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A.

CONTEXTUALIZACION DE LA ASIGNATURA:

Genética General (2119) es una asignatura perteneciente al quinto cuatrimestre del Ciclo Basico de

la carrera Licenciatura en Ciencias Bioldgicas, plan 2013, del Departamento de Ciencias Naturales de la
Facultad de Ciencias Exactas, Fisico-Quimicas y Naturales.

B.

OBJETIVOS

Conocer el marco conceptual de la disciplina y su ubicacién dentro de las ciencias bioldgicas.

Analizar la variacion biologica y su origen: ambiente, mutacién y recombinacion.

Estudiar céomo se almacena la informacion genética, y la metodologia que permite descubrirla,
caracterizarla y modificarla.

Profundizar el estudio de los cromosomas, tanto en su organizacién como en su rol hereditario,
haciendo énfasis en el mecanismo de transmision del material genético.

Plantear las bases del analisis genético, tomando como punto de partida los experimentos de Mendel y
de Morgan.

Comprender por qué es necesario poner énfasis en la construccién de mapas y descubrir qué aportes
se realizaron desde la genética clasica, la de poblaciones y la molecular.

Conocer los distintos tipos de herencia no mendeliana.

Plantear las bases de la organizacion, el funcionamiento y la regulacion génica y comprender que esta
tematica constituye uno de los campos de avanzada de la investigacion actual.

Entender las bases de la tecnologia que permite la experimentacion y estudio del material hereditario
y sus aplicaciones.



e Aplicar los conceptos incorporados a la resolucion de problemas, como modelo para el andlisis de
observaciones y datos experimentales en la practica de la genética.
e Fomentar la autonomia de los estudiantes en la busqueda de informacioén y resolucion de problemas.

C. CONTENIDOS BASICOS DEL PROGRAMA:

MODULO I: Introduccién. Variacién bioldgica. Genotipo y ambiente; norma de reaccién. Caracteres
cuantitativos y cualitativos; su relacion. Clon, linea pura, linea endocriada. Origen y mantenimiento de la
variacion hereditaria: mutacion, recombinacion, flujo génico. Métodos de estudio en genética (cruzamientos
dirigidos, analisis de genealogias, estudio citogenético, técnicas de manipulacion del DNA) y sus distintas
aplicaciones. Problemas éticos de las nuevas tecnologias. Organismos modelos.

MODULO II: ACIDOS NUCLEICOS: DNA: Repaso de la composicion, estructura y topologia de la molécula
de DNA. Propiedades fisico quimicas. Desnaturalizacion y reasociacion. Superenrollamiento. Niveles de
condensacion del DNA: Histonas y proteinas no histénicas. Estructura nucleosémica y los plegamientos de
orden superior. Cromatina. Eucromatina; heterocromatina facultativa y constitutiva. Remodelaciéon de la
cromatina y su importancia en la regulacion génica. Organizacion del genoma nuclear. Enigmas de los
valores C, G y N. DNA codificante y DNA no codificante. Arquitectura del nucleo. Estructura de un gen
eucariota. DNA extragénico: secuencias Unicas o de bajo nimero de copias y DNA moderadamente o
altamente repetido: repetidos en tandem (satélites, mini y microsatélites), e interdispersos: transposones y
retroposones. Transposicion mediada por DNA: secuencias de insercién, transposones compuestos y no
compuestos en procariotas; elementos genéticos moviles en maiz, elementos P de Drosophila. Mecanismos
de transposicidn e integracibn en el genoma. Transposicion mediada por RNA: retrotransposones
relacionados con los retrovirus (Ty, copia); retrotransposones poly-A (LINES, SINES, HeT-A y TART).
Consecuencias de la transposicién genética: reestructuraciones cromosémicas, cambios en los patrones de
regulacion genética. Uso de elementos moviles en biotecnologia: etiguetado de genes (transposon tagging).
RNA: Procesamiento del pre-mRNA: Bloqueo en 5, empalme del transcripto primario y poliadenilacion del
extremo 3" y terminacién. Corte y empalme; snRNPs, empalmosoma, etapas del proceso. Transempalme.
Empalme alternativo. Mezcla de exones. Correccion (edicion) del mensajero. Intrones del grupo |y del grupo
Il. RNA no codificantes: tipos y funcién en la regulacién génica.

MODULO IlI: Métodos de manipulacién del DNA y sus aplicaciones. Repaso de Amplificacion molecular
basada en células. Vectores de amplificacion: plasmidos, fagos, cosmidos, BACs, PACs y YACs. Vectores de
expresion. Biblioteca gendmica, biblioteca de cDNA y cromosémica. Técnicas de rastreo ('screening”) por
hibridacion del DNA: hibridacién en colonia, en mancha, Southern, Northern y Western. Amplificacion por
PCR. Técnicas de secuenciamiento. Expresién en bacterias de distintos productos de interés. Produccion de
plantas y animales transgénicos y sus utilidades. Terapia génica. Clonacion artificial de mamiferos.

MODULO IV: Estudio del material genético: Cromosomas. Estructura del cromosoma metafasico.
Clasificacion de los cromosomas segun su morfologia. Estructura y funcion de los centrémeros y de los
telomeros (telomerasa). NUmeros cromosémico, somatico y gamético. Cromosomas especializados:
politénicos y plumulados. Metodologias aplicadas a la obtencién y estudio de los cromosomas:
Obtencién de preparaciones citogenéticas. Cariotipo. Idiograma. Tincidbn cromosémica y bandeos: técnicas de
coloracién diferencial (Bandeos G, Q, R y con otros fluorocromos) y técnicas de coloracion selectiva (Bandas-
C, NOR). Técnicas de citogenética molecular de alta resolucion: FISH (hibridacion in situ fluorescente), GISH
(hibridaciobn gendmica comparada) y pintado cromosémico, Sky (cariotipado espectral). Utilidad en la
citogenética clinica y comparativa. Mutaciones cromosOmicas estructurales: deleciones, duplicaciones,
inversiones y translocaciones. Origen, consecuencias genéticas y citologicas y papel evolutivo de cada una de
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ellas. Ejemplos en la especie humana. Mutaciones cromosOmicas numéricas: Euploidias: clasificacion,
origen, viabilidad, comportamiento meidtico y modo de herencia. Técnicas de manipulacion artificial del
genoma para la obtencion de poliploides. Importancia en vegetales. Poliploidia en animales. Aneuploidias:
clasificacion, origen, viabilidad y transmision. Ejemplos en la especie humana.

MODULO V: Herencia de caracteres cualitativos: definicion de locus, gen, alelo, homocigota, heterocigota,
penetrancia, expresividad y pleiotropia. Relaciones interalélicas e intergénicas y su base molecular.
Retrocruza y cruza de prueba. Experimentos de Mendel (Primera y Segunda Ley de Mendel). Modificaciones
de las relaciones fenotipicas 3:1y 9:3:3:1. Herencia de expresion ligada al sexo, limitada al sexo e influida por
el sexo. Ejemplos de caracteres ligados al sexo en la especie humana. Paralelismo entre el comportamiento
de los genes y el de los cromosomas (Teoria cromosomica). Experimentos de Morgan: modo de herencia de
los genes que se encuentran en un mismo cromosoma (genes ligados). Ligamiento completo e incompleto.
Métodos de deteccion del ligamiento: cruza de prueba en dos y tres puntos; célculo de las frecuencias de
recombinacion a partir de la F,. Coincidencia e interferencia. Relacion entre frecuencia de recombinacion y
distancia génica (mapeo genético).

MODULO VI: MAPEO: Mapeo genético: Clasificacion y uso de marcadores genéticos. Ventajas y
limitaciones de los distintos marcadores moleculares. Mapeo fisico y andlisis gendmico: Localizacién
cromosOmica y subcromosdmica mediante células sométicas hibridas y FISH. Métodos de secuenciacion del
genoma: a- Secuenciacién ordenada: empleo de bibliotecas gendmicas y cromosomicas. Armado de
contiguos (“contigs”). Caracterizacion de fragmentos: mapeo de secuencias repetidas, sitios marcados por su
secuencia (STS). Identificacion de genes. Fragmentos marcados por su expresion (EST). b- Secuenciacién
aleatoria (Shotgun). Proyecto Genoma Humano. Otros proyectos gendmicos. “Chips” o micro- y macro-
ordenamientos de DNA; sus aplicaciones. Concepto de Transcriptébmica, Protedmica, Metabolémica e
Interactémica. Importancia de la Bioinformatica en el analisis de secuencias.

MODULO VII: Reproduccion y herencia no mendeliana. Mecanismos de determinacién del sexo:
Determinacion ambiental. Determinacién genética: génica, haplodiplonte, serie alélica, cromosdémica (sistemas
XXIXO, XXIXY, ZZIZW y X, X/ X,Y,). Determinacion del sexo en Drosophila melanogaster y en mamiferos.
Mosaicos sexuales e intersexos en Drosophila. Herencia no mendeliana: a-Genes de efecto materno o
herencia materna. b- Herencia epigenética: Compensacion de dosis, cromatina sexual; mecanismo de la
inactivacion del X. Impronta gendmica: genes H19 y Igf-2 en el hombre, sindromes de Prader-Willi y
Angelman. Herencia extranuclear: Caracteristicas de los genomas cloroplastico (cpDNA) y mitocondrial
(mtDNA). Mutaciones en cpDNA y en mtDNA, su transmision y expresion. Citopatias mitocondriales en la
especie humana. Herencia infecciosa.

D. FUNDAMENTACION DE LOS CONTENIDOS:

El perfil del egresado de la Licenciatura en Ciencias BiolGgicas, requiere una sélida formacién disciplinar
y a la vez un manejo eficiente y actualizado de las ciencias para formar un docente- investigador capaz de
producir nuevos conocimientos. En la fundamentacién del plan de estudio se explicita que se necesitan
conocimientos especificos sobre: “las principales areas de investigacion e innovacion tecnoldgica, que desde
la biologia estan revolucionando la realidad social y econémica del mundo actual, tales como la biotecnologia,
la ingenieria genética y la ecologia ambiental”. La seleccion de contenidos pretende mostrar el papel central
de la Genética dentro de la Biologia, asi como sus mdltiples relaciones con otras disciplinas para lograr la
articulacion horizontal y vertical de los contenidos. Se estudia la naturaleza, organizacion, funcién y
transmision del material hereditario, haciendo especial énfasis en el andlisis genético como herramienta
conceptual de esta disciplina. Los cambios en la estructura, organizacion y expresion del material hereditario
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sirven para explicar gran parte de la diversidad que observamos en los seres vivos y son la materia prima de
la evolucion. La metodologia empleada tiende a ofrecer una visién actual y unificada de la Genética, para que
los estudiantes construyan su propio mapa conceptual desde la estructura y funcionamiento de los genes
hasta el analisis genético de las poblaciones, integrando adecuadamente los enfoques clasico y molecular y
gue también les permita reflexionar acerca de los problemas y dilemas éticos originados a partir de los
grandes avances tecnoldgicos en esta ciencia.

Para cursar Genética General, los estudiantes deben tener conocimientos sobre los siguientes temas
bioldgicos:

Mitosis y Meiosis. Reproduccién sexual y asexual. Reproduccion asexual en angiospermas (apomixis) y en
animales (partenogénesis, ginogénesis e hibridogénesis). Estos temas son abordados en la asignatura
Introduccién a la Biologia.

DNA: Composicion, estructura y topologia de la molécula. Formas alternativas de los acidos nucleicos.
Desnaturalizacion y reasociacion. Superenrollamiento. Estos temas son abordados en la asignatura Quimica
Bioldgica.

Mecanismos de transcripcién en procariotas y eucariotas. Hibridacion en colonia, en mancha, Southern,
Northern y Western. Amplificacién molecular basada en células. Principales vectores de amplificacion:
plasmidos, fagos, cosmidos, BACs, PACs y YACs. Vectores de expresion. Estos temas son abordados en la
asignatura Biologia Molecular y Celular.

Probabilidades. Modelos probabilisticos. La distribucién binomial y normal. Estimaciéon y pruebas de
hipétesis. Tamafios de muestra. Prueba de X?. Estos temas son abordados en la asignatura Bioestadistica I.

E. ACTIVIDADES A DESARROLLAR:

CLASES TEORICO-PRACTICAS: 8 hs. semanales

Esta propuesta se elaboré considerando que el papel del docente debe ser el de facilitar el aprendizaje y
el del estudiante, responsabilizarse de su propio aprendizaje para reconocer las ideas de otros y cambiar sus
puntos de vista, asi como también monitorear su propio aprendizaje y ser capaz de construir un conocimiento
cientificamente valido.

Las clases tedrico-practicas son obligatorias (80% de asistencia) y debido al caracter intensivo de esta
materia, las tedricas "magistrales" han sido reducidas al minimo lo que requiere de una gran dedicacién por
parte del estudiante en cuanto a lectura de bibliografia. Para cada guia de problemas, se indica la bibliografia
correspondiente que debera ser leida con anterioridad a la clase. La metodologia mas utilizada para el estudio
de la Genética es la resolucidon de problemas. La adquisicién de conocimientos en esta disciplina requiere de
un alto nivel de abstraccién, de una profunda comprensién tanto de los conceptos como del vocabulario
especifico, de la capacidad de realizar sintesis y establecer conexiones, y de la habilidad de aplicar algoritmos
(clasificar, contar, medir, realizar célculos de probabilidades, etc.) a problemas de la vida real. La resolucién y
discusién de problemas ayuda a que los estudiantes internalicen los conceptos comprendiendo cémo se
adquiere e interpreta el conocimiento genético. Ademas, ayuda a que desarrollen la capacidad para interpretar
y evaluar datos derivados de observaciones y mediciones, relacionandolos con la teoria. Favorece la habilidad
para la presentacién de informacion cientifica ante diferentes audiencias, tanto en forma oral como escrita.
Estimula el trabajo en equipo.

La modalidad de trabajo variard segun el tema a considerar, pero siempre en clases semi-estructuradas
gue estimulen la participacion activa de los estudiantes a través de planteos novedosos y que conciten el
interés general. Ademas del pizarron y la tiza, se empleardn Power-points y videos para reforzar los conceptos



mas importantes ya que las secuencias y procesos paso a paso en forma visual facilitan la presentacién de
ideas complejas en segmentos claros y manejables.

CLASES DE TRABAJOS PRACTICOS DE LABORATORIO:

Citogenética (obligatorio): “Metodologias aplicadas a la obtencion y estudio de los cromosomas”. Técnicas
citogenéticas clasicas y moleculares Cariotipo. Idiograma. Observacion interpretacion y analisis de
preparaciones citogenéticas, fotografias y cariotipos con técnicas de coloracion diferencial (Bandeos G, Q, Ry
con otros fluorocromos) y técnicas de coloracion selectiva (Bandas-C, NOR). Determinacion del numero
cromosomico, numero fundamental, sexo; andlisis de diferentes mutaciones cromosomicas estructurales y
numéricas; identificacion de microcromosomas Utilidad en la citogenética clinica y comparativa.

F. HORARIOS DE CLASES

Miércoles y viernes de 8:00-10:00 y 10:30 a 12:30

HORARIOS DE CLASES DE CONSULTA

A coordinar con los estudiantes. Se informaran en el SIAL oportunamente.
G. MODALIDAD DE EVALUACION:

Los estudiantes seran evaluados mediante:

1. Informe grupal sobre el trabajo de laboratorio. Debera aprobarse, con una Unica instancia de recuperacion
oral.

2. Dos examenes parciales, que consistiran en analisis y resolucién de situaciones problematicas y
fundamentos tedricos relacionados a los temas abordados en el cursado. Se aprobaran con una nota igual o
superior a 50/100 puntos. Cada parcial contara con una Unica instancia de recuperacion.

3. El examen final sera oral. En el caso de la condicién libre, el estudiante debera rendir previo al examen oral,
un examen escrito que consiste en la resolucion de problemas.

H. CONDICIONES DE REGULARIDAD:

Asistencia al 80% de las clases y aprobacion del informe y de los examenes parciales. En caso de desaprobar
o faltar a los parciales, estos podran ser rendidos en las fechas de recuperatorio. Aquellos estudiantes que no
asistan a las fechas de recuperatorio quedaran en condicién de libre.
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