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METODOLOGIA

El curso constara de seminarios expositivos, realizados por los alumnos en base a una o varias
publicaciones cientificas y guiados por un académico de la Universidad.

(Clases, Seminarios, Practicos)

EVALUACION (INDICAR % DE CADA EVALUACION)

El profesor a cargo del modulo pondra una nota a la exposicion realizada por el estudiante, que
evaluara los siguientes aspectos de su presentacion oral:

a) Presentacion (20%) : claridad, figuras legibles, etc. Tiene la estructura necesaria (Portada,
Introduccién, Metodologia, Materiales, Resultados, Conclusiones,
Discusion).

b) Resultados (40%) : Entiende y describe correctamente y los resultados se corresponden
a lo esperado de acuerdo a lo descrito en metodologia. Describe e
interpreta apropiadamente los resultados.

c¢) Conclusiones (20%) : Distingue claramente las conclusiones y las diferencia de la
discusion.

d) Preguntas (20%) : Responde apropiadamente a las preguntas.

La nota final sera calculada mediante la siguiente ponderacion.

a) Presentacion oral 60%
b) Participacion en seminarios 20%
c) Asistencia en seminarios 20%

Se requerira asistir como minimo al 80% de las sesiones para aprobar el curso. La nota de se
calcula en base a zu porcentaje de asistencia (0% = 1, 100% = 7). Similarmente, la nota por
participacién es de acuerdo al porcentaje de participacion. Se considerara que el estudiante
participé de una actividad si fue parte la discusion del paper, con preguntas y comentarios
atingentes.

PROFESORES PARTICIPANTES (INDICAR UNIDADES ACADEMICAS)

Facultad de Medicina (FMed), U. de Chile
Programa de Genética Humana (PGH)
Instituto de Ciencias Biomédicas (ICBM)

* Patricio Olguin — PGH, ICBM, patricioolguin@med.uchile.cl

* Mauricio Moraga — PGH, ICBM, mmoraga@med.uchile.cl

* Ricardo Verdugo — PGH, ICBM, raverdugo@u.uchile.cl

» Katherine Marcelain — PGH, ICBM, kmarcelain@med.uchile.cl




DESCRIPCION

Curso de seminario cuyo proposito es capacitar al alumno para que comprenda y valore las
principales métodos utilizados en estudios de actualmente en genética y capacitar al alumno
para que revise criticamente publicaciones cientificas en la investigacion genética.

La revisidon de publicaciones cientificas se estructurara en 4 médulos tematicos, cada uno de los
cuales sera guiado por un profesor a cargo. Los papers a revisar seran elegidos por cada
profesor a cargo y propuestos a los estudiantes en una lista de papers durante la primera sesién
del curso. El estudiante elegira los un paper de interés para cada moédulo y lo presentara de
acuerdo a un calendario acordado la primera sesién. En las presentaciones, la asistencia y
participaciéon de todos los estudiantes es obligatoria. Sera responsabilidad del profesor a cargo
registrar al asistencia y participacion en una hoja que sera entregada por el coordinador del
curso. Los estudiantes deberan asistir a todos los seminarios para recibir la nota maxima y se les
descontara proporcionalmente por cada inasistencia. Toda inasistencia debera ser justificada.

OBJETIVOS

1) Comprender los principios y fundamentos de la genética
2) Conocer las principales metodologias usadas en la investigacion genética

3) Desarrollar lectura activa y critica de publicaciones cientificas en genéticas

CONTENIDOS /| TEMAS

Modulo I: Genética de caracteres de herencia simple (Patricio Olguin)
i. Herencia autosémica
ii. Herencia sexual
iii. Herencia extranuclear
iv.  Mapeo por ligamiento

Médulo II: Genética de caracteres complejos (Ricardo Verdugo)
v. Epistasis
vi.  Pleiotropia

vii.  Caracteres Cuantitativos

viii.  Mapeo de QTL

Médulo lll: Genética de Poblaciones (Mauricio Moraga)
ix.  Subdivision poblacional y consanguinidad
Xx.  Cruzamientos asociativos
xi.  Deriva Génica

xii.  Seleccién

Modulo IV: Regulacién de La expresion (Katherine Marcelain)

xiii. ~ Marcas Epigenética
XiVv. Modificaciones de la cromatina
XV. miRNAs

XVi. Marcas mitéticas




BIBLIOGRAFIA BASICA

Genética Humana. S. Berrios, Editor General. Editorial Mediterraneo, Santiago, 2014

Tom Strachan, Andrew Read. Human Molecular Genetics, 42 Ed (2010). Garland Science
Hartl, Daniel L., and Andrew G. Clark. 2006. Principles of Population Genetics, Fourth Edition.
4th ed. Sinauer Associates, Inc.

BIBLIOGRAFIA RECOMENDADA

Vi.

viii.

Lista inicial sugerida. La lista completa de referencias sera entregada en la sesion 1.

Moédulo I: Genética de caracteres de herencia simple (Patricio Olguin)
i.

Kadir, R., T. Harel, B. Markus, Y. Perez, A. Bakhrat et al., 2016 ALFY-Controlled DVL3
Autophagy Regulates Wnt Signaling, Determining Human Brain Size. PLoS Genet 12:
e1005919.

Yamamoto, S., M. Jaiswal, W. L. Charng, T. Gambin, E. Karaca et al., 2014 A Drosophila
genetic resource of mutants to study mechanisms underlying human genetic diseases.
Cell 159: 200-214.

Médulo II: Genética de caracteres complejos (Ricardo Verdugo)
ii.

Gamazon, Eric R, Nanch Cox, and Lea K. Davis. 2014. “Structural Architecture of SNP
Effects on Complex Traits.” The American Journal of Human Genetics 95: 1-13.
doi:10.1016/j.ajhg.2014.09.009.

Alarcén-Riquelme, Marta E., Julie T. Ziegler, Julio Molineros, Timothy D. Howard, Andrés
Moreno-Estrada, Elena Sanchez-Rodriguez, Hannah C. Ainsworth, et al. 2015. “GWAS in
an Amerindian Ancestry Population Reveals Novel Systemic Lupus Erythematosus Risk
Loci and the Role of European Admixture.” Arthritis & Rheumatology (Hoboken, N.J.),
November. doi:10.1002/art.39504.

Huang, Wen, Stephen Richards, Mary Anna Carbone, Dianhui Zhu, Robert R. H. Anholt,
Julien F. Ayroles, Laura Duncan, et al. 2012. “Epistasis Dominates the Genetic
Architecture of Drosophila Quantitative Traits.” Proceedings of the National Academy of
Sciences 109 (39): 15553-59. doi:10.1073/pnas.12134231009.

Qi, Qibin, James B. Meigs, Kathryn M. Rexrode, Frank B. Hu, and Lu Qi. 2013. “Diabetes
Genetic Predisposition Score and Cardiovascular Complications Among Patients With
Type 2 Diabetes.” Diabetes Care 36 (3): 737—739. do0i:10.2337/dc12-0852.

Médulo lll: Genética de Poblaciones (Mauricio Moraga)
vii.

Krishna R. Veeramah & Michael F. Hammer The impact of whole-genome sequencing on
the reconstruction of human population history Nature Reviews Genetics 15, 149-162
(2014).

Modulo IV: Regulacién de La expresion (Katherine Marcelain)

Bulut-Karslioglu A, Perrera V, Scaranaro M, de la Rosa-Velazquez IA, van de Nobelen S,
Shukeir N, Popow J, Gerle B, Opravil S, Pagani M, Meidhof S, Brabletz T, Manke T,
Lachner M, Jenuwein T. A transcription factor-based mechanism for mouse
heterochromatin formation. Nat Struct Mol Biol. 2012 Oct;19(10):1023-30. doi:
10.1038/nsmb.2382.




CALENDARIO DE ACTIVIDADES

(A continuacion senalar : Descripcion de la actividad, fechas, horas presenciales y no presenciales y Profesores a cargo)

FECHA Y HORAS HORAS NO
UBICACION PRESENCIALES | PRESENCIALES DESCRIPCION ACTIVIDAD PROFESOR
Modulo 1: Genética de caracteres de herencia simple
1 . Introducqones . Todos los
22/8 4 6 Presentaciones de los académicos profesores
Introducciones de los estudiantes participantes
Asignacién de material de lectura
2 Patricio
29/8 4 6 o Revision publicaciéon 1 Olguin
5?9 4 6 o Revision publicacion 2 Patricio
P Olguin
4 . . . Patricio
12/9 4 6 o Revision publicacion 3 Olguin
Modulo 2: Genética de caracteres complejos
5 .
s s . L. Ricardo
26/9 4 6 o Revision publicacion 4 Verdugo
3/610 4 6 o Revision publicacién 5 Ricardo
Verdugo
7 Ricardo
24/10 4 6 o Revisién publicacion 6 Verdugo
Médulo 3: Genética de Poblaciones
8 Mauricio
31/10 4 6 o Revisién publicacion 7 Moraga
9 Mauricio
7/11 4 6 o Revisién publicacion 8 Moraga
10 Mauricio
14/11 4 6 o Revision publicacién 9 auric
Moraga
Modulo 4: Regulacion de la Expresion Génica
11 Katherine
21/11 4 6 o Revisién publicacion 10 Marcelain
12 Katherine
28/11 4 6 o Revisién publicacion 11 Marcelain
13 Katherine
5/12 4 6 o Revisién publicacion 12 Marcelain




