Resolucion Consgjo Directivo

Numero: RESCD-2022-365-E-UBA-DCT#FCEN

CIUDAD DE BUENOS AIRES
Jueves 7 de Abril de 2022

Referencia: EX-2022-01876161- -UBA-DMESA#FCEN - Aprobada en Sesién del dia
4 de abril de 2022

VISTO:

La nota presentada por la Direccion del Departamento de Fisiologia, Biologia Molecular
y Celular, mediante la cual elevalainformacién del curso de posgrado Genética
Humana (DOC8800614) para €l afio 2022,

CONSIDERANDO:

lo actuado por la Comisién de Doctorado,

lo actuado por la Comision de Posgrado,

lo actuado por este Cuerpo en la sesion redlizada en el diade lafecha,

en uso de las atribuciones que le confiere el Articulo 113° del Estatuto Universitario,

EL CONSEJO DIRECTIVO DE LA FACULTAD DE CIENCIASEXACTASY



NATURALES;

RESUELVE:

ARTICULO 1° Aprobar €l dictado del curso de posgrado Genética Humana
(DOC8800614) de 40 horas de duracion, que sera dictado por los Dres. LilianaDain,
Ezequiel Suracey Javier Cotignola con la colaboracion de las Dras. Maria Sol Ruiz,
Florencia Barbarich y Alejandra Pettino Zappala.

ARTICULO 2°: Aprobar el programadel curso de posgrado Genética Humana
(DOCB8800614), que como anexo forma parte de la presente Resolucion, para su dictado
en mayo de 2022.

ARTICULO 3°: Aprobar un puntaje maximo de dos (2) puntos parala Carrera del
Doctorado.

ARTICULO 4°: Establecer un arancel de CATEGORIA 2 estableciendo que dicho
arancel estara sujeto alos descuentosy exenciones estipulados mediante la Resolucién
CD NP° 2852/19. Disponer que los fondos recaudados ingresen en la cuenta
presupuestaria habilitada paratal fin, y sean utilizados de acuerdo ala Resolucion
072/03.

ARTICULO 5°: Disponer que de no mediar modificaciones en el programa, la carga
horariay el arancel, € presente Curso de Posgrado tendr& una vigencia de cinco (5) afios
apartir de lafecha de la presente Resolucién.

ARTICULO 6° Comuniquese a todos |os Departamentos Docentes, ala Direccion de
Estudiantes y Graduados, ala Direccién de Movimiento de Fondos, ala Direccion de
Presupuesto y Contabilidad, ala Bibliotecade la FCEyN y ala Secretaria de Posgrado .
Cumplido, archivese.



ANEXO

PROGRAMA

GENETICA HUMANA
El genoma humano

Organizacion del genoma humano. Tipos de secuencias; codificante, no codificantes,
repetitivas, etc. miRNasy RNAs no codificantes largos: rol en laregulacion dela
transcripcion y traduccién. Genoma nuclear y genoma mitocondrial. Secuencias
repetitivas. Variaciones en el nimero de copias gendémicas (Copy Number Variations,
CNVs). Cromosomas humanos. estructuray métodos de estudios. Proyectos genomas
humanos. Diferentes bases de datos de secuencias.

Mapeo de genes

Mapas fisicos y genéticos: Como se mapearon |os primeros genes:. hibridos sométicos,
hibridacién in situ. Mapeo a nivel molecular: mapeo de restriccién agran escala,
clonado en YACs, BACs, "chromosome jumping" etc. Concepto de ligamiento.
Marcadores polimérficos. RFLPs, VNTRs, microsatélites. Desequilibrio de ligamiento.

Genomicay Bioinformatica: Diferentes metodol ogias de estudios masivos del genoma.
Gendmicafuncional, transcriptébmicay protedmica. |ntroduccion a la bioinformatica:
bases de datos genémicas, de variantes de secuencias, de expresion, etc.

Genesy fenotipos

Tipo de herencia: Mendelianay no mendeliana. Aspectos de |la expresién fenotpica:
penetranciay expresividad. Heterogeneidad alélicay genética. Genes sensibles adosis,
haploinsuficiencia. Concepto de enfermedad hereditariay frecuencia de algunas
enfermedades bien estudiadas.

Variantes de secuencias. Patogénicasy no patogénicas, simples, estructurales, en €l
ADN repetitivo. Mecanismos genéticos que las originan. Identificacion de variantes.
Secuenciacion exdmicay genomica. Predicciones de patogenicidad de variantes
mediante bioinformética.

Epigenética, concepto y mecanismos involucrados. Variabilidad epigenéticay su
contribucion al fenotipo. ARNSs no codificantes y epigenética. Enfermedades



relacionadas ala epigenética: Imprinting: concepto y mecanismos moleculares
involucrados.

Herenciamultifactorial. Variabilidad continta. Umbral en los caracteres
multifactoriales. Enfermedades complejas de la vida adulta asociadas a herencia
poligénica. Genes de riesgo: abordaje para su estudio. Ejemplos de enfermedades
complejas. Célculos estadisticos. GWAS (genoma wide association studies)

Bases genéticas del cancer y de las enfermedades del sistema nervioso

Aspectos celulares y moleculares del cancer. Naturaleza genética del cancer: oncogenes
y genes supresores de tumores. Epigenéticay cancer. Rol de los miARNS.
Biomarcadores. Cancer familiar. Cancer y ambiente

El desarrollo del sistema nervioso en humanos. Enfermedades genéticas
neurodegentivas.

Discapacidad intelectual, autismo, epilpsias etc,
Modelos animales para el estudio genético

Diferentes model os en diferentes especies (Drosophila, C. elegans, Zebrafish, ratones,
etc.). Modelos natural es, transgénicos, knock-out y knock in. Diferentes metodologias
para su obtencion. Ejemplos.

Edicién génicay ensayos clinicos en enfermedades genéticas

Digtintas estrategias. Gene targeting. CRISPR y su aplicacion actual. Células madrey su
utilizacion potencial para enfermedades genéticas. Clinical trial en la actualidad

Diagndstico de enfermedades genéticas

Diagnéstico directo e indirecto. Métodos para la deteccion de variantes puntuales,
variantes en el nUmero de copias, etc.

Utilizacion de la hibridacion gendmica comparativay de la secuenciacion masiva para el
diagndstico de enfermedades genéticas.

Anomalias cromosodmicas. Anomalias numéricas. Anomalias estructurales. Alteraciones
estructurales. | nestabilidad cromosdmica.

Genética de poblaciones

Ley de Hardy-Weinberg. Frecuencias Génicas. Fluctuaciones de las frecuencias génicas:



seleccion natural, deriva génicay mutacidn. Consanguinidad.

Frecuencia de variabilidad entre genomas humanos. Variantes alélicasy el estudio de
ancestriay corrientes migratorias.

Genéticaforense

La genética de Poblacionesy su utilidad para el estudio de identificacion de personasy
de lazos de parentescos. Calcul os estadisticos, indice de paternidad e indice de
abuelismo: el caso de |os desaparecidos en nuestro pais.

Aspectos éticos de la genética humana

Diferentes declaraciones de estudio en seres humanos. Legislacion vigente. Debate sobre
“genitizacion socia” y sus consecuencias en el saber colectivo.

PROGRAMA DE SEMINARIOS TENTATIVO:

Los alumnos se dividirén en grupos de 2 0 3 personas y realizaran una blsqueda
bibliogréafica con posterior exposicién oral, sobre aspectos novedosos de: nuevas
funciones de genes, terapias génicas, estudios gendmicos, ensayos clinicos, etc. de
patol ogias genéticas humanas.

CLASES DE PROBLEMAS

S Se presentard una guia con problema para resolver basada en casos reales en Genética
Médicay/o Forense e identificacién de personas 'y de Genética de Poblaciones Humanas.
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