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| - Oferta Académica

Materia Carrera Plan Afo  Periodo

BIOQUIMICA MOLECULAR BIOQUIMICA 22/95 4 2c

Il - Equipo Docente

Docente Funcion Cargo Dedicacion
GIMENEZ, MARIA SOFIA Prof. Responsable P.TIT EXC 40 Hs
ZIRULNIK, FANNY Prof. Colaborador P.ADJEXC 40 Hs
FERNANDEZ, MARIA ROSA Responsable de Préctico JTPEXC 40 Hs
LARREGLE, ETHEL VIVIANA Responsable de Préctico JTP SEM 20 Hs
VARAS, SILVIA MABEL Responsable de Préctico JTPEXC 40 Hs

[l - Caracteristicasdel Curso

Credito Horario Semanal
Teorico/Préactico |Tedricas| Practicasde Aula | Pract. delab/ camp/ Resid/ PIP, etc. | Total

Hs 6 Hs 2Hs 3Hs 11 Hs
Tipificacion | Periodo
E - Teoria con préact. de aula, laboratorio y campo 2 Cuatrimestre
Duracion
Desde Hasta | Cantidad de Semanas | Cantidad de Horas
06/08/2007 09/11/2007 14 160

IV - Fundamentacion

L os adelantos en el conocimiento de la genética humana han llevado a unamejor calidad de vida através del diagnostico,
prevencién y tratamiento de diversas enfermedades. Mediante el proyecto Genoma Humano se ha podido conocer la
secuenciadel ADN y se haestudiado la funcién de la mayoria de las proteinas codificadas por este acido nucleico. Esto ha
posibilitado el diagnostico, prevencion y tratamiento de enfermedades de origen genético, que causan sufrimiento,
discapacidad y en algunos casos la muerte. El estudio de la Bioquimica Molecular permite a alumno de Bioquimicalograr un
conocimiento interdisciplinario desde el punto de vista genético y del metabolismo celular que le permitirallegar aun
diagndstico certero y entender |a naturaleza de las enfermedades humanas.

V - Objetivos

1- Conocer |os trastornos genéticos que provocan alteraciones metabdlicas y dan lugar a las enfermedades hereditarias.
2- Desarrollar 1os conocimientos y habilidades necesarios para desempefiarse en un laboratorio parallevar acabo €
diagndstico bioquimico y molecular de aquéllas enfermedades.

VI - Contenidos

PROGRAMA ANALITICO Y/O DE EXAMEN
GENETICA
TEMA 1: Mecanismos de control de la expresion genética. Genes moviles: transposones. Banco de genes. Concepto de
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enfermedad molecular. Bases bioquimicas y moleculares de las enfermedades hereditarias. Aplicacién de los conceptos de
herencia al estudio de los errores metabdlicos. Diagndstico. Tratamiento. Prevencion. Consecuencias del defecto metabdlico.
Aplicacién de las técnicas de Biologia Molecular para el diagnéstico de enfermedades hereditarias. Terapia Génica.

TEMA 2: Biologia Molecular del Céncer. Agentes cancerigenos: fisicos, quimicosy virales. Protooncogenes, oncogenes.
Alteraciones anivel del genoma celular y la membrana plasmatica. Caracteristicas de las proteinas codificadas por
oncogenes. Regulacion del ciclo celular. Apoptosis. Genes supresores.

SANGRE

TEMA 3: Alteraciones en € metabolismo de hemoglobina: Talasemias, Consecuencias clinicas y metabdlicas, diagndstico
bioquimico y molecular. Mecanismo molecular del defecto genético.

TEMA 4: Porfirias y Bilirrubinemias congénitas. Biosintesis de las porfirinas. Porfirias hepéticasy eritropoyéticas, defectos
metabdlicos, manifestaciones clinicas, diagndstico. Bilirrubinemias genéticas, conjugadas y no conjugadas.

TEMA 5: Metabolismo de las purinas. Sindrome de Lesch Nyhan. Deficiencia de Adenosina deaminasa. Caracteristicas
clinicasy metabdlicas. Herencia. Diagndstico.

ALTERACION EN LA SINTESISDE LASHORMONAS

TEMA 6: Glandula Suprarrenal. Sindrome adrenogenital. Defectos enziméticos. Consecuencias clinicasy bioquimicas.
Diagndstico.

TEMA 7: Hormona Tiroidea. Defectos metabdlicos en la sintesis y degradacion de lahormonatiroidea. Alteracionesen la
sintesis de Tiroglobulina, Receptor de Tiroglobulina, Resistencia ala Hormona Tiroidea Consecuencias clinicasy
bioquimicas. Diagndstico bioquimico y molecular.

ALTERACIONES EN EL METABOLISMO DE LOS HIDRATOS DE CARBONO

TEMA 8: Sindrome de Ma absorcién de Hidratos de Carbono. Malabsorcién de glucosa, galactosa, sacarosa, lactosay
maltosa. Disacaridasas, ubicacion. Defectos enziméticos. Consecuencias clinicas. Diagndstico bioguimico y molecular
diferencial.

TEMA 9: Galactosemia. Manifestaciones clinicas. Metabolismo de la galactosa en la galactosemia. Defectos enziméticos.
Metabolito toxico. Diagndstico. Prevencion. Deteccidn de portadores. Fructosuria. Metabolismo de la fructosa. Fructosuria
esencia. Intolerancia hereditaria ala fructosa. Cuadro clinico. Mecanismo bioquimico. Diagnéstico.

TEMA 10: Glucogenosis. Alteraciones en el metabolismo del glucdgeno. Defectos enziméticos. Cuadro clinico. Deteccién de
portadores. Mucopolisacaridosis. Clasificacion. Defectos enzimaticos. Deficiencia de enzimas lisosomales. Cuadro clinico.
Diagnastico.

ALTERACIONESEN EL METABOLISMO DE LOS AMINOACIDOS

TEMA 11: Hiperfenilalaninemias. Fenilcetonuria clasica. Diagnostico. Hiperfenilalaninemia materna. Tirosinemias.
Tirosinemia hereditaria del recien nacido. Albinismo. Clasificacién. Diagndstico bioquimico y molecular.

TEMA 12: Alcaptonuria. Acidemias organicas de cadena ramificada. Alteracion metabdlica. Defectos enziméticos. Cuadro
clinico. Diagnostico. Cistinuria. Alteracion de los sistemas de transporte a través de membrana. Enfermedad de Harnup.
Sindrome renal de Fanconi.

ALTERACIONESEN EL METABOLISMO DE LAS LIPOPROTEINAS

TEMA 13: Clasificacion de Fredickson. Alteraciones en el metabolismo de los Quilomicrones. Deficiencia de lipoprotein
lipasay Sindrome de Quilomicronemia. Estructura, funcion y defcienciade LPL y apo Cll. Cuadro clinico. Diagnostico y
tratamiento. Deficiencia de Lecitin colesterol acil transferasa. Caracteristicas de laenzima. Cuadro clinico y anormalidades
clinicasy tisulares.

TEMA 14: Alteraciones en el metabolismo delasLDL y VLDL. Hipercolesterolemia Familiar. Caracteristicas clinicas.
Aspectos genéticos y moleculares. Receptor de LDL. Mutaciones del receptor de LDL. Diagndstico bioguimico y molecular.
Tratamiento. Lipoperoxidacion. Sistemas antioxidantes. Aterogénesis.

TEMA 15: Alteraciones en el metabolismo de las HDL. Estructura, funcién y metabolismo. Enfermedad de Tangier.
Metabolismo de apo Al y All en sujetos normalesy en la enfermedad de Tangier. Defecto bioquimico. Relaciéon HDL y
aterosclerosis.

ALTERACIONESEN EL METABOLISMO DE LOSLIPIDOS

TEMA 16: Lipidosis. Esfingoglucolipidos. Deficiencia de ceramidasa. Enfermedad de Nieman Pick. Enfermedad de Gaucher.
Leucodistrofia globoide y metacromética. Deficiencia mUltiple de sulfatasa. Enfermedad de Fabri. Gangliosidosis
Enfermedad de Wolman. Diagndstico. Enzimoterapia. Diagnéstico prenatal . Participacidn en la transduccion de sefiales.
ALTERACIONESEN EL METABOLISMO DEL TEJDO MUSCULAR

TEMA 17: Distrofias musculares. Clasificacion. Genética. Cuadro clinico. Tratamiento. Mecanismo bioguimico y molecular
de la patogénesis.

ALTERACIONESEN EL SISTEMA DE TRANSPORTE A TRAVES DE MEMBRANA

TEMA 18: Fibrosis Quistica. Alteracion molecular. Diagndstico. Tratamiento. Terapia Génica.
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BASESMOLECULARESDE LA DIABETESY OBESIDAD

TEMA 19: Bases moleculares de la Diabetes. Biologia molecular del receptor de Insulina. Mutaciones del receptor de
insulina. Formas genéticas de laresistencia ainsulina. Diabetes no dependiente de insulina. Transportador de Glucosa.
TEMA 20: Bases moleculares de la Obesidad. Lipogénesisy lipdlisis en el tejido adiposo. Clasificacién. Factores
desencadenantes de la etiologia. Leptina. Metabolismo del colesterol hepético en la obesidad. Actividad de la
hidroxi-metil-glutaril CoA reductasa microsomal. Estudios bioquimicosy moleculares.

VI1I - Plan de Trabajos Practicos

TRABAJOS PRACTICOS DE AULA:

PROBLEMAS:

- Préctico N°1: GENETICA, INGENIERIA GENETICA

- Préctico N°2: TECNICAS DE BIOLOGIA MOLECULAR

TRABAJOS PRACTICOS DE LABORATORIO

Préctico N°1: EXTRACCION Y CUANTIFICACION ESPECTROFOTOMETRICA DE ADN.

Préctico N°2: AMPLIFICACION DE UN FRAGMENTO DEL GEN DE BETA - GLOBINA Y FIBROSIS QUISTICA.
Préctico N°3: ELEECTROFORESIS DE HEMOGLOBINA. DIAGNOSTICO BIOQUIMICO DE BETA- TALASEMIA.
Préctico N°4: DIAGNOSTICO BIOQUIMICO DE PORFIRIAS.

Préctico N°5: DIAGNOSTICO BIOQUIMICO DE AMINOACIDURIAS.

Préctico N°6: DIAGNOSTICO BIOQUIMICO DE FIBROSIS QUISTICA: TEST DEL SUDOR

SEMINARIOS: Jornadas de seminarios, profundizando algunatemética del programa.

VIl - Regimen de Aprobacion

| Aprobacion por regularizacion de |os trabajos practicos y examen final.

I X - Bibliografia Basica

[1] [1] - The metabolic basis of inherited disease. Scriver. Ed. Mc Graw Hill, 2000.

[2] [2] - Biologia Molecular del Gen. Watson. 3 edicion. Ed. Fondo educativo interamericano.
[3] [3] - LaCéula. Alberts. Ed. Omega. 2000.

[4] [4] - ADN recombinante. Watson. De. Omega. 2001.

[5] [5] - Genes 1V, VI. Benjamin Lewin. Oxford University Press, 2000.

X - Bibliografia Complementaria

[1] [1] - Bioquimica de Harper. Murray. Ed. EI manual moderno. 13 edicion.
[2] [2] - Trabajos originales actualizados, obtenidos de revistas especializadas, (Biblioteca de la Cétedra).

XI - Resumen de Objetivos

- Conocer |os trastornos genéticos que provocan alteraciones metabdlicas y dan lugar a las enfermedades hereditarias.
- Desarrollar los conocimientos y habilidades necesarios para desempefiarse en un laboratorio parallevar a cabo €l
diagndstico bioquimico y molecular de aquéllas enfermedades.

XII - Resumen del Programa

PROGRAMA SINTETICO:

1- Aplicacién de los conceptos de: Herencia, Genética, Ingenieria Genéticay Técnicas de Biologia Molecular a diagndstico
de enfermedades hereditarias.

2- BiologiaMolecular del Cancer. Apoptosis. Genes supresores.

3- Talasemias

4- Alteracion en € metabolismo de las Porfirinas: Porfirias. Bilirrubinemias Congénitas.

5- Alteracion en el metabolismo de las Purinas: Lesch Nyhan, Deficienciade ADA.

6- Alteracion en la sintesis de Hormonas: Sindrome Adrenogenital.

7- Alteracion en la sintesis de Hormonas: Tiroides
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8- Alteracion en el metabolismo de Hidratos de Carbono: Deficiencia de beta- gal actosidasa.

9- Gaactosemia. Fructosuria.

10- Glucogenosis, Mucopolisacaridosis.

11- Alteracion en el metabolismo de Aminoacidos: Aminoacidurias. Fenilcetonurias, Tirosinemias, Albinismo.
12-Alcaptonuria, Cistinuria, Hartnup, Fanconi.

13- Alteracion en e metabolismo de las Lipoproteinas: Sindrome de Hiperquilomicronemia.

14- Alteraciones en €l metabolismo de LDL y VLDL. Hipercolesterolemiafamiliar. Lipoperoxidacién. Sistemas
antioxidantes. Aterogénesis.

15- Alteracciones en el metabolismo de HDL. Enfermedad de Tangier.

16- Alteracion en el metabolismo de los Lipidos: Lipidosis, Esfingoglucolipidosis.

17- Distrofias Musculares.

18- Fibrosis Quistica.

19- Bases moleculares de la Diabetes.

20- Bases moleculares de la Obesidad.

X111 - Imprevistos

Péagina 4




