molecular Genetics, Fourth Edition 4th Edition by Tom Strachan
(Author), Andrew Read (Author) 2012 ED> Garland Science

- Lewin's Essential GENES 2009 by Benjamin Lewin (Author), Jocelyn E.
Krebs (Author) ED

- GENETICA HUMANA: FUNDAMENTOS Y APLICACIONES EN MEDICINA
(3% ED.) ALBERTO JUAN SOLARI, PANAMERICANA, 2004

Revistas

‘Human genetics & embryology : current research

The HUGO journal _

European Society of Human Reproduction and Embryology. NLM Title
Abbreviation:

Human genomics

Current protocols in human genetics

International journal of human genetics

Annual review of genomics and human genetics
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Journal of human genetics

MODULQ 08: GENETICA MOLECULAR 1|

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra.

Objetivos:

« Mejorar la relacién médico-paciente compenetrandose en los problemas y
ayudando al paciente en la toma de decisiones.

» Conocer y profundizar conceptos relativos a técnicas de estudios
moleculares.

Contenidos:

Técnicas de Estudios Moleculares

Introduccion a la tecnologia del ADN recombinante. Enzimas de restriccion.
Hibridizacion in situ. Sonda. Electroforesis. Southern Blot, Northern Biot. PCR y
PCR cuantitativa. Microarray. FISH. Polimorfismos. Microsatélites y minisatélites.
Analisis de ligamiento. RFLP, SSCO. Secuenciacion del ADN. Librerias de genes.
Clonacion. Anticuerpos monoclonales. Biotecnologia y vectores de expresién.
Animales “knock-out” y transgénicos. Organismos genéticamente modificados.

Aplicaciéon Clinica

Objetivos y utilidad del aislamiento génico. Genes candidatos. Identificacion de
genes. Oncologia. Inmunologia.  Microbiologia. Infectologia.  Productos
recombinantes de uso médico. Ingenieria genética. Clonacion del gen de interés,
Vectores de expresion. Retrovirus, adenovirus, adenoasociados. Liposomas.
Seleccion de la linea celular transfectada. Ampilificacion. Produccién. Control de
calidad.

Terapia Génica

Terapia génica de células somaticas y de linea germinal. Suplementacion génica.
Supresién génica. Destruccidn autolitica. Métodos hegativos dominantes.
Transferencia génica. Complicaciones. Cromosomas artificiales. Control de la
expresion de los genes. Células objetivo de Ia terapia génica. Ejemplos de
enfermedades a fratar; defectos monogeénicos, canceres, infecciones.

Bibliografia:

- Human Molecular Genetics, Fourth Edition 4th Edition by Tom Strachan
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(Author), Andrew Read (Author) 2012 ED> Garland Science
Lewin's Essential GENES 2009 by Benjamin Lewin {Author), Jocelyn E.
Krebs (Author)

- GENETICA HUMANA: FUNDAMENTOS Y APLICACIONES EN MEDICINA
(3% ED.) ALBERTO JUAN SOLARI, PANAMERICANA, 2004

Revistas

Human genome variation
Human genetics & embryology : current research

The HUGO journal

Human molecular genetics

Human mutation

Human genomics

Current protocols in human genetics

International journal of human genetics

Annual review of genomics and human genetics
Journal of human genetics

Mutation research. Reviews in mutation research
Molecular diagnosis: a journal devoted to the understanding of human disease
through the clinical application of molecular biology

MODULO 09: ASPECTOS ETICOS

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra.

Objetivos:

» Conocer y aplicar los aspectos éticos que subyacen en toda practica de
Medicina Genética.

Contenidos:

Principios Generales
Consentimiento informado. Confidencialidad. Autonomia.

Screening de Poblaciones
Estudios de suceptibilidad. Pruebas predictivas. Conflictos de interés laboral,
econémico, previsional.

Estudios de filiacion
Marco ético
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Declaracion de privilegios internacionales

Sociedad Americana de Genética Clinica. UNESCO

Preservacion y Proteccion del genoma ]

Terapia Génica. Genoma Humano. Proyecto ELS! {Programa Etico, Legal y Social
desarrollado por el NHGRI (National Humane Genome Research Institute, de
Estados Unidos)

Bibliografia:

- Declaracion Universal sobre el Genoma Humano Y los Derechos Humanos.
UNESCO: 11/Nov/1997

- Declaracién internacional sobre los Datos Genéticos Humanos UNESCO,
2003.

Revistas
European journal of genetics in society: an ethical approach to genetics

Human ethology bulletin
The New bioethics: a multidisciplinary journal of biotechnology and the body

MODULO 10: GENETICA DEL CANCER Il

Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra.

Objetivos:

e Generar buenas inferencias clinicas con relacién a diagndstico y
tratamiento de enfermedades que relacionan aspectos ambientales con
patologias.

» Conocer y aplicar las novedades bibliograficas y actualizaciones que se
realizan en el &mbito de la Genética

o Conocer los sindromes asociados a cancer hereditario.

« Conocer e implementar recomendaciones y principios éticos y legales de la
especialidad.

Contenidos:
Carcinogénesis

Definicion de cancer y transformacion. Células sométicas y germinales. Bases
moleculares de Ia carcinogénesis. Etiologia genética del cancer. Consideraciones
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genéticas. Consideraciones ambientales. Carcinbgenos y mutagénesis. Virus
oncégenos. Indice de mutacion somética. Contribucion de la linea germinal.

Genética del Cancer

Genes que predisponen al cancer. Control genético del crecimiento ¥y
diferenciacion celular. Clases de genes predisponentes: genes supresores
tumorales, oncogenes y protooncogenes, genes involucrados en la reparacion de
ADN. Apoptosis. Anomalias genéticas en tumores somaticos.

Canceres Hereditarios

Herencia y carcinogénesis. Sindromes neoplasicos hereditarios. Canceres
familiares. Biologia molecular de los canceres hereditarios. Polimorfismos
metabdlicos.

Identificacion de los genes de cénceres hereditarios. Cancer de mama y ovario.
Sindrome Cowden. Sindrome de Li-Fraumeni. Poliposis familiar. Carcinoma de
colon hereditario no asociado a pélipos Lynch. Sindrome de Peutz Jeghers.
Poliposis juvenil. MEN | y Il. Neurofibromatosis. Sindrome de Von Hippel Lindau.
Retinoblastoma. Tumor de Wilms. Anemia de Fanconi. Ataxia-telangiectasia.
Sindrome de Bloom. Xeroderma pigmentoso. Melanoma. Neopiasia de la célula
basal.

Aplicacion Clinica

Diagnostico molecular. Screening familiar. Pronostico. Tratamiento.

Estudio de Genes en: Sindrome de cancer de mama y ovario hereditario,
sindrome de Lynch, Cowden. Sindrome de Li-Fraumeni. Poliposis familiar.
Carcinoma de colon hereditario no asociado a pdlipos L.ynch. Sindrome de Peuiz
Jeghers. Poliposis juvenil. MEN | y II. Neurofibromatosis. Sindrome de Von Mippel
Lindau. Retinoblastoma. Melanoma, Cancer gastrico difuso.

Interpretacion de variantes. Analisis en bases de datos. Desarrollo de informes de
asesoramiento. Manera de entregar un resultado. Estudio en familiares
Situaciones complejas de asesoramiento: individuos fallecidos, adopcion en el
linaje, trastornos psicosociales. Consentimiento informado.

Translocaciones cromosémicas vy oncohematologicas. Genes supresores.
Susceptibilidad genética y céncer familiar. Modelos clinicos. Poliposis
adenomatosa familiar.

Bibliografia:

- Asesoramiento genético en oncologia. Manual para la practica clinica.
Editado por Instituto Nacional de! cancer. Ministerio de Salud.

- Cancer Genetics: (Cancer Treatment and Research) 2.010, de Boris Pasche
(Redactor)
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- Counseling About Cancer: Strategies for Genetic Counseling 3rd Edition; "
Kindle Edition by Katherine A. Schneider (Author) 2011

MODULO 11: INVESTIGACION Il. TRABAJO FINAL DE INTEGRACION #
Ambito de practica: Hospital Universitario CEMIC Sede Saavedra

Objetivos:

- Incorporar los conocimientos necesarios para realizar un trabajo de
investigacion: estructura, redaccion, analisis de resuitados, estadistica.

~  Conocer los fundamentos de la recoleccién de datos.

- Participar en protacolos de investigacién preexistentes.

- Conocer los métodos estadisticos correspondientes a cada tipo de
investigacion.

- Elaborar el trabajo final de integracién bajo la modalidad de un trabajo de
investigacion,

Contenidos:

Metodologia de la Investigacion. Trabajos de investigacion. Definicion. Fuente y
justificacion de los temas de investigacion. Tipos de estudio. ‘
Formulacion de hipétesis y objetivos. Estrategias de investigacion. Seleccién del
tipo de trabajo. Planificacién, disefio de Ia investigacion, obtencién de datos,
organizacion y presentacion, analisis de datos, tipos de graficos, interpretacion,
publicacién.

Métodos estadisticos.

Busquedas bibliograficas.

Analisis de resultados.

Disefio de un trabajo de investigacion.

Procedimientos:

- Busquedas bibliograficas

- Escritura de resimenes

- Participacion en congresos de la especialidad

- Presentacion de trabajos en congresos de la especialidad

- Elaboracién del trabajo final de integracion de la carrera bajo la modalidad
de un trabajo de investigacion.

Bibliografia:
- Battarelli. Metodologia de investigacion. ED. MMBE 2003
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M Rhodes. How to undertake a research project and write a scientific paper.
Ann R Coll Surg Engl 2012; 94: 297—299

Hangama C. Fayaz & Norbert Haas & James Kellam. Improvement of
research quality in the fields of orthopaedics and trauma—a global
perspective. International Orthopaedics (SICOT) (2013) 37:1205-1212

Principales Publicaciones Electrénicas:

& * » @ [ ] [ ]

Uptodate: www.uptodate.com

Clinicalkey: www.clinicalkey.com

American Academy of Family Physicians Journal. www.aafp.org/iournals/afp
NEJM Resident 360

BMJ Learning

NEJM Physician's First Watch

Biblioteca Electrénica de Ciencia y Tecnologia del Ministerio de Ciencia,
Tecnologia e Innovacion Productiva por ser CEMIC Unidad Ejecutora dei
Conicet.
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ANALISIS DE CONGRUENCIA

- Reconocer
tres categorias
diferentes de
enfermedades de
origen  genético,
de acuerdo con el
tipo de alteracion
dei material
hereditario.

las | Modulo 01:

enetica Clinica |
Moédulo 02: Citogenética |
Moédulo 03: Genética Molecular |
Modulo 05: Genética del Cancer |
Mddulo 06: Genética Clinica Il
Modulo 07: Citogenética I
Moédulo 08: Genética Molecular I
Modulo 10: Genética del Cancer ||

'}-\ctlvadad asistencial

Aleneos
Clases Tedricas
Rotaciones

Comprender el
cancer hereditario,
tanto en
diagnostico como
tratamiento y asi
tambien como en
el manejo de la
familia
involucrada: en
sus decisiones,
estudios y
tratamientos.

Médulo 01: Genética Clinica |
Modulo 05: Genética del Cancer |
Mdédulo 08: Genética Clinica i
Médulo 10: Genética dei Cancer i

Actividad asistencial
Ateneos

Clases Tebdricas
Rotaciones

- Comprender las
implicancias de la

Moédulo 01: Genética Clinica |
Modulo 05: Genética del Cancer |

Actividad asistencial
Ateneos

genética en | Modulo 06: Genética Clinica Il Clases Tedricas
diferentes Modulo 10: Genética del Cancer Il | Rotaciones
especialidades Médulo 02: Citogenética |
médicas. Modulo 03: Genética Molecular |

| Médulo 07: Citogenética |

Modulo 08: Genética Molecular 1)

- Enfrentar tas | Médulo 01: Genética Clinica | Actividad asistencial
distintas Modulo 06: Genética Clinica H Ateneos
situaciones de la Clases Teobricas
practica médica. Rotaciones

- Mejorar la

relacion  meédico-
paciente,
compenetrandose

en los problemas y

Médulo 01: Genética Clinica |
Médulo 06: Genética Clinica §
Modulo 10: Genética del Cancer |
Modulo 02: Citogenética |
Médulo 03: Genética Molecular |

Actividad asistencial
Ateneos

Clases Teéricas
Rotaciones
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ayudando al | Médulo 07: Citogenética l]

paciente en la | Médulo 08: Genética Molecular ||

toma de | Modulo 05: Genética del Céncer |

decisiones. _ Moduio 09: Aspectos ético-legales

- Desarrollar | Modulo 01: Genética Clinica | Actividad asistencial

principios morales
y éticos que guien
la practica.

Modulo 06: Genética Clinica i
Modulo 10: Genética del Cancer Il
Mdodulo 02: Citogenética |
Mdédulo 03: Genética Molecular |
Médulo 07: Citogenética il
Mdédulo 08: Genética Molecuiar i
Modulo 05: Genética del Cancer |
Mddulo 09: Aspectos éticos

Ateneos

Clases Tedricas

Rotaciones

Actividades de investigacion

- Fomentar Ia
actitud de grupo y
el trabajo en
equipo.

Moduto 01: Genética Clinica |
Médulo 06: Genética Clinica i
Mddulo 10: Genética del Cancer Il
Modulo 02: Citogenética |
Modulo 03: Genética Molecular |
Médulo 07: Citogenética Il
Moduio 08: Genética Molecular i
Maodulo 05: Genética del Cancer |
Modulo 09: Aspectos ético-legales
Modulo 04: Investigacion |
Modulo 11: Investigacion H.
Trabajo Final de Integracién.

Actividad asistencial
Ateneos

Clases Tedricas
Actividades de investigacion

- Desarrollar la
investigacion en la
especialidad.

Modulo 04: Investigacion |
Modulo 11: Investigacion .
Trabajo Final de Integracion.

Actividad asistencial
Ateneos

Clases Teoricas

Actividades de investigacion
Presentacion de trabajos
Asistencia a congresos de la
especialidad
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