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Aporte al perfil de egreso del alumno

Fundamenta epistémoldgica, tedrica y técnicamente su practica profesional en su vida cotidiana, con pertinencia y ética
basado en las metodologias cientificas cualitativas y cuantitativas.

Aplica conocimientos basado en evidencias y en literatura cientifica actual; analiza, resume y elabora documentos
cientificos.

Pone en practica los principios éticos y normativos aplicables al ejercicio profesional con apego a los derechos humanos y
a los principios de seguridad integral en la atencidn del paciente, respetando la diversidad cultural y medicina
alternativas y complementarias.

Explica integralmente los conocimientos sobre la estructura y funcién del ser humano y su entorno en situaciones de
salud-enfermedad en sus aspectos bioldgicos, psicoldgicos, histdricos, sociales y culturales.

Aplica los principios, teorias, métodos y estrategias de la atencién médica en su practica profesional de forma integral e
interdisciplinar de las principales causas de morbilidad y mortalidad humana utilizando el método clinico, epidemiolégico
y social, actuando con respeto a la diversidad cultural, ambiental y de género, con eficacia y eficiencia en el manejo de
recursos y trabajo colaborativo e interdisciplinario; en el contexto de la transicion epidemioldgica y las politicas de salud
locales, nacionales e internacionales.

Establece una relacién médico-paciente efectiva con un enfoque biopsicosocial durante su practica profesional, para
mejorar la calidad de atencion.

Incorpora a su practica médica conocimientos y habilidades para uso de la biotecnologia disponible con juicio critico y
ético.

Aplica su juicio critico para la atencidn o referencia de pacientes a otros niveles de atencidn o profesionales de la salud
actuando con ética y en apego a la normatividad vigente

2. PRESENTACION

El curso de Genética Médica brinda la oportunidad al alumno de conocer los principios basicos de la relacién del gen, su
funcidn, su estructura y su coherencia con las bases y fundamentos de la herencia tanto de rasgos normales como de
enfermedades en el humano, para ser capaz de caracterizar fenotipicamente al humano, identificando los niveles de
diagndstico, prevencion y epidemioldgicos de etiologia genética y multifactorial. Mediante las bases técnicas vy
metodoldgicas como enlace entre individuo, familia y poblacidn. Actuando con ética humanista biogenética-ecoldgica en
su practica profesional, que le permitan en un futuro inmediato aplicarlas en su formacién como médico y en su practica
profesional. Este curso se ubica en el tercer semestre de la Carrera de Medicina y tiene como prerrequisito el curso de
Biologia Molecular Basica.

3. UNIDAD DE COMPETENCIA

Conocer los principios y conceptos de la Genética (Basica y Médica), a través de entender y comprender la estructura y
funcidén del gen, su relacién con la herencia, como unidad independiente y su interaccidn con otros genes y factores
externos. Para ser capaz de caracterizar fenotipicamente al humano, identificando los niveles de diagndstico, prevencion
y epidemioldgicos de etiologia genética y multifactorial.

Se pretende que el alumno se introduzca al diagndstico genético basado en la interpretacidn de la variabilidad en los
diferentes niveles de expresién del gen -bioquimico molecular, bioquimico metabdlico, fisioldgico, morfolégico
microscépico y macroscopicofavoreciendo la integracion de los conocimientos previos y posteriores a esta unidad de




aprendizaje.

4. ATRIBUTOS O SABERES

Saberes Minimos a desarrollar

Saberes practicos
(Saber hacer)

Saberes teoricos
(Saber pensar)

Saberes formativos
(Saber ser)

Elaborauna historia clinica genética a
partir del alumno como caso indice.
Diferencia entre un cariotipo normal y
uno patoldgico.

Elaborara arboles genealdgicos como
herramienta para realizar un
adecuado diagnéstico de segregacion
y sus riesgos de recurrencia.

Describe e identifica la variabilidad
fenotipica normal mas frecuente en el
humano.

Utiliza el Equilibrio de Hardy-Weinberg
para el calculo de frecuencias

génicas.

Reconoce con base en los distintos
niveles de expresion del gen
(molecular, bioquimico,
morfoldgico microscopico y
macroscépico) la variabilidad
fenotipica normal y patoldgica en el
humano

Aplica en su practica médico-genética
las técnicas actuales utilizadas en el
estudio de los genes normales vy
mutados (microarreglos,
secuenciacion

exdmica, secuenciacion del genoma
completo, otras)

fisioldgico,

Conoce el concepto de gen como
unidad modulable y moduladora de
la

herencia y su evolucién conceptual
en base a sus caracteristicas
estructurales y funcionales .

Clasifica los distintos modos de
herencia (mendeliano, no
mendeliano,

multifactorial y cromosémico)

Explica la Ley de Hardy-Weinberg
Utiliza la nomenclatura
dismorfoldgica y su utilizacion en la
variabilidad

fenotipica

Identificalos diferentes niveles de la
expresion del gen y cémo ésto
determina los rasgos y caracteristicas
normales y/o patoldgicas, en
interacciéon  con el  contexto
ambiental

Conoce los fundamentos y principios
éticos del asesoramiento genético
Identifica la Genética Humana como
ciencia y sus campos disciplinares
Conoce el ciclo celular y las bases
fisicas de la herencia

Promueve vy resalta la importancia del
trabajo en equipo

Propicia el desarrollo de actitudes y
aptitudes en actividades de
investigacion

Valora, reconoce y respeta la
diversidad en el ser humano

Fomenta el reconocimiento de sus
alcances y limitaciones en lo disciplinar
y al interaccionar con  otros
profesionales de la salud

5. CONTENIDO TEORICO-PRACTICO (desglose de temas y subtemas)

1. Abordaje Histdrico de la Genética como Ciencia: 1.1. Ubicacidon de la Genética en la Biologia y la Medicina; 1.2.
Concepto de Genética, Genética Humana, Genética Médica y Genética Clinica; 1.3. Aspectos Historicos relevantes que
permitieron construir la Genética como Ciencia.

2. Organizacion Estructural y Funcional del Material Genético: 2.1. Propiedades inherentes del material hereditario; 2.2.
Gen: estructura y funcion; 2.3. Conceptos generales (locus, loci, alelos, genotipo, haplotipo, polimorfismo, mutacidn);
2.4. Efecto de la modificacion del material genético; 2.5. Genoma, transcriptoma, metaboloma y proteoma.

3. Citogenética Humana: 3.1. Cromosomas: estructura y funcién; 3.2. Aberraciones cromosdmicas; 3.3. Correlacion
cariotipo-fenotipo; 3.4. Citogenética molecular.




4. Herencia Mendeliana: 4.1. Mendelismo clasico y conceptos fundamentales; 4.2. Método genealdgico; 4.3. Patrones de
herencia Mendeliana; 4.4. Base molecular y quimica de la enfermedad genética; 4.5. Heterogeneidad etioldgica genético-
ambiental.

5. Modos de herencia no Mendelianos: 5.1. Herencia mitocondrial; 5.2. Impronta gendémica; 5.3. Disomia uniparental;
5.4 Genes contiguos; 5.5. Mosaicismo somatico y germinal; 5.6. Expansidn de tripletes.

6. Herencia Multifactorial: 6.1. Herencia mendeliana vs. multifactorial; 6.2. Rasgos comunes con patrén de herencia
multifactorial; 6.3. Caracteristicas para el diagndstico de herencia multifactorial; 6.4. Polimorfismos moleculares en
herencia multifactorial.

7. Genética de Poblaciones:7.1. Concepto de poblacion y equilibrio génico; 7.2. Evolucién bioldgica; 7.3. Frecuencias
génicas de las caracteristicas determinadas por un par de genes; 7.4. Mecanismos que provocan pérdida del equilibrio de
frecuencias génicas; 7.5. Aplicacion del calculo de las frecuencias génicas.

8. Genética del Desarrollo: 8.1. Aspectos genéticos del desarrollo y regulacion génica; 8.2. Reproduccion y diferencias
sexual normal en el humano.

9. Genética y Cancer: 9.1. Naturaleza genética del cancer; 9.2. Genes y cancer; 9.3. Herencia mendeliana y cancer; 9.4.
Citogenética del cancer; 9.5. Diagndstico molecular del cancer; 9.6. Cancer y ambiente; 9.7. Pérdida de la
heterocigocidad y cancer.

10. Diagnéstico prenatal: 10.1 No invasivo (ultrasonografico, RMN, bioquimico, molecular); 10.2. Invasivo (biopsia de
vellosidades, amniocentesis y pruebas genéticas posibles).

11. Asesoramiento Genético: 11.1. Concepto y definiciones; 11.2. Fases del asesoramiento genético.
12. Marcadores genéticos (SNP, VNTR, RFLP, otros).

13. Semiologia Genética: 13.1. Dismorfologia; 13.2. Semiologia somatométrica; 13.3. Semiologia morfotipica y del
desarrollo; 13.4. Semiologia craneofacial; 13.5. Semiologia de pelo de piel cabelluda y facial; 13.6. Semiologia de ojos y
anexos; 13.7-Semiologia del area nasolabial; 13.8-Semiologia auricular; 13.9. Semiologia faringolaringea; 13.10.
Semiologia bucodentomaxilar; 13.11. Semiologia de cuello y tronco; 13.12. Semiologia de columna y genitales; 13.13.
Semiologia de extremidades; 13.14. Semiologia dermatoglifica; 13.15. Semiologia de piel y anexos; 13.16. Semiologia
artromuscular; 13.17. Semiologia esquelética y visceral; 13.18. Semiologia citoldgica; 13.19. Semiologia Citogenética;
13.20. Semiologia fisioldgica; 13.21. Semiologia Bioquimica; 13.22. Semiologia Inmunogenética (genética e inmunidad,
genética del sistema HLA, HLA y enfermedad); 13.23. Semiologia Farmacogenética (sensibilidad a los medicamentos,
metabolismo de los medicamentos, porfiria intermitente aguda, reaccién de los anestésicos y ototoxicidad por
aminoglucdsidos).

14. Seminario Taller en Citogenética y Genética Humana: 14.1. El Cariotipo Humano y las Aberraciones Cromosdmicas;
14.2. Citogenética Molecular; 14.3. Cromatina Sexual X; 13.4. Sistema de Grupo Sanguineo MN; 14.5. El Proyecto
Genoma Humano.

15. Taller de Genética Molecular: 15.1. Hibridacién in situ fluorescente con la sonda ablbcr en pacientes con leucemia
mielocitica crénica;15.2. Diagndstico molecular de fibrosis quistica con técnica de dot-blot para 16 mutaciones.

16. Taller de Base de Datos: 16.1. Manejo en internet de las Bases de Datos OMIM, GDB y otras; 15.2. Manejo de la Base
de Datos London Medical Database (LMDB).

6. ACCIONES (ESTRATEGIAS, TECNICAS Y HERRAMIENTAS DE ENSENANZA Y
APRENDIZAJE CON ENFOQUE EN COMPETENCIAS)

Abordaje Histérico de la Genética como Ciencia -Contestar la pagina 8 del Manual de Fenética Descriptiva y Genética
Inferencial (MFDGI).




Organizacién Estructural y Funcional del Material Genético - Realizar los ejercicios de la pagina 7 del MFDGI -Construccidn
de esquemas por NEG de una enfermedad - Elaboracion de un cuadro de 10 mutagenos, 10 teratégenos y 10
cancerigenos.

Citogenética Humana -Armar un cariotipo -Contestar los ejercicios de la pagina 167 del MFDGI -Elaborar esquema de
meiosis sefialdndo las consecuencias de una no disyuncién en meiosis | o en meiosis Il.

Herencia Mendeliana -Elaborar esquema de meiosis de 2 genes para segunda ley de Mendel -Elaborar un arbol
genealdgico grafico y tabular -Elaboracién de esquemas de cruzas monohibridas, dihibridas y trihibridas.

Herencia Multifactorial -Trabajo en equipo para realizar revision de articulos y exposicion al grupo -Revisidn bibliografica
y seleccion de un articulo relacionado con Herencia multifactorial y/o rasgos con este modo de herencia -Realizar una
curva de distribucion normal con algunos fenotipos somatométicos (pagina 19 del MFDGI).

Genética de Poblaciones -Realizar la determinacidon de MN y contestar la pagina 171y 172 del MFDGI.

Genética del Desarrollo -Realizar un mapa conceptual en base al contenido de las paginas 173 y 174 del MFDGI.

Genética y Cancer -Elaboracién de un cuadro de 10 mutdgenos y 10 cancerigenos.

Asesoramiento Genético - Identificar riesgos de recurrencia para las diferentes transmisiones, asi como identificar los
principios éticos del asesoramiento genético en una familia dada.

Semiologia Genética -Contestar los ejercicios de las paginas 16 a la 129 del MFDGI.

Seminario Taller en Citogenética y Genética Humana -Contestar los ejercicios de la pagina 167 del MFDGI.

Taller de Genética Molecular — Identificar los patrones de FISH de la sonda abl-bcr.

Taller de Base de Datos -Ingresar, conocer y explorar la pagina electronica de OMIM (Online Mendelian Inheritance Man,

OMIM) -Conocer, explorar y manejar la base de datos LMDB (London Medical DateBase. Localizar en el OMIM 5 fenotipos
identificados en el alumno y en su familia.

APRENDIZAJE

7. EVIDENCIAS DE 8. CRITERIOS DE DESEMPENO | 9. CAMPO DE APLICACION

Fenética Descriptiva y Genética | 3 generaciones y reunir los requisitos de | el humano
Inferencial (MFDGI)contestadas. | nomenclatura y simbologia
Elaboracion de su propio arbol
genealdgico en forma grafica vy | Investigacion de los antecedentes
tabular prenatales, natales y posnatales, asi
como la investigacién familiar de la
Paginas 176 y 177 del MFDGI | caracterizacidn fenotipica individual

contestadas
Cariotipo ordenado de acuerdo a la
Cariotipo recortado y pegado. Pagina | clasificacion internacional sefalando
167 del MFDGI contestada grupos y un cromosoma de cada tipo

Caracterizacion fenotipica Individual | Arboles genealdgicos que muestren la

Paginas 16 a 129 contestadas segregacion de fenotipos del alumno en

del MFDGI. la familia

Paginas 23-25 contestadas del

MFDGI Impresiones dermatoglificas bien
tomadas, legibles y totalmente

Primer Examen Parcial trabajadas para su interpretacion

Segundo Examen Parcial Contestar correctamente los reactivos

Paginas 156 a 160 del Manual de | El arbol genealdgico debe tener minimo | Estudio de la variabilidad fenotipica en




del examen

Examen final Integral

10. CALIFICACION

Arbol genealogico debe tener minimo 3 generaciones y reunir los requisitos de nomenclatura y simbologia ..... 5 puntos
Investigacion de los antecedentes prenatales, natales y posnatales, asi como la investigacion familiar de la caracterizacion
fenotipica individual....20 puntos

Cariotipo ordenado de acuerdo a la clasificacion internacién sefialando grupos y un cromosoma de cada tipo....3 puntos
Caracterizacion fenotipica individual....7 puntos

Impresiones dematograficas completas, legibles y totalmente trabajadas para su interpretacion...5 puntos

Primer examen parcial......15 puntos

Primer examen parcial......15 puntos

Examen final integral......30 puntos

TOTAL 100 puntos

11. ACREDITACION

Para tener derecho a examen ordinario, el alumno debera: 1) Cumplir con el 80% de asistencias y 2) Asistir al 100% de las
practicas. La asignatura se considera acreditada con una calificacion final minima de 60.
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BIBLIOGRAFIA COMPLEMENTARIA

e Del Castillo-Ruiz V, Uranga-Hernandez RD, Zafra-De la Rosa G. Genética Clinica. Manual Moderno. México. 2012.

e Nussbaum RL, Mclnnes RR, Wlliard HF.:Thompson & Thompson. Genética en Medicina 7a Edicion. Barcelona:Elsevier
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e Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ. Genética 5a. ed. Madrid: Elsevier, 2014.

e  “Dr. Enrique Corona Rivera” Manual de Fenética Descriptiva y Genética Inferencial.
Academia de Genética Humana, Departamento de Biologia Molecular y Gendmica, Divisién de Disciplinas Basicas
para la Salud, Universidad de Guadalajara. 2014.

13. PERFIL DEL DOCENTE

El docente debe reunir un conjunto de competencias para integrar el conocimiento de la Genética Médica por lo que
debe tener un posgrado en Genética (Especialidad, Maestria o Doctorado), habilidades docentes y actitudes que generen
ambientes de aprendizaje en el aula.







