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ANEXO 1. Tabla de OBJETIVOS DE APRENDIZAJE DEL CURSO DE INTRODUCCION A LA GENOMICA (0081)

Categorias cognoscitivas

cuanto a estructura y tamafio

Nuam.
de Tema/ Subtema Objetivos de aprendizaje _ Compre .
horas C0_n00|- n- Aplicacié
miento C n
sién
3h 1. ORGANIZACION DEL GENOMA
HUMANO Y DE OTROS
ORGANISMOS MODELO.
PROYECTOS GENOMICOS.
1.1 Dogma central, estructura | 1.1.1. Describira los diferentes tipos de biomoléculas que estan codificadas
DNA vy RNA, cromatina vy | enlosgenomas: proteinasy RNA no codificantes
cromosomas. 1.1.2 Describira los componentes de la cromatina y su organizacion X
1.1.3 Conocera los diferentes niveles de compactacion de la cromatina X
1.1.4 Distinguira los diferentes tipos de cromatina y sus funciones
1.1.5 Describira el uso del andlisis cromosémico (cariotipo) y su relacién con
enfermedad
1.2 Tipos de secuencias Yy | 1.2.1 Conocera la existencia de secuencias de copia Unica y repetidas en el X
organizacion del genoma | genoma humano
humano. 1.2.2 Interpretard los resultados del analisis Cot X
1.2.3 Comprenderd la paradoja del valor C
1.2.4. Reconocera la existencia de amplias y diversas regiones de los
genomas de procariontes y eucariontes que no codifican para biomoléculas.
1.2.5 Identificara los elementos estructurales de las regiones codificantes en X
los genomas de procariontes y eucariontes
1.3 Funciones de las secuencias 1.3.1 Distinguira las secuencias codificantes y no codificantes del genoma X
codificantes y no codificantes. humano.
1.3.2 Describira los diferentes tipos de secuencias no codificantes X
1.3.3 Conocera las funciones de las secuencias repetidas en tandem X
1.3.4 Conocerd las funciones de las secuencias repetidas dispersas
(retrotransposones)
1.3.5 Analizara la proporcién de los diferentes tipos de secuencias en el X
genoma
1.4 Estructuray organizacion del | 1 4 1 |dentificara los elementos que forman un genoma procarionte X
genoma procarionte
1.4.2 Analizara la organizacién de los genes procariontes X
1.4.3 Comparara diferentes tipos de genomas con el genoma procarionte, en X
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1.5 Estructura y organizacién de
otros genomas secuenciados.

1.5.1 Analizara algunos de los genomas secuenciados

1.5.2 comparara diferentes genomas en base a su organizacion, tamafio y
namero de genes

1.5.3 Analizara diversas formas de determinar la secuencia de los genomas

1.5.4 Compararéa el genoma nuclear con los genomas mitocondriales y de
cloroplastos

otros organismos modelo.

3h 2. GENOMAS Y EVOLUCION
Utilizara la informaciéon gendmica para estudios evolutivos y
filogenéticos
15h 2.1. Evolucién de las secuencias 2.1.1. Identificard los mecanismos responsables de la evolucién de las X
codificantes. Familias génicas. regiones codificantes. (Duplicaciones de segmentos y retrotransposicion)
2.1.2 Conocerd los conceptos de genes ortélogos y paralogos X
2.1.3 Describira el concepto de familias génicas (globinas, HOX, citocromos)
2.1.4 Utilizara las secuencias de macromoléculas para la construccion de
arboles filogenéticos
15h 2.2. Genbmica comparativa 2.3.1 Realizara la comparacion entre genomas de especies distintas como
estrategia para el estudio de la evolucion, estructura y funciéon de los genes X
del genoma humano con organismos modelo
2.3.2. Comparara las secuencias no codificadoras del genoma humano con
las de organismos modelo
2.3.3. Describira la diversidad de los genomas eucariotas y procariotas en
cuanto a su organizacién, tamafio y organelos extranucleares X
3h 3. TRANSCRIPTOMA Y
PROTEOMA Comprendera el significado de los términos transcriptomay proteoma
y conocera los métodos empleados para su estudio
3.1. El contenido de RNA de la 3.1.1 Conoceré el concepto de transcriptoma y trasncriptomica X
célula. RNA codificante 3.1.2 Identificara los diferentes tipos de RNA y sus funciones X
3.1.3 Analizara el procesamiento del RNAmM
3.2 Tipos y funciones de RNAno | 35 1 Analizar4 los diferentes tipos de RNA no codificante
codificante
3.2.2 Describira las funciones del RNA no codificante
3.2.3 Analizara ejemplos de RNA no codificantes
3.3 El transcriptoma humano y de | 3.3 1 Conocera el transcriptoma humano y el de organismos modelo X

3.3.2 Describira métodos de estudio del transcriptoma (microarreglos y SAGE)
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3.3.3 Analizara y discutira la informacion obtenida cn las técnicas anteriores.

3.4 Del transcriptoma al proteoma.
Métodos de estudio

3.4.1 Conocera el concepto de proteoma y proteémica

3.4.2 Analizara el proteoma humano y lo compara en diferentes tejidos

3.4.3 Conocera los métodos para la obtencién del proteoma ( electroforesis
2D, MALDI-TOF, macroarreglos)

genes responsables de
enfermedad. Mapas fisicos y de
ligamiento

3h 4. INTRODUCCION A LA
BIOINFORMATICA
1h 4.1. Busqueda de datos 4.1.1. Conocera la existencia y la utilidad de bases de datos moleculares y
biolégicos (nchi/entrez) de literatura biomédica.
4.1.2. Utilizara las bases de datos moleculares y de literatura para obtener
informacion sobre problemas de genética, bioquimica y cuestiones de
biomedicina.
1h 4.2. Andlisis de secuencias de 4.2.1. Describira la importancia de los polimorfismos de secuencias de DNA
nucleotidos. Polimorfismos y (RFLPs, RAPDs, SNPs, microsatélites, etc.) en la variacion entre
mutaciones. poblaciones.
4.2.2. Examinara como los polimorfismos de un sélo nucleétido pueden
correlacionarse con fenotipos especificos.
1h 4.3. Analisis de proteinas. 4.3.1. Utilizaréa el alineamiento de secuencias y la exploracion de bases de
Secuencias de aminoacidos, datos (Pfam, ProDom, PDB, Conserved Domains Database) para identificar
estructuray funcién dominios conservados en secuencias de aminoacidos.
4.3.2. Empleara las herramientas de comparacion de secuencias (BLAST,
reconstruccion filogenética) para deducir la estructura y la funcion de
proteinas.
7.5h 5. PATOLOGIA MOLECULAR | Conocera los principales métodos empleados para identificar genes
CORRELACIONES GENOTIPO- responsables de enfermedades monogénicas, comprendera los
FENOTIPO EN ENFERMEDADES principios fundamentales que rigen la transmision de las enfermedades
MONOGENICAS Y hereditarias, entendera la forma en que los diferentes tipos de alelos
MULTIFACTORIALES mutados generan enfermedad y podra establecer correlaciones
genotipo-fenotipo
1h 5.1 Mapeo e identificaciéon de | 5.1.1 Conocera los métodos que se utilizan para identificar genes

responsables de enfermedades monogénicas

5.1.2 Entendera las diferencias entre los mapas de ligamiento y los mapas
fisicos

5.1.3 Definira los diferentes tipos de mapas fisicos que pueden realizarse

5.1.4 Analizara la técnica de células somaticas hibridas empleada para la
asignacion de genes humanos a locus especificos

5.1.5 Relacionard el concepto de ligamiento con la forma en que segregan
los alelos y lo aplicara en el mapeo de genes responsables de enfermedad
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5.1.6 Comprendera el proceso de identificacion de genes mediante clonacién
posicional

5.1.7 Revisara las estrategias por las que se han identificado algunos genes
responsables de enfermedades mendelianas

2h

5.2 Enfermedades autosémicas
dominantes. Mecanismos de
Dominancia. Ganancia de funcion,
haploinsuficiencia y dominancia
negativa.

5.2.1 Conocera los efectos de ganancia o pérdida de funcion en los alelos
mutados, correlacionandolos con el tipo de alteracién en el DNA

5.2.2 Entendera los mecanismos de ganancia de funcién como dominantes
en la generacion de enfermedad, utilizando enfermedades modelo como la
acondroplasia y otras mutaciones en FGFR3

5.2.3 Comprendera como la haploinsuficiencia y la dominancia negativa
participan en la patogenia de las enfermedades autondmicas dominantes ( Ej
Sx de Marfan, Osteogenésis imperfecta, Neurofibromatosis)

5.2.4 Discutira la duplicacion o amplificacion génica como mecanismo de
dominancia (Enfermedad de Charcot Marie Tooth I )

1h

5.3 Enfermedades autosémicas
recesivas. Pérdida de funcién.

5.3.1 Analizara el efecto de pérdida de funcion en la patogenia de las
enfermedades autosdmicas recesivas, correlacionando el tipo de mutacién
con el efecto en el fenotipo (Ej Fibrosis quistica, fenilcetonuria y Tay Sachs)

5.3.2 Comparara el mecanismo patogénico de la anemia de células
falciformes con los responsables de las talasemias y otras
hemoglobinopatias

1h

5.4 Enfermedades ligadas al X
recesivas y dominantes.

5.4.1 Entendera, con base en el comportamiento de los genes ligados al
cromosoma X en ambos sexos la patologia generada por mutaciones en
ellos

5.4.2 Conocera el proceso de inactivacién del cromosoma X en las hembras
de mamiferos y sus implicaciones en la generacién de enfermedad

5.4.3 Analizara el comportamiento de mutaciones de pérdida de funcién en
genes ligados al cromosoma X (ej Hemofilias A y B, distrofias musculares de
Duchenne y Becker)

5.4.4 Relacionara el fenotipo con la presencia de mutaciones que se
comportan como dominantes en genes localizados en el cromosoma X (Ej
Raguitismo hipofosfatémico, sx Rett e Incontinencia pigmento)

5.4.5 Deducira porqué algunas mutaciones en el cromosoma X resultan
letales en los varones

5.4.6 Analizara el comportamiento de los genes pseudoautosémicos y el
efecto de mutaciones en ellos.

1h

5.5 Enfermedades
multifactoriales.

5.5.1 Entendera el concepto de enfermedad multifactorial

5.5.2 Conocera la forma en que cada alelo contribuye en forma cuantitativa
al desarrollo de la enfermedad

5.5.3 Analizara la relacién genes ambiente en algunos padecimientos
multifactoriales (ej Defectos de Cierre de tubo Neural, Diabetes, enfermedad
de Alzheimer)
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75h

6. PATOLOGIA MOLECULAR.
CORRELACIONES GENOTIPO-
FENOTIPO Il

Relacionard como cambios en la funcién de los genes condicionan
alteraciones en el fenotipo por mecanismos diferentes a los implicados en la
herencia clasica o mendeliana simple

15h

6.1 Enfermedades cromosémicas

6.1.1 Conocera los mecanismos de produccion de aberraciones
cromosomicas numeéricas y estructurales y los factores que intervienen en
su formacion

6.1.2 Entenderd las formas en que las aberraciones cromosémicas generan
enfermedad y participan en la evolucion

6.1.3 Discutira las técnicas empleadas para el analisis citogenético y la
nomenclatura empleada para describir las aberraciones cromosémicas

6.1.4 Conocera algunas patologias debidas a aberraciones cromosémicas
de autosomas

6.1.5 Discutira la participacion de los cromosomas sexuales en la
determinacion del sexo y analizara el efecto de alteraciones en ellos o en los
genes responsables de la diferenciacion sexual en el fenotipo.

6.1.6 Analizara el concepto de desérdenes genémicos y su relacion con los
padecimientos monogénicos y cromosomicos

15h

6.2 Mecanismos no clasicos de
herencia.

6.2.1 Discutira la existencia de mecanismos de herencia que no siguen
estrictamente las leyes de Mendel

6.2.2 Analizara el efecto de diferentes tipos de mutaciones en los genes del
genoma mitocondrial humano en la generacion de enfermedad

6.2.3 Describira el mecanismo por el cual se generan mutaciones dinamicas
en las enfermedades por amplificacion de microsatélites (X Fragil, distrofia
miotdénica y enfermedad de Huntington)

6.2.4 Conocera el efecto de la amplificacién de repetidos microsatélite en
regiones génicas no codificantes y en regiones codificantes

6.2.5 Entendera el efecto de mutaciones nuevas y la generacion de
mosaicismo somatico y/o germinales

6.2.6 Comprendera los mecanismos por los cuales se genera disomia
uniparental y su participacion en la enfermedad

15h

6.3 Epigenética e impronta

6.3.1 Entendera el concepto de epigenética

6.3.2 Conocera la forma en que la estructura de la cromatina regula la
expresion de los genes y cuales son las principales modificaciones
presentes en la cromatina transcripcionalmente activa y la inactiva

6.3.4 Discutira los mecanismos por los cuales se establece el estado
epigénético (genes y enzimas implicados)
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6.3.3 Discutira como cambios en el estado epigenético pueden condicionar
enfermedad

6.3.4 Comprendera el concepto de impronta genémica y conocera como
alteraciones en su establecimiento o0 mantenimiento determinan enfermedad
(Sindromes de Prader Wiilli y Angelman)

15h

6.4 Gen6dmica del cancer

6.4.1 Aplicara los conocimientos generados por la genémica para entender el
origen multifactorial del cancer

6.4.2 Entendera como la activacion de oncogenes conduce al cancer

6.4.3 Analizara los mecanismos por los que se pierde la funcién de los genes
supresores de tumor y como determinan la transformacién neoplésica

6.4.4 Conocera como alteraciones en los genes de mantenimiento del
genoma predisponen al cancer

6.4.5 Comprendera como mutaciones en los genes que regulan ciclo celular
y mantenimiento del genoma, heredadas o de novo, predisponen al
desarrollo de neoplasias (constituyen sindromes de cancer familiar)

6.4.6 Relacionara la funcién de los microRNA en la generacion de cancer

6.4.7 Discutira como participa el medio ambiente en la generacion del
cancer y su relacion con los cambios epigenéticos, incluyendo la pérdida de
la impronta

(o))
=y

7. GENETICA DE POBLACIONES

Conocera la variacion fenotipica y genotipica dentro y entre las
poblaciones

[Eny
(&)

7.1 Genotipificaciéon de individuos
y poblaciones.

7.1.1. Definira el &rea de estudio de la genética de poblaciones

7.1.2 Conocera los métodos empleados para la genatipificacion de individuos
y el uso de marcadores genéticos

7.1.3 Definird y estimara la frecuencia fenotipica, genotipica y alélica de una
caracteristica en una poblacion

7.1.4 Entendera cémo la frecuencia de alelos mutados determina la
frecuencia de individuos afectados en una poblacion

7.2 Utilizacion de pruebas
genéticas para diagnostico de
enfermedades hereditarias e
infecciosas.

7.2.1 Seleccionara la prueba genética adecuada para cada caso

7.2.2 Interpretara correctamente el resultado de la prueba genética

7.3 Determinacioén de alelos de
susceptibilidad o resistencia a
enfermedades complejas.

7.3.1 Entendera los conceptos de ligamiento y asociacion para determinar la
relacién entre un marcador genético y un alelo candidato a enfermedad
(valor LOD)

7.3.2 Conocera como pueden emplearse los estudios en gemelos, de
adopcién y entre pares de hermanos sano-afectado para determinar la
heredabilidad de un cardcter multifactorial

7.3.3 Determinara el desequilibrio de ligamiento con base a frecuencias de
haplotipos y de alelos individuales en una poblacion
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7.3.4 Comprendera como polimorfismos genéticos como SNP o CNV pueden
constituir alelos de susceptibilidad o resistencia a enfermedades complejas

15 7.4 Ley de Hardy-Weinberg. 7.4.1 Conocera y entendera la ley de Hardy-Weinberg
Calculo de frecuencias 7.4.3 Aplicara la ley de Hardy-Weinberg en la resolucion de ejercicios
genotipicas y alélicas practicos
7.4.2 Entendera los factores que pueden afectar la distribucion de Hardy-
Weinberg
8h 8. FARMACOGENOMICA Comprendera el papel de los polimorfismos genéticos en las

reacciones adversas y la eficacia a los farmacos y conocera el potencial
de la farmacogendmica en el disefio y desarrollo de nuevos farmacos.

8.1 Definicién y principales
ejemplos farmacogenéticos.

8.1.1 Conocera los antecedentes histéricos de la farmacogenética

8.1.2 Definira el area de estudio de la farmacogenética y la
farmacogenémica.

8.1.3 Comprendera las bases genéticas de la variabilidad individual en la
respuesta a los farmacos

8.1.4 Analizara los principales ejemplos de variabilidad genética en genes
codificantes para enzimas metabolizadoras, transportadores y receptores de
farmacos

8.2 La farmacogendmica en
ensayos clinicos.

8.2.1. Comprendera el uso de la farmacogendmica en la seleccion de
individuos para ensayos clinicos

8.2.2 Aplicara los conocimientos farmacogendmicos para la interpretacion
de los datos de un ensayo cliniico

8.3 Aplicacidn en laindustria
farmacéutica.

8.3.1 Conocera el potencial de incorporar a la farmacogendmica en el disefio
y desarrollo de nuevos farmacos

8.3.2 Discutira la incorporacion de informacion farmacogenética en el
marbete de algunos medicamentos

8.4 Medicina personalizada

8.4.1 Discutira la aplicacion de la farmacogendmica para predecir la
respuesta a los farmacos y para evitar reacciones adversas

8.5 Disefio y desarrollo de
farmacos gendmicos y post-
genoémicos.

8.5.1 Entendera el concepto de terapia génica

8.5.2 Describird las caracteristicas de los vectores virales empleados en la
terapia génica

8.5.3 Conocerd las ventajas y desventajas del uso de vectores no virales

8.5.4 Comprendera las implicaciones de la aplicacién de terapia génica en
células germinales y en células somaticas

8.5.5. Entendera las diferencias entre la terapia in vivo y ex vivo

8.5.6. Conocera las condiciones que debe cumplir una enfermedad para ser
candidata a terapia génica

8.5.7. Analizara algunos protocolos de terapia génica para el tratamiento de
enfermedades monogénicas (inmunodeficiencia severa combinada y fibrosis
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quistica)

8.5.8. Discutira las estrategias de terapia génica aplicadas en cancer,
analizando las diferencias entre el uso de genes supresores de tumor,
vacunas génicas y terapia de genes suicidas

8.5.9. Conocera las estrategias de terapia empleando oligonucléotidos
antisentido o genes antisentido

8.5.10. Entendera la forma en que las ribozimas pueden emplearse para
inhibir la expresion de genes blanco

8.5.11. Comprendera como el uso de moléculas de RNAI pueden emplearse
para bloquear la transcripcion y/o traduccién de genes especificos como
estrategia terapéutica

8.5.12. Comprendera que el disefio de farmacos contra blancos moleculares
especificos condiciona su uso en determinados padecimientos y
genatipificacién para su administracion

8.5.13. Conocera ejemplos de moléculas pequefas disefiadas contra
blancos moleculares especificos

8.5.14. Discutira el uso de anticuerpos monoclonales en el tratamiento de
neoplasias especificas

8.5.15. Entendera la forma en que el empleo de moléculas chaperonas
puede restaurar la actividad de un producto mutado

8.5.16. Analizara la existencia de estrategias alternativas como supresion de
codones de alto prematuro o modificacion del estado epigenético como
parte de la terapéutica moderna

3h 9. GENETICA Y SOCIEDAD Comprendera las implicaciones éticas, legales y sociales de las
pruebas genéticas
1h 9.1 La genética en la vida diaria. | 9.1.1 Comprendera el concepto publico de la genética
Proceso de genetizacion.
9.1.2 Analizara la integracién apropiada del conocimiento genémico en el
cuidado de la salud y la prevencion de enfermedades
1h 9.2 La genética en la préctica | 9.2.1 Comprendera la aplicacion de la medicina gendmica en la practica
clinica. Medicina genémica. clinica
9.2.2 Conocera programas de tamizaje neonatal y diagndstico presintomatico
de enfermedades hereditarias
9.2.3 Discutira la relevancia del conocimiento genémico en la toma de
decisiones informadas sobre el cuidado de la salud
1h 9.3 Aspectos éticos, legales y 9.3.1 Conoceré las implicaciones éticas, legales y sociales del conocimiento

sociales derivados del Proyecto

derivado del Proyecto el Genoma Humano
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Genoma Humano. Programa ELSI.

9.3.2 Conocera los objetivos y logros del proyecto ELSI

9.3.3 Discutira las estrategias que se deben implementar para evitar la
distribucioén inadecuada de la informacién genética personal

9.3.4 Discutira el respeto a la autonomia, confidencialidad y privacidad de
los resultados de las pruebas genéticas
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