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Diploma en Genética Médica
Opcion Adultos

1 Denominacion oficial de la Diplomatura:
Diploma en Genética Médica Opcion Adultos

Duracion: 3 semestres

Titulo previo: Médico

Definicion de la Especialidad y campo de accién

La Genética Médica se considera tanto una especialidad médica en si misma, como una
herramienta integrada y aplicada en la prevencién, diagnostico y tratamiento de patologias por otras
especialidades/areas de la medicina, asi como de la Medicina General. También se aplican
principios de Genética Médica en programas de Salud Publica.

En un sentido amplio, la Genética comprende el estudio de las variaciones y la transmision del
material hereditario de generacion en generacion y como esta informacion es traducida en funciones
biolégicas. La Genética Humana ha contribuido significativamente al entendimiento de los
procesos patologicos. La Genética Médica clasica se ocupa de las patologias cromosémicas y de
los errores innatos del metabolismo de expresién fundamentalmente en la edad pediatrica y de baja
prevalencia poblacional. La Medicina Genémica moderna se ocupa de la interacciéon entre el
genoma de los individuos y su ambiente en la determinacion de una parte importante de las
patologias cronicas frecuentes. La farmacogenética y farmacogenomica estudian la variabilidad y la
herencia de la respuesta a los tratamientos medicamentosos.

En la practica de la Genética Clinica, las decisiones clinicas no solo involucran a un paciente,
sino también a su familia, a la potencial revelacion de relaciones de parentesco bioldgico y a las
diferentes formas de enfrentarse a la informacién y la toma de decisiones de las distintas personas a
riesgo.

La actividad fundamental y distintiva de la Genética Clinica es el
Asesoramiento Genético a pacientes y familiares. El Asesoramiento Genético es un
proceso de comunicacion relacionado con problemas humanos, generados por presentacion de una
enfermedad hereditaria en una familia o su riesgo de recurrencia.

El Asesoramiento Genético tiene como objetivos:

v Ayudar a la familia a comprender los hechos médicos, incluyendo el diagnéstico, la historia
natural de la enfermedad y la atencién o el tratamiento disponible.

v Entender los mecanismos hereditarios por los cuales se produce el padecimiento y el riesgo de
recurrencia en familiares especificos.

v" Conocer diversas opciones encaminadas a evitar la recurrencia.

v Elegir el curso de accién que el consultando o los consultandos consideren
apropiado de acuerdo a sus riesgos, metas familiares, convicciones morales y
actuar de acuerdo con esa decision.



2 Objetivos Generales
2.1 Competencias:

 Emplear con eficiencia el conocimiento, los métodos y las técnicas de la atencion médica
apropiados a las circunstancias individuales y/o del grupo que enfrenta en su practica profesional.

* Evaluar adecuadamente el componente genético en la patologia de sus pacientes: reconocer
aspectos de la historia clinica, los antecedentes familiares, el examen fisico y los examenes
complementarios que sugieren la presencia de un componente genético significativo.

e Comprender como los factores de riesgo ambientales interaccionan con el genoma en el
desarrollo de las enfermedades.

* Comprender los aspectos éticos, sociales y legales relacionados con la Genética Médica y
sustentar el ejercicio de su profesién en los principios éticos y humanisticos, considerando la
integridad bio-psico-social del individuo y las familias.

* Integrarse adecuadamente con equipos interdisciplinarios, en el diagndstico, seguimiento,
tratamiento y asesoramiento genético de los pacientes y sus familias y en programas preventivos
que utilizan herramientas derivadas de la Genética.

* Aplicar con sentido critico los recursos de prevencion, diagnoéstico, tratamiento y rehabilitacion
dentro de la especialidad.

* Participar en acciones de promocion de la salud dirigidas a pacientes y grupos sociales, asi
como de difusién del conocimiento médico a sus colegas y a las nuevas generaciones de
profesionales de la salud.

* Manejar los diversos recursos de las tecnologias de la informacién para mejorar su practica
médica y tener la capacidad de auto-educacion permanente.

2.2 Habilidades:

* Recoleccion de la historia médica, prenatal y postnatal: exposicion a teratdgenos potenciales,
desarrollo, crecimiento y antecedentes patologicos.

* Realizacién de la exploraciéon y evaluacion clinica sistémicas y por aparatos de pacientes
pediatricos y adultos.

e Obtencién y analisis de la historia familiar, deduciendo la informacién clinicamente util.
Trazado e interpretacion de la genealogia.

* Indicacion e interpretacion de las distintas pruebas diagnosticas complementarias (de
laboratorio, imagenoldgicas, fisiol6gicas, etc.) para un diagndstico clinico completo y para el
diagnostico diferencial.

* Identificacién de pacientes y familias con una predisposicién hereditaria a enfermedades
comunes (de herencia multifactorial).

* En el caso de trastornos infrecuentes, manejo solvente de los criterios y las herramientas de
btisqueda en las bases de datos de Genética Clinica y Enfermedades Raras.

* Indicacion e interpretacion de las pruebas genéticas y realizacion de calculos de riesgo,
valorando la necesidad, confiabilidad y costo de las pruebas que solicite.



* Realizacién del Asesoramiento Genético a pacientes y familiares.

* Seleccionar y comprender la cada vez mas numerosa bibliografia nacional e internacional sobre
Genética Médica en general y sobre patologias especificas y aplicarla en la actividad cotidiana para
sustentar y mejorar su actividad profesional.

2.3 Aptitudes y actitudes fundamentales para el Asesoramiento Genético:

e Comunicarse e informar verbalmente a los pacientes y familiares, sabiendo calibrar la cantidad,
calidad y secuencia de informacion ofrecida, teniendo en cuenta la situacion particular de cada
individuo y/o familia, sin dirigir el proceso de toma de decisiones.

 Interpretar, valorar y trasmitir adecuadamente, verbalmente y por escrito la informacién incluida
en los informes de las pruebas genéticas solicitadas.

» Estar capacitado para redactar un informe genético escrito para cada paciente y/o familia.

» Conocer y aplicar las normas éticas y legales existentes sobre consentimiento informado,
privacidad de la informacion genética y comunicacion de los resultados de las pruebas genéticas
realizadas en sus pacientes.

3 Requisitos de Ingreso, de Permanencia y de Egreso de los alumnos a los
Programas de formacion de Especialistas

3.1 Requisitos de ingreso: Titulo de Médico

3.2 Cupo: el cupo estara determinado por el numero de estudiantes que puedan realizar las
actividades requeridas en las Policlinicas y se definira cada afio. Se estima que se podrian
admitir hasta 4 estudiantes por afio.

3.3 Seleccion: Se realizara una prueba escrita, con un puntaje minimo de aprobacion, sobre
conceptos basicos de genética que se utilizaran durante el desarrollo del Diploma. Los cupos se
adjudicaran de acuerdo a la calificacion obtenida en dicha prueba (65%), los méritos del
aspirante relacionados a la disciplina (25%) y una entrevista personal en la que se indagara
sobre el trabajo previo del aspirante en temas afines a la disciplina y el interés del aspirante en la
realizacion del Diploma como estudio de postgrado (10%). La Unidad Docente Responsable
designara un Tribunal de 3 miembros que realicen estas evaluaciones.

3.4. Tiempo de formacion efectivo.

Nota: Los cursos se mediran en “créditos” que determinan que cada hora/aula se corresponde con otra de trabajo
personal. Cada 15 horas (7,5 presencial + 7,5 personal) se computa un “crédito”.

Horas presenciales:
Cursos teoricos: 90 (12 créditos)

Pasantia de Metodologia de la Investigacion: 105 (14 créditos)
Actividad clinica: 300 (40 créditos)
Cursos y actividades optativos: 142,5 (19 créditos)



Total horas presenciales (minimo): 637,5

Total créditos (minimo): 85

3.5. Ambito donde se desarrollaran las actividades de formacion.

* Departamento de Genética y aulas del Edificio Central de la Facultad de Medicina (General
Flores 2125, Planta Alta).

* Policlinicas de la Seccién Clinica del Departamento de Genética de la Facultad de Medicina y
consultas con los pacientes internados en el Centro Hospitalario Pereyra Rossell (CHPR) y Hospital
de Clinicas (HC).

» Laboratorios de Diagndstico del Departamento de Genética de la Facultad de Medicina.
Laboratorio de Genética Bioquimica y Errores Innatos del Metabolismo, Laboratorio de
Citogenética y Laboratorio de Genética Molecular.

» Laboratorio de Citometria de Flujo y Biologia Molecular del Departamento Basico de Medicina,
Piso 15, Hospital de Clinicas.

» Laboratorio de Receptores Hormonales, Departamento Basico de Medicina/LOBBM.
» Laboratorio de Inmunogenética del INDT,
* Laboratorio de Genética Toxicologica y Patologia Cromosomica del IIBCE.

 Area Genética Molecular de la Comisién Honoraria para la Salud Cardiovascular, areas clinicas
y de laboratorio (Bvar. Artigas 2358).

3.6. Evaluacion.

3.6.1. Aprobacion de Cursos teoricos:

a) 75% de asistencia

b) Presentacion de 1 seminario o caso clinico comentado.

c¢) Examen final escrito.

3.6.2. Aprobacion de Rotaciones clinicas:
a) El cumplimiento de un minimo de 300 horas documentadas y supervisadas.

b) La presentacion de dos casos clinicos en Ateneos Clinicos, con la guia y evaluacion del Tutor
Académico.

¢) Prueba final clinica con tribunal docente de 3 miembros (dos pacientes).

3.6.3. Aprobacion de Actividades optativas:

Informe de la actividad realizada aprobado por el responsable académico de dicha actividad y un
miembro de la Unidad Docente Responsable.

3.6.4. Aprobacion del Trabajo de Metodologia de la Investigacion:



Informe de la actividad realizada aprobado por el Tutor y un miembro de la Unidad Docente
Responsable.

3.7. Contenidos especificos
3.7.1. Cursos Teoricos / Seminarios.

Consistiran en clases teoricas y actividades grupales de discusion de problemas, historias clinicas y
articulos.

3.7.1.a. Introduccién a la Genética. Obligatorio.

Introduccion a los principios genéticos basicos y su aplicacion a la herencia en el hombre. Clasificacion de
las enfermedades genéticas. Genética y patologia humana.

= Bases cromosomicas de la herencia.

= Bases moleculares de la herencia.

= Herencia mendeliana.

= Extensiones del analisis mendeliano: alelos multiples, interaccion génica, letalidad, otros.
= Ligamiento y Mapa genético.

= Herencia monogénica mendeliana autosémica y ligada al cromosoma X. Penetrancia. Expresividad.
Heterogenia alélica y de locus.

= Herencia no tradicional. Mosaicismo de la linea germinal. Mutaciones dinamicas. Impronta genomica.
Disomia uniparental. Herencia Mitocondrial.

=  Herencia Multifactorial

= Genética de Poblaciones

= Herencia de los rasgos humanos complejos.
= Proyecto del Genoma Humano y Medicina.

=  Seminarios

3.7.1.b. Genética Clinica General. Obligatorio.

= Introduccién. Genoma y Medicina. Clasificacion de las enfermedades genéticas.
= Patologia molecular.
= Las distrofias musculares como ejemplos de herencia mendeliana autosémica y ligada al sexo.

= Enfermedades neurodegenerativas y neuromusculares causadas por mutaciones dinamicas: Ataxias
espino-cerebelosas (SCAs), Enf. Huntington, Distrofia miotonica.

= Encefalomiopatias de herencia mitocondrial.

= Organizacién del Genoma Humano.

= Enfermedades “genémicas”.

= Impronta Genémica.

=  Genética de la diabetes y el sindrome metab6lico como ejemplos de enfermedades multifactoriales.
= Ligamiento y sus aplicaciones al diagndstico molecular.

= Ligamiento y sus aplicaciones al mapeo de genes de susceptibilidad.

= Variabilidad genémica de las poblaciones y sus implicaciones clinicas.

= Los genes en las poblaciones: Hemoglobinopatias.

= Farmacogenética



= Técnicas de diagnostico en Genética: Citogenética, genética bioquimica.
= Técnicas de diagnostico en Genética: Estudios moleculares.

= Técnicas de diagnostico en Genética: Diagnostico prenatal.

= Bases de datos y herramientas informaticas.

= Aplicacién de los principios de la epidemiologia a las enfermedades genéticas: enfermedades raras,
enfermedades complejas, genotoxicologia ambiental.

=  Genética y Salud Publica, Tamiz poblacional de enfermedades genéticas.
= Asesoramiento genético.
= La genética y la Bioética.
= Aspecto Médico-Legales

=  Seminarios.

3.7.1.c. Curso: Genética Molecular A (Adultos). Obligatorio.
Patologia Neuromuscular, Neurodegenerativa, Cardiovascular y Metabolica del Adulto.

=  Distrofias musculares.

= FEnfermedades neurodegenerativas y neuromusculares: Ataxias espino-cerebelosas, Enf. Huntington,
Distrofias musculares, Distrofia mioténica.

= Enfermedad de Parkinson y movimientos anormales.
= Enfermedad de Alzheimer y otras demencias.

= Trastornos afectivos y esquizofrenia.

=  Trastornos del humor Adicciones.

= Factores de riesgo en patologia cardiovascular.

= Diabetes y sindrome metabdlico

= Hipertension arterial

= Dislipemias.

= Aterogénesis.

= Trombofilias hereditarias

= Miocardiopatias primarias.

= Farmacogenética medicacion CV

= Asma, fibrosis quistica y otras afecciones respiratorias.

=  Seminarios

3.7.1.d. Genética molecular P (Pediatria). Optativo.

Genética del desarrollo, Dismorfologia, Anomalias congénitas,
Desarrollo neuropsicoldgico, Errores Innatos del Metabolismo (EIM).

= Embriologia humana.

= Crecimiento y desarrollo normales

= Teratologia clinica: teratogenos humanos conocidos, criterios para reconocer nuevos teratégenos,
principios biolégicos y epidemiolégicos de la teratologia.

=  Mecanismos de morfogénesis anomala: malformaciones; deformaciones; disrupciones; displasias.
=  Anomalias estructurales del desarrollo.

= Gemelos y gemelaridad.



= Defectos del tubo neural y otras anomalias del sistema nervioso.
= Epilepsias

= Retardo mental

= Trastornos afectivos y esquizofrenia

= Trastornos del aprendizaje y déficit atencional

= Trastornos respiratorios: asma, fibrosis quistica y otros.

= Hemoglobinopatias y Esferocitosis hereditarias

= Generalidades de Errores innatos del metabolismo

= EIM de los carbohidratos

= EIM de las grasas

=  EIM de los aminoacidos y proteinas

= EIM de los ciclos especificos

= Tamiz neonatal de EIM

= Trastornos del metabolismo energético y las mitocondrias.

= Trastornos de atesoramiento, patologias lisosomales, peroxisomas y Golgi
= Trastornos del tejido conectivo y esqueléticos.

= Diagndstico prenatal y patologia fetal.

= Asesoramiento genético.

=  Seminarios.

3.7.1.e. Genética Molecular G (Genémica). Optativo.

= Bioinformatica

= La era post-genémica: genémica funcional, proteémica.

=  Manipulacién de células y embriones, clonacion.

= Diagndstico preimplantacional.

= Farmacogenética y Farmacogenémica

=  Susceptibilidad y respuesta a las infecciones.

=  Genética de Transplantes

= Terapia génica, nuevas aproximaciones al tratamiento de enfermedades.

= Terapia génica y transplante de médula 6sea en errores innatos del metabolismo.

=  Seminarios

3.7.1.f. Oncogenética. Optativo.

= Genes asociados con predisposicion hereditaria a cancer.

=  Métodos de laboratorio para la investigacion de susceptibilidad genética a cancer.

= Evaluacion clinica del riesgo de predisposicién hereditaria a cancer.

= Tests genéticos: Indicaciones y asesoramiento pre y post tests. Aspectos éticos, legales y sociales.
= Predisposiciones hereditarias al cancer de mama y de ovario.

= Predisposiciones hereditarias al cancer colorectal

= Melanoma familiar

= Neoplasia enddcrina mdltiple tipo 1y tipo 2 (MEN1 y MEN2).



= Canceres pediatricos hereditarios (o desarrollados en el contexto de una predisposicion hereditaria):
Retinoblastoma, Tumor de Wilms, Poliposis Adenomatosa Familiar, etc.)

= Oncogenética en la practica clinica.

=  Seminarios

3.7.1.g. Citogenética. Optativo.
Citogenética general y diagndstico citogenético y molecular de hemopatias malignas.

= Manejo basico en el laboratorio, fundamentos de microscopia, control de calidad.
= Nomenclatura cromos6mica.

= Aneuploidias autosémicas

= Reordenamientos cromosémicos

= Cromosomas sexuales y sus anomalias

= Citogenética de la infertilidad

= (Citogenética prenatal

= (Citogenética y aborto espontaneo

= Inestabilidad cromosomica

= (Citogenética en las neoplasias hematologicas

= Diagndstico molecular de hemopatias malignas.
= (Citogenética de tumores sélidos

= Hibridizacién in situ Fluorescente (FISH)

=  Seminarios

3.7.2. Trabajo Metodologia de la Investigacién. Obligatorio.

Se realizara una pasantia de laboratorio que implique familiarizarse con algunas técnicas del
laboratorio de genética (Citogenética, Bioquimica o Molecular) y la metodologia cientifica.
Implicard 100 horas presenciales, y la redaccion de un informe empleando el estilo de un articulo
cientifico (Resumen, Antecedentes, Material y Métodos, Resultados, Discusion y Bibliografia).
Sera dirigido por un Tutor con trayectoria académica en Genética Clinica o Laboratorio Clinico de
Genética, que podra ser integrante del Departamento de Genética, servicios colaboradores o
laboratorios nacionales o extranjeros. El Tutor dirigira personalmente el trabajo experimental y la
redaccion del informe, que serad evaluado ademas por otro docente independiente. Si el Tutor no es
uno de los docentes de la Unidad Docente Responsable, se asignara un Co-Tutor que si lo sea, y se
aprobara por ambos ademas del docente independiente.

3.7.3. Rotaciones Clinicas. Obligatorio.

Cada estudiante tendra un Tutor Académico miembro de la Unidad Docente Responsable, que
se encargara de la evaluacion continua de la actividad asistencial y la supervision y calificacion de
las presentaciones en los ateneos y similares. En los casos en que la supervision directa de las
actividades sea llevada adelante por otro docente, éste informara al Tutor y ambos seran
responsables de los informes de evaluacion. Los estudiantes participaran en la actividad asistencial
de las Policlinicas, interconsultas con los pacientes internados en el Centro Hospitalario Pereira
Rossell y Hospital de Clinicas y ateneos de las diferentes clinicas cuando son invitados a participar
estos servicios. En las policlinicas también colaboraran en las actividades de docencia a los
estudiantes de pregrado y educacion para la salud a pacientes y familiares.



3.7.4. Actividades optativas.

Hasta un 15% de los créditos podran obtenerse a través de cursos, pasantias en laboratorios o
clinicas u otras actividades.

Para que estas actividades generen créditos deben ser aprobadas previamente por la Unidad Docente
Responsable de acuerdo a un plan de trabajo y contar con un informe evaluado por el Académico
responsable de esta actividad y por un integrante de la Unidad Docente Responsable.

Para las diferentes actividades, incluyendo los cursos ofrecidos por otros programas de Post-grado,
la Unidad Responsable determinara el nimero de créditos correspondientes de acuerdo a la carga
horaria de la actividad y la relevancia para este Diploma.

4. Docentes
4.1. Unidades Docentes:
Unidad Docente Responsable:

= Departamento de Genética de la Facultad de Medicina.

Unidades Docentes Asociadas:

= Area Genética Molecular de la Comisién Honoraria Para la Salud Cardiovascular
» Unidad de Oncogenética del Hospital de Clinicas

= Laboratorio de Inmunogenética del Instituto Nacional de Donacion y Trasplante de Células,
Tejidos y Organos (INDT).

» Departamento Basico de Medicina la Facultad de Medicina.

4.2. Docentes:
4.2.1. Docentes Integrantes del Departamento de Genética de la Facultad de Medicina:

* Dra. Leda Roche, Prof. Dir. Dpto Genética

* Dra. Maria Mirta Rodriguez Prof. Investigadora Contratada (Grado 5) Dpto Genética.
» Dr. Victor Raggio, Prof. Adj. Dpto Genética.

» Dra. Rosario Guecaimburt, Asistente Dpto Genética.

* Dr. José Tort, Prof. Agdo. Dpto Genética.

* Dr. Bernardo Bertoni, Prof. Adj. Dpto Genética.

» Mag. Julio da Luz, Asistente Dpto Genética.

* Dra. Judith Armstrong, Prof. Adj. Dpto Genética

4.2.4. Docentes Colaboradores

= Prof. Em. Dr. Fernando Mafé Garzén, Ex-Profesor de Clinica Pediatrica.
* Dr. José Luis Badano, Investigador del Instituto Pasteur de Montevideo

» Dr. Mario Stoll, Coordinador Area Genética Molecular, Comisiéon Honoraria Para la Salud
Cardiovascular.
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* Dra. Patricia Esperon, Directora del Laboratorio de Genética Molecular, Comisiéon Honoraria
Para la Salud Cardiovascular.

* Dr. Gustavo Folle, Jefe del Departamento de Genética Toxicologica y Patologia Cromosomica,
Instituto de Investigaciones Biologicas Clemente Estable.

* Dr. Wilner Martinez, Investigador Asistente del Departamento de Genética Toxicologica y
Patologia Cromosomica, Instituto de Investigaciones Biol6gicas Clemente Estable.

= Dra. Inés Alvarez, Prof. Dir ULI-INDT*
* Dra. Milka Bengochea, Prof. Agda. ULI-INDT*

* Dra. Lucia Delgado, Prof. Agda. del Servicio de Oncologia Clinica (SOC) (Coordinadora de la
Unidad de Oncogenética)

* Dra. Daniela Lens, Prof. Agda. del Departamento Basico de Medicina la Facultad de Medicina.

* Dra. Nora Artagaveytia, Prof. Adj. del Departamento Béasico de Medicina la Facultad de
Medicina.

* ULI-INDT: Unidad de Laboratorio de Inmunogenética del Instituto Nacional de Donacion y Trasplante de
Células, Tejidos y Organos (INDT).

Policlinicas donde se desarrollara la actividad asistencial
4.3.1. Policlinicas de Genética Médica del Hospital de Clinicas.

4.3.1.a. Policlinica de Genética Cardiovascular, Depto. De Cardiologia, Hospital de Clinicas y
Comision Honoraria para la Salud Cardiovascular, Dr. Mario Stoll, Prof. Adj. Dr. Victor Raggio.

4.3.1.b. Policlinica de Neurogenética Policlinica de Neurologia, HC Piso 1: Prof. Dra. Maria Mirta
Rodriguez, Asist. Dra. Rosario Guecaimburu, Dr. Luis Vernengo (médico colaborador honorario),
Prof. Adj. Dr. Victor Raggio

4.3.1.c. Policlinica de Genética de la Clinica Ginecotocolégica “B”: Prof. Dra. Maria Mirta
Rodriguez, Asist. Dra. Rosario Guegaimburu.

4.3.2 Policlinica de Genética del Hospital Pediatrico del Centro Hospitalario Pereira Rossell
(Piso 1): Prof. Dra. Maria Mirta Rodriguez, Prof. Adj. Dr. Victor Raggio, Asist. Dra. Rosario
Guecaimburt.

Actividades obligatorias

ID Cursos Hs Cred. | Horario | Total

3.71a Intro’dyccmn ala 15 9 1,25 6 sem
Genética 2isem

37.1p | GenéticaClinica 45 | 6 |2h2sem |12 sem
General

3.7.1c | GenéticaMolecular A | 30 | 4 (2h2Isem |7 sem

3.7.2. Trabaj_o Mt_et’od. 105 |14 18 hs/ 6 sem
Investigacion sem

3.7.3..a | Rotacion Pol. Adultos | 300 | 40 |(4h 3/sem |25sem

Total actividades
obligatorias

495 | 66
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Minimo créditos

A completar con

85 | actividades
totales .
optativas
Cursos optativos
ID Cursos Hs Cred. | Horario | Total
3.7.1.d Genética Molecular P 45 6 2h leem 13 sem
3.7.1e Genética Molecular G 22,5 3 2h 2/sem |5 sem
3.7.1f Oncogenética 225 |3 |2h2/sem |5sem
3.7.1.g | Citogenética 225 |3 |2h 2/sem |5sem
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