INTRODUCCIÓN A LA CITOGENÉTICA HUMANA
Fundamentación

La citogenética humana es una ciencia relativamente moderna que tiene sus inicios en 1956, cuando Tijo y Levan desenvolvieron técnicas que permitieron establecer en 46 el número normal de cromosomas humanos. Desde aquella época, la citogenética ha dado grandes avances de la mano de nuevas tecnologías de estudio.

. la Citogenética del Cáncer, que estudia REARREGLOS cromosómicas en células somáticas involucradas en el inicio y progreso de muchos tipos de cáncer; y el Diagnóstico Pre-natal con estudios cromosómicos que permiten brindar a las parejas un mejor asesoramiento genético..
Las alteraciones cromosómicas  comprenden una categoría importante dentro de las enfermedades genéticas. Son responsables de muchos síndromes identificables,  ocurren en casi un 0.5% en recién nacidos; en  las gestaciones de mujeres de más de 35 años  es del 05% al 1% y en el 60% de todos los abortos espontáneos del 1er trimestre.
Si bien los avances en la genética molecular han tenido un impacto espectacular en esta última década, permitiendo, gracias al ambicioso Proyecto Genoma Humano, establecer la localización de miles de genes, la citogenética clínica continua ejerciendo su rol primordial en el diagnostico de patologías con bases cromosómicas.
Objetivos

Se pretende que los alumnos conozcan los aspectos fundamentales de la Citogenética humana. Para ello se profundizará en el estudio de los cromosomas, tanto en su organización como en su rol hereditario, haciendo énfasis en el mecanismo de transmisión del material genético. También se abordarán temas relacionados a las metodologías más frecuentemente utilizadas en la actualidad en los laboratorios de Citogenética Humana, fundamentando la aplicación de cada una de ellas en base al diagnóstico clínico que se pretende confirmar. 

Otro de los objetivos que se persigue es que los alumnos conozcan los diferentes patrones de herencia que presentan las enfermedades con bases citogenéticas, el modo preciso en que se construyen los árboles genealógicos  y cuales son los factores que determinan el modo de expresión de los genes en estudio.

Finalmente, el curso de Introducción a la Citogenética Humana, pretende sentar las bases conceptuales indispensables para que los alumnos puedan acceder al curso de Citogenética Humana. 

Expectativas de Logro
Que el alumno sea capaz de:

· Familiarizarse con los hechos históricos que dieron surgimiento a la Citogenética como disciplina, reconociendo la importancia de los avances tecnológicos necesarios para acompañar el avance científico.

· Comprender los experimentos realizados por Gregor Mendel, interpretarlos y familiarizarse con las Leyes de Mendel.

· Reconocer la importancia de los postulados de la Teoría cromosómica de la herencia.
· Reconocer los componentes del cromosoma y las funciones de cada uno de ellos. 
· Reconstruir  cariogramas a partir de imágenes tomadas de extendidos cromosómicos con coloración diferencial.

· Interpretar y leer la nomenclatura específica aplicada a los cromosomas humanos.
· Conocer los eventos más importantes que caracterizan y distinguen a la mitosis y la meiosis.

· Interpretar el origen y las consecuencias genéticas de la no disyunción meiótica.
· Familiarizarse con las técnicas de cultivo celular y tisular para estudios cromosómicos.

· Comprender los fundamentos de los diferentes tipos de bandeo cromosómico y su aplicación en situaciones específicas.

· Distinguir los  diferentes patrones de herencia.
· Interpretar la simbología utilizada para caracterizar las relaciones de parentesco dentro de un  árbol genealógico.
Contenidos

Eje 1. Introducción a la citogenética y los experimentos de Mendel

1.1. Breve reseña histórica de la Genética, la citogenética y los alcances de la citogenética humana. 

1.2. Conceptos básicos de genética.

1.3. Las leyes de Mendel.

Eje 2. Estructura y función de los cromosomas

2.1. Estructura química

2.2. Estructura interna. 
2.3. Heterocromatina y eucromatina.


2.3.1. Eucromatina.


2.3.2. Heterocromatina.

2.4. Cariotipo humano.


2.4.1. Caracterización del cariotipo humano.

2.5. Nomenclatura internacional.

Eje 3. División celular. Mitosis y Meiosis

Introducción.

3.1. Ciclo celular. División celular. 
3.2. División mitótica, características generales.


3.2.1. Etapas de la mitosis.

3.3. División meiótica, características generales.


3.3.1. Etapas de la meiosis.

3.4. No disyunción.

Eje 4 Metodologías aplicadas a la obtención y estudio de los cromosomas 

4.1. Introducción

4.2. Colecta y manipulación de las muestras.


4.2.1. Sangre periférica.


4.2.2. Médula ósea.


4.2.3. Líquido amniótico.


4.2.4. Tejido sólido.

4.3. Siembra y cosecha del cultivo.


4.3.1. Medio de cultivo y elementos adicionales para crecimiento celular. (L-Glutamina, suero, antibióticos, estimulantes mitóticos, factores de crecimiento).


4.3.2. Preparación de las muestras para el cultivo.

4.4. Mantenimiento del cultivo.


4.4.1. Mantenimiento e intervalo de crecimiento.

4.5. Cosecha de células.


4.5.1. Inhibidor mitótico.


4.5.2. Solución hipotónica.


4.5.3. Preparación de los extendidos. 
4.6. Tinción cromosómica y bandeos.


4.6.1. Técnicas de coloración diferencial (Bandeos-G, -Q, -R).


4.6.2. Técnicas de coloración selectiva (Bandas-C, -NOR, hibridación in situ HIS, HIS convencional).


4.6.3. Técnicas modernas de FISH (Sky, Multibanding FISH, Hibridación genómica comparada).

Eje 5.  Árbol genealógico  y Patrones de herencia

5.1. Introducción.

5.2. Herencia Mendeliana y no-Mendeliana.

5.3. Relaciones de parentesco y arbol genealogico.

5.4. Patrones de herencia.


5.4.1. Herencia Autosómica Dominante.


5.4.2. Herencia Autosómica Recesiva.


5.4.3. Herencia Dominante ligada al sexo.


5.4.4. Herencia Recesiva ligada al sexo.


5.4.5. Herencia Mitocondrial.
           5.4.6. Disomia Uniparental
5.5. Efecto de los genes, Genocopias, expresividad y penetrancia. 

Duración del curso

... 4 meses

Evaluación

.... Se llevarán a cabo dos evaluaciones parciales con recuperatorio, la primera al término del Eje 3: División celular - ciclo celular  y la segunda al finalizar el curso. Cada módulo constará de autoevaluaciones con el objetivo de poner a prueba y repasar los conociemientos adquiridos antes de las evaluaciones propuestas para el curso, sin ser obligatoria para el alumno.
Se pretende que los alumnos conozcan los aspectos fundamentales de la Citogenética humana. Para ello se profundizará en el estudio de los cromosomas, tanto en su organización como en su rol hereditario, haciendo énfasis en el mecanismo de transmisión del material genético. También se abordarán temas relacionados a las metodologías más frecuentemente utilizadas en la actualidad en los laboratorios de Citogenética Humana, fundamentando la aplicación de cada una de ellas en base al diagnóstico clínico que se pretende confirmar. 
Otro de los objetivos que se persigue es que los alumnos conozcan los diferentes patrones de herencia que presentan las enfermedades con bases citogenéticas, el modo preciso en que se construyen los árboles genealógicos  y cuales son los factores que determinan el modo de expresión de los genes en estudio.
Finalmente, el curso de Introducción a la Citogenética Humana, pretende sentar las bases conceptuales indispensables para que los alumnos puedan acceder al curso de Citogenética Humana. 

Expectativas de Logro
Que el alumno sea capaz de:

· Familiarizarse con los hechos históricos que dieron surgimiento a la Citogenética como disciplina, reconociendo la importancia de los avances tecnológicos necesarios para acompañar el avance científico.

· Comprender los experimentos realizados por Gregor Mendel, interpretarlos y familiarizarse con las Leyes de Mendel.

· Reconocer la importancia de los postulados de la Teoría cromosómica de la herencia.
· Reconocer los componentes del cromosoma y las funciones de cada uno de ellos. 
· Reconstruir  cariogramas a partir de imágenes tomadas de extendidos cromosómicos con coloración diferencial.

· Interpretar y leer la nomenclatura específica aplicada a los cromosomas humanos.
· Conocer los eventos más importantes que caracterizan y distinguen a la mitosis y la meiosis.

· Interpretar el origen y las consecuencias genéticas de la no disyunción meiótica.
· Familiarizarse con las técnicas de cultivo celular y tisular para estudios cromosómicos.

· Comprender los fundamentos de los diferentes tipos de bandeo cromosómico y su aplicación en situaciones específicas.

· Distinguir los  diferentes patrones de herencia.
· Interpretar la simbología utilizada para caracterizar las relaciones de parentesco dentro de un  árbol genealógico.
Contenidos
Eje 1. Introducción a la citogenética y los experimentos de Mendel
1.1. Breve reseña histórica de la Genética, la citogenética y los alcances de la citogenética humana. 

1.2. Conceptos básicos de genética.

1.3. Las leyes de Mendel.

Eje 2. Estructura y función de los cromosomas
2.1. Estructura química

2.2. Estructura interna. Podría ser + especifico u otras palabras
2.3. Heterocromatina y eucromatina.


2.3.1. Eucromatina.


2.3.2. Heterocromatina.

2.4. Cariotipo humano.


2.4.1. Caracterización del cariotipo humano.

2.5. Nomenclatura internacional.

Eje 3. División celular. Mitosis y Meiosis
Introducción.

3.1. Ciclo celular. División celular. 
3.2. División mitótica, características generales.


3.2.1. Etapas de la mitosis.

3.3. División meiótica, características generales.


3.3.1. Etapas de la meiosis.

3.4. No disyunción.

Eje 4 Metodologías aplicadas a la obtención y estudio de los cromosomas 
4.1. Introducción
4.2. Colecta y manipulación de las muestras.


4.2.1. Sangre periférica.


4.2.2. Médula ósea.


4.2.3. Líquido amniótico.


4.2.4. Tejido sólido.

           4.3. Siembra y cosecha del cultivo

4.3.1. Medio de cultivo y elementos adicionales para crecimiento celular. (L-Glutamina, suero, antibióticos, estimulantes mitóticos, factores de crecimiento).

4.3.2. Preparación de las muestras para el cultivo.

4.4. Mantenimiento del cultivo.


4.4.1. Mantenimiento e intervalo de crecimiento.

4.5. Cosecha de células.


4.5.1. Inhibidor mitótico.

4.5.2. Solución hipotónica.


4.5.3. Preparación de los extendidos. .

4.6. Tinción cromosómica y bandeos.


4.6.1. Técnicas de coloración diferencial (Bandeos-G, -Q, -R).


4.6.2. Técnicas de coloración selectiva (Bandas-C, -NOR, hibridación in situ HIS, HIS convencional).


4.6.3. Técnicas modernas de FISH (Sky, Multibanding FISH, Hibridación genómica comparada).

Eje 5.  Árbol genealógico  y Patrones de herencia

5.1. Introducción.

5.2. Herencia Mendeliana y no-Mendeliana.

5.3. Relaciones de parentesco y árbol genealogico. 
5.4. Patrones de herencia.


5.4.1. Herencia Autosómica Dominante.


5.4.2. Herencia Autosómica Recesiva.


5.4.3. Herencia Dominante ligada al sexo.

5.4.4. Herencia Recesiva ligada al sexo.


5.4.5. Herencia Mitocondrial.

5.5. Efecto de los genes, Genocopias, expresividad y penetrancia. 
Duración del curso

... 4 meses (de agosto a noviembre y evaluación final en diciembre)
Evaluación

.... Se llevarán a cabo dos evaluaciones parciales con recuperatorio, la primera al término del Eje 3: División celular - ciclo celular  y la segunda al finalizar el curso.
 Cada módulo constará de autoevaluaciones con el objetivo de poner a prueba y repasar los conocimientos adquiridos antes de las evaluaciones propuestas para el curso, sin ser obligatorio para el alumno.
