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DEPARTAMENTO DE ARTICULACION DE LAS CIENCIAS BASICAS Y CLINICAS

PROGRAMA DE EXAMEN FINAL DE GENETICA

Bolilla 1: Introduccioén a la genética.

» Papel de la genética en Medicina.

» Disciplinas de la genética humana y médica.
» Clasificacion de los trastornos genéticos.

» Genotipo y Fenotipo.

e Futuro de la genética en Medicina.

Bolilla 2: Genética mendeliana.

» El método de andlisis genético.

» Trastornos genéticos con herencia mendeliana clasica: herencia autosémica y herencia
ligada al cromosoma X.

* Herencia dominante y recesiva.

Bolilla 3: Métodos de analisis de la genética molecular.

* Clonacién molecular: enzimas de restriccion.

* \Vectores de clonacion y expresion.

»  Construccion de bibliotecas gendmicas y de ADN complementario.

» Métodos de andlisis de acidos nucleicos: transferencias Southern y Northern.
e Reaccion en cadena de la polimerasa (PCR).

» Andlisis de secuencia de ADN.

» Métodos de andlisis de proteinas: transferencia Western. Microarrays.

Bolilla 4: Bases cromosomicas de la herencia.

e Estructura de los cromosomas.

» Cariotipo humano.

* Bandeo cromosémico.

e Hibridizacion in situ de cromosomas.
* Ciclo celular. Mitosis. Meiosis.

» Espermatogénesis y ovogénesis.

» Recombinacién génica.

Bolilla 5: Mapeo génico y proyecto del genoma humano.

e Mapeo fisico de genes humanos.

» Mapeo por transferencia cromosémica.

» Hibridizacion de células sométicas.

e Paneles de mapeo con hibridos de células somaticas.

* Mapeo de un gen a una determinada regién de un cromosoma.
» Mapeo con hibridos de radiacién.

* Mapeo de dosis génica utilizando células de pacientes.
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e Mapeo génico por hibridizacién in situ con fluorescencia.

* Mapeo de genes humanos mediante analisis de ligamiento.

» Deteccién del ligamiento y medida de la distancia génica.

» Aplicaciones del mapeo de genes humanos.

* Mapeo de alta resolucién.

 Proyecto Genoma Humano.

* Objetivos del Proyecto del Genoma Humano.

» Aspectos éticos, legales y sociales del Proyecto Genoma Humano.

Bolilla 6: Anomalias cromosémicas.

» Alteraciones numéricas: aneuploidias.

* Anormalidades estructurales.

» Reordenamientos desequilibrados: deleciones, duplicaciones, isocromosomas,
cromosomas dicéntricos.

» Reordenamientos equilibrados: inversiones, translocaciones reciprocas y robertsonias.

* Inserciones.

* Mosaicismos.

* Incidencia poblacional de anomalias cromosémicas.

Bolilla 7: Citogenética clinica.

» Trastornos autosémicos.

e Trisomias de los pares 21, 18 y 13.

* Sindrome de deleciones autosdmicas: Sindrome del maullido del gato.

» Sindrome de microdeleciones: aneusomia segmentaria.

+ Anomalias de los cromosomas sexuales: Sindrome de Klinefelter. Sindrome 47,XYY.
Sindrome de Turner. Trisomia X, 47, XXX.

» Trastornos del desarrollo gonadal y sexual.

e Seudohermafroditismos femenino y masculino.

Bolilla 8: Variacién genética individual.

*  Mutacién y polimorfismo.

» Bases moleculares de las mutaciones.

»  Sustitucion de nucleétidos.

» Mutaciones de terminacién de cadena.

» Mutaciones de ensamblaje de ARN, Deleciones e inserciones.
» Diversidad genética humana.

e Herencia de variacion y los polimorfismos proteicos.

* Herencia de variacion y los polimorfismos del ADN.

* Polimorfismos minisatélites y polimorfismos microsatélites.

» Utilidad de los polimorfismos en Medicina.

Bolilla 9: Patrones de herencia humana.

» Clasificacion de trastornos genéticos.
» Trastornos monogénicos.

» Heterogeneidad genética.

» Heterogeneidad alélica.
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Heterogeneidad de locus.

Herencia autosdmica recesiva.
Consanguinidad y endogamia.

Herencia autosémica dominante.

Herencia ligada al X.

Inactivacion del cromosoma X.

Herencias dominante y recesiva ligadas al X.
Modelos de herencia seudoautosémica.
Modelos atipicos de herencia.

Modelos de herencia inusuales debido a improntas genémicas.
Mosaicismo soméatico y germinal.

Bolilla 10: Genética de poblaciones.

Diversidad genética en poblaciones humanas.

Fenotipos, genotipos y frecuencia génica.

Ley de Hardy-Weinberg.

Procesos de cambio evolutivo.

Migracion.

Deriva génica.

Genética poblacional: su importancia en la determinacion de ligaciones génicas de
enfermedades de genes especificos.

Bolilla 11: Genética bioquimica.

Efecto de la mutacion sobre la funcion proteica: mutaciones de pérdida y ganancia de
funcién.

Mutaciones de propiedad nueva.

Mutaciones asociadas con la expresion génica heterocromatica.
Hemoglobinopatias: Expresion de los genes de las globinas.

Anemias hemoliticas: anemia falciforme.

Hemoglobinas inestables: Hb Hammersmith.

Talasemias alfa y beta.

Defectos enzimaticos: Aminoacidopatias, fenilcetonuria.

Defecto en el metabolismo de las purinas, Sindrome de Lesch-Nyhan.
Enfermedades de acumulacién lisosomal, enfermedad de Tay-Sachs.
Defectos en la circulacion de proteinas, enfermedad de células I.
Enfermedades donde est4 alterado el enlace o metabolismo de cofactores,
Homocistinuria debida a deficiencia de cistationina sintasa.

Deficiencias en el inhibidor de una proteasa, deficiencia de alfa-l1antitripsina.
Defecto en receptores de proteinas, hipercolesterolemia familiar.

Defectos de transporte, fibrosis quistica.

Trastornos de proteinas estructurales, distrofia muscular de Duchenne.
Trastornos neurodegenerativos, enfermedad de Alzheimer.

Trastornos de repeticiones de tripletes, enferm. de Huntington, sindrome del X fragil.
Enfermedades del ADN mitocondrial.

Bolilla 12: Genética de los trastornos con herencia compleja.

Analisis genético de los rasgos cualitativos y cuantitativos.
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e Agregacion familiar de las enfermedades.

» Contribuciones relativas de los genes y del ambiente a los rasgos de las enfermedades
complejas.

» Enfermedades con herencia compleja.

» Retinitis pigmentaria digénica, Diabetes mellitus.

» Enfermedades de las arterias coronarias.

Bolilla 13: Genética del desarrollo.

* Genes del desarrollo.

* Genes HOX 'y PAX.

» Sefiales paracrinas durante el desarrollo.

» Genética del desarrollo en la parte clinica.

« Malformaciones, deformaciones y disrupciones.
» Teratdgenos.

» Genética de la reproduccion.

Bolilla 14: Genética y Cancer.

» Bases genéticas del cancer.

e Cancer en familias.

* Oncogenes.

» Sindromes hereditarios debidos a oncogenes activados.

e Genes supresores de tumor.

» Genes supresores de tumores en sindromes autosémicos dominantes.
* Retinoblastoma.

» Cambios citogenéticos en el cancer.

e Cancer y factores ambientales.

Bolilla 15: Diagndstico genético.

» Diagnostico prenatal.

» Indicaciones del diagnostico prenatal.

* Métodos de diagndstico prenatal.

» Pruebas invasivas: Amniocentesis, Biopsia de corion, Cordocentesis.

* Pruebas no invasivas: Cribado en suero materno. Ecografia. Diagndstico genético

preimplantacional. Estudios de laboratorio. Citogenética. Métodos bioquimicos.
Andlisis de ADN

Bolilla 16: Tratamiento de las enfermedades genéticas.

» Estado actual del tratamiento de las enfermedades genéticas.
» Estrategias del tratamiento.

* Restriccion dietética, reposicion, desvio, inhibicion y reduccion.
e Tratamientos en la proteina.

* Aumento de la funcién de la proteina mutante.

* Reposicion de la proteina.

e Modulacién de la expresién génica.

* Modificacion del genoma somatico por transplante.

» Terapia génica.
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