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VISTO:

CONSIDERANDO:
|
Que es necesario contar con el Programa d¢ la Asignatura debidamente aprobado,

Que el mismo cuenta con la aprobacién d% Honorable Consejo Consultivo de la Escuela
de Fonoaudiologia, a fojas 7, \

El despacho favorable de la Comision de J‘ scuelas a foja 9, aprobado por el H.C.D en
\

sesion del dia 31 de Mayo de 2012,

Por ello;

Articulo 1°: Aprobar el programa de la A51gnatura | Endocrinologia y Genética de la Escuela de
Fonoaudiologia, para los llamados a Concurso de cargos Docentes en la mencionada Asignatura,
seglin el Anexo que forma parte integrante de la ﬂ esente Resolucidén y que consta de 5 (cinco)
fojas.

Articulo 2°:  Protocolizar, comunicar.

DADA EN LA SALA DE SESIONES DEL HONORABLE CONSEJO DIRECTIVO DE LA
FACULTAD DE CIENCIAS MEDICAS DE FECHA TREINTA Y UNO DE MAYO DEL ANO DOS
MIL DOCE.
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ASIGNATURA “GENETICA Y ENDOCRINOLOGIA”
Tercer Afio . Primer Cuatrimestre. Afio 2011.-
Profesora: Dra. Maria Rosa Chaig

FUNDAMENTACION DE LA ASIGNATURA

Introducir al alumno en especialidadés como Genética Molecular, Genética
Clinica y Endocrinologia transformadas en gontenidos de materias curriculares de
pre-grado para alumnos de tercer afio en la Carrera de Fonoaudiologia, implica
lograr que el alumno adquiera conocimientos y destrezas para resolver problemas
en pacientes derivados de estas especialidades para diagnéstico y tratamiento de
la repercusion fonoaudiolégica, sea auditiva, o que esté afectada la fonacién o el
lenguaje, y qué alcance puede tener, tanto el tratamiento clinico como
fonoaudiolégico, de pacientes que presentan una patologia genética o
endocrinologica.

Para que los alumnos adquieran @stos conocimientos de una manera
integrada, es necesario darles un contenido a desarrollar que incluye desde la
biologia, la embriologia, la fisiologia. Como influye el medio ambiente interno y
externo en las causas etiologicas vy fi smpatqlogla para la presentacion del cuadro
clinico, de acuerdo a la edad de inicio de la enfermedad y su repercusion
fonoaudiolégica.

Esta materia se integra con Ciencﬂ&s Basicas y Clinicas de la carrera
interdisciplinariamente, por lo que se. orlenta al alumno a integrar equipos
interdisciplinarios y multidisciplinarios. Ademas de generar en el alumno la

aplicacion de estos conocimientos hacia la investigaciéon sea de dedicaciéon o
asistencial.

Desde el afio 1999 se procura dar la parte practica de esta asignatura, sea
por rotacion de los alumnos en el Centro ﬁte Practicas Raquel Maurette (en los
afios 1997 y 1998 por interconsultas, los alumnos rotaban y observaban
repercusion fonoaudiolégica en patologias genétlcas y endocrinologicas); o bien
en acuerdos Institucionales con otras Instituciones o Entidades Publicas que sean
de provecho no solo para los alumnos, sino también para los profesionales en un
intercambio de conocimientos aplicados interdisciplinariamente. Se espera un
futuro proximo poder brindar esta actividad.

Conducirlos también a la importancia de ser artifices de la prevenciéon como
por ejemplo en estimulacion temprana, ante patologias genéticas y/o
endocrinoldgicas generalmente hereditarias.

OBJETIVOS GENERALES

Introducir al aluphno en el conocimiento de patologias genéticas vy
endocrinolégicas que tignen repercusion fonoaudioldgica.




OBJETIVOS ESPECIFICOS
Que el alumno pueda:

M
Interpretar en cada patologia genética o endocrinologica, la fisiopatologia

por la que se produce la repercusion fonoa”.ndloléglca sea audiolégica, afectacion
de la fonacién (timbre, tono, intensidad de la voz) y/o el lenguaje.

J
Integrar estos conocimientos con los conocimientos basicos y clinicos de la
carrera. ”\

Comprender la importancia de trabamfar interdisciplinariamente y en algunos
casos muldisciplinariamente.

Capacitarse para realizar estudios d% investigacion sea asistencial o como
actividad cientifica H‘

Comprender la importancia de la {evencién en patologias genéticas o
endocrinologicas por lo general hereditaria “

Capacitarse para la atencion primari% de la salud.
CONTENIDOS U‘
UNIDAD 1: INTRODUCCION “\

aciente.
sciplinaria.

Tema 2: Relacion Médico, Fonoaudiélogo,

Tema 3: Relacion Interdisciplinaria y Multid

Tema 4: Educacion en Salud y Prevencion,
U

MODULO: GENETICA CLINICA Y MOLECULAR
|

UNIDAD 2: Teoria de la Evolucion. ‘

Tema 1: Introduccion a la Materia %5

M

Tema 1: Historia de la Teoria de la Evoluci'th, antes de Charles Darwin.
Tema 2: Teoria de la Evolucion de Charles Darwin.

Tema 3: Teoria de la Evoluciéon Quimica y Biologia - Quimica.

Tema 4: Teoria Celular. |

UNIDAD 3: Genética. U‘

Tema 1: Introduccion a la Genética. (i egor Mendel. Leyes de Mendel.

Tema 2: Cromosomas: Formag, tamaiio, estructura. Cariotipo humano normal.
Bases moleculareg/de la Genética: Importancia biolégica de los
acidos nucleicos. ADN nuclear. ADN mitocon drial. Codigo Genético.
Sintesis de protei
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Tema 3:

Tema 4:

Tema 5:

Tema 6:

Tema 7:;

Tema 8:
Tema 9:

Tema 10:

Tema 11:

MODULO ENDOCRINOLOGIA

Definicion de términos utilizados en Genética: Genes, alelos,
dominancia, y recesividad, cHdominancia, dominancia incompleta,
genotipo y fenotipo, homocigota y heterocigota, herencia
multifactorial. Herencia mitocondrial. Heteroplasmia. Homoplasmia.
Herencia humana: Grupos san?uineos, factor Rh, Herencia del
sexo. Sexo cromosdmico, sexa cromatinico, sexo gonadal, sexo
hormonal, sexo somatico, sexo psicolégico. Herencia ligada al sexo.
Mutaciones: de punto, génicaij‘l:romosémicas. Alteraciones
estructurales de los cromosomas: Deleccion, traslocacion, inversion
y duplicacién. Isocromias. En a@illo.
Alteraciones numéricas de los ¢romosomas. Trisomias somaticas: 21
(Down), 18 (Edwards), 13 (Patau). Alteraciones cuantitativas de los
cromosomas sexyales: Sindrome de Klinefelter, triple X, Sindrome
de Turner, etc. Mosaicos, quimeras. Monosomias.

Genética de la Embriologia: Cancepto de Fecundacion - Catamenia -
Gastrulacion - Malformaciones = Retardo de crecimiento intrauterino -
Parametros de evaluacion - Tératogénesis - - Genética prenatal y
Genética Preconcepcional. Aplicacion en la especialidad de
fonoaudiologia. Prevencion.

Embriologia de Cabeza y cuello

Enfermedades Fonoaudiol6gicas de origen genético: Sorderas
Genéticas.  Clasificacion.  Sindromicas y No  sindrémicas.
Autosdmicas Dominantes - Autdsémicas Recesivas - Ligadas al X - y
Mitocondriales. Causas etiologi¢as - genotipo y fenotipo. Prevencion.
Fisura Oral. Clasificacion. Cauﬂas etiologicas genéticas y de medio
ambiente. . Embriologia y fisiopatologia. Incidencia y
prevalencia.Prevencién.Probleﬂf:;tica Maxilorofaringofacial.Incidencia
y Prevalencia - Prevencion -

Enfermedades moleculares ?on repercucién Fonoaudioldgica:
Lipidosis, Mucopolisacaridosis.

UNIDAD 4. Sistema Endécrino. I

Tema 1:
Tema 2:

Tema 3:

Tema 4:

Hormonas: Definicion, naturalﬁza y funciones. Clasificacion de
hormonas. Mecanismos de accidn. Concepto de segundo mensajero.
Neuroendocrinologia. Conceptos generales. Glandula
neuroendocrina: Hipotalamo. W

Adenohipdfisis: origen y estructura. Hormonas: ACTH. GH. TSH.
PRL. FSH. LH. Relacién con €l Hipotalamo. Relaciéon - .con otras
glandulas de secrecion interna. (Fisiologia).
Patologias de |la glénduﬂ{a hipofisis, con  repercusion
Fonoaudiologica: HG. Enapismo. Gigantismo. Acromegalia. TSH:

Hipotiroidismo 2rio. o /[3rio.LH - FSH: Hipogonadismo:
Hipergonadotropo, _hipggonadotropo, normogonadotropo.
Hiperprolactinemia. Repercusgion \ﬂgoaudiolégica.

H
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Tema 5: Tiroides: estructura y fungion. Regulacién. Hipotiroidismo e
Hipertiroidismo. Repercusion Fonoaudiolégica.

Tema 6: Paratiroides: estructura y funcién. Regulacion del metabolismo
fosfocalcico. Hiperparatiroidismo. Hipoparatiroidismo.
Pseudohipoparatiroidismo. (}steogénesis Imperfecta.Repercusion
fonoaudiolégica. |

Tema 7: Sindrome Poliglandular. Repercucion Fonoaudiolégica.

Tema 8: Suprarrenales: estructura y funcién. Regulacion. Sindrome de
Cushing, Enfermedad de Addiion. Repercusién fonoaudiolégica.

Tema 9: Sindrome Adenomatosis Enddcrina Multiple |, Il y lll. Repercucion

Fonoaudiolégica.

UNIDAD 5: Funcién Reproductora.

Tema 1; Aparato reproductor femenino: Estructura y funcioén. Ciclo mestrual.
Tema 2: Aparato reproductor masculing: Estructura y funcién.
Tema 3: Fecundacion y desarrollo embrionario temprano.

T
Mt

BIBLIOGRAFIA ‘
\

-Williams. Testbook of Endocrinology. Afio 2008. Undécima Edicién. Editorial El

Sevier. Espaia S.A.

-Helena Curtis. Biologia. Ao 2006. Novena Edicion. Editorial: Panamericana. Bs.

As.

-Blanco. Quimica Biolégica. Ailo 2009. Novena Edicion. Editorial: El Ateneo. Bs.

As.

-Langman. Embriologia Médica. Aio 2007. 9na. Edicién. Editorial panamericana.

-Solari AJ. Genética Humana. Aio2006. 3° Edicion. Editorial panamericana.

- Chaig MR. Biologia. Genética y Endocrinologia. Afio 2010. 3° Edicién. Editorial

ACSIDAS. |

Dado lo amplio de la materia, se dirige al alumno a la busqueda bibliografica en la
Biblioteca de la Facultad de Ciencias Médicas.

METODOLOGIA

Dado que hasta el momento no se puede realizar rotacion de alumnos en el
Centro de Practicas Raquel Maurette, o bién la observacién de Historias Clinicas
con que los alumnos podrian trabajar; g$ta materia realiza su actividad practica
entre los mismos alumnos, inspeccion, cion, praxias, etc., bajo la supervisiéon
del docente. ~
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CLASES TEORICAS: I

|

Cada tema de la unidad requiere 1y 2 clases teéricas, 40 clases en total.
; I

TRABAJOS PRACTICOS: w‘

Al concluir cada médulo se realiza 2 (dos) tr%bajos practicos. 4 trabajos practicos

en el afo lectivo; hacen practica semiologica de cabeza y cuello y resuelven

problemas, dos al finalizar genética, dos al finalizar endocrinologia.

CALENDARIO 2011

EVALUACION: PARCIALES |

Tienen en el cuatrimestre 2 parciales, uno al finalizar genética y otro al finalizar
endocrinologia, no son acumulativos, se puede recuperar un solo parcial. La
materia se aprueba con cuatro, promocionafn con ocho puntos o0 mas en cada
parcial. Dependiendo del Afio Lectivo se suele:‘\solicitar un trabajo monografico.

CRITERIOS Y FORMAS DE EVALUACION “‘
Los parciales se toman escritos, sea a c#:sarrollar o multiple opcién.
Los examenes finales se toman oraleﬁr El alumno libre rinde primero un
examen escrito a desarrollar. M

Il
Las clases tedricas no son obligatorias, si los ﬁ*abajos practicos y trabajos finales,
con el 80% de asistencia, pueden recuperar un solo practico.

»»\
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