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PROGRAMA ANALITICO

El objetivo de la materia es brindar las bases moleculares de fisiopatologias y patologias
humanas, su relacion con el cuadro clinico y los métodos diferenciales de diagndstico. Creemos
que es ésta una deficiencia en la formacion de alumnos de la carrera, la que obviamente no esta
orientada a tal aspecto al existir otras carreras mas especificas en tal sentido, pero que tampoco
provee las nociones basicas que podrian resultar utiles para quienes a posteriori desarrollen
algin trabajo de investigacion o en el campo de la biotecnologia que requiera de determinados
conceptos y criterios médicos o bioquimicos. Tomada en su conjunto con Quimica Fisioldgica
(dictada en el I cuatrimestre), esta reformulada materia respecto a la que se venia dictando con
antelacion intenta complementar de manera no excluyente tal falencia; es por ello que ambas
materias no son correlativas ya que los fenomenos estudiados no son los mismos. El nuevo
programa y la manera de ser dictada la materia fueron ademas adaptados a las caracteristicas
que debe poseer una materia del Departamento de Quimica Bioldgica, ello es, haciéndose
hincapié en esta rama de la ciencia.

CONTENIDOS MiNIMOS:

Bases conceptuales y metodoldgicas para el estudio de patologias humanas dentro del
contexto clinico del individuo. Fundamento técnicos de los métodos de diagnostico. Concepto
de epigenética, nanomedicina, terapia génica y patologias asociadas a fallas en el plegamiento
proteico. Neuropatias. Laminopatias. Aminoacidopatias. Miopatias. Enfermedades asociadas al
embarazo. Enfermedades infecciosas y su relacidon con inmunopatias.

PROGRAMA 2012

1- Introduccidn a la Fisiopatologia Molecular. Bases genéticas, bioquimicas y moleculares de
los genotipos humanos. La naturaleza y los mecanismos de la mutacidon de los genes
humanos. Las bases metabdlicas y moleculares de las enfermedades hereditarias o
metabolopatias. Diversidad genética en humanos. Concepto de polimorfismo. Metodologias
diagnosticas clasicas y modernas.

2- Laminopatias: Organizacion del nucleo. Envoltura nuclear. Proteinas asociadas. Estructura
de laminas. Receptores de laminas en la envoltura nuclear. Asociacion con la cromatina y la
magquinaria transcripcional. Redistribucion de laminas durante el ciclo celular. Modelado del
nucleo. Clasificacion de laminopatias. Laminopatias primarias y secundarias. Distrofia muscular
de Emery-Dreyfuss. Dermopatia restrictiva letal. Neuropatia Charcot-Marie-Tooth. Lipodistrofia
familiar de Dunningan. Progeria de Hutchinson-Gilford (envejecimiento prematuro). Relatividad
de los tests diagndsticos enzimograficos. Pruebas inmunohistoquimicas para emerina. Tests de
secuenciacion de genes diagnosticos (LMNA, EMD, FHL1, etc.).

3- Patologias asociadas al plegamiento proteico. Chaperonas moleculares. Respuesta a
diferentes tipos de estrés. La regulacion de la actividad de isoformas de HSF a lo largo de la
evolucién. Concepto de capacitor evolutivo. Patologias asociadas a chaperonas disociadas del
citoesqueleto. Fallas en el plegamiento proteico en el sistema nervioso. Chaperonas y cancer.
Posibles blancos terapéuticos. Cascadas de sefnales involucradas. Regulacion de la respuesta
apoptotica por chaperonas moleculares. Importancia diagnéstica de la determinacion de
survivina. Prognosis por medicion de chaperonas en plasma. Importancia diagnéstica de la
determinacion de Hsp70, Hsp27 y CyPA.

4- Enfermedades genéticas del Sistema Nervioso Central. Neuroquimica y patologia de
algunas enfermedades del SNC. Neurogénesis. Neurodegeneracion. Sefalizacion por calcio.
Mecanismos de enfermedad neurodegenerativa por priones. Enfermedad de Wilson y Menkes.
Enfermedad de Alzheimer. Criterio diagnéstico NINDS-ADRDA. Huntington. Enfermedad de
Parkinson. Mitofagia. Neuroproteccién por chaperonas moleculares. Pruebas de laboratorio que
suplementan ensayos clinicos. Metodologia confirmatoria en el laboratorio de investigacion en




modelos animales.

5- Enfermedades genéticas del musculo. Fisiopatologia del musculo. Patologia mitocondrial. La
enfermedad de Duchenne, Becker y otras distrofias genéticas. Tests diagnésticos prenatales.
Alteraciones sistémicas en los enfermos y en los portadores. Distintos métodos de diagndstico
y terapéuticos actuales para enfermedades mitocondriales. Técnicas terapéuticas y de
diagnéstico basadas en la utilizacion de RNA. Discusion de casos clinicos

6- Desdérdenes en el catabolismo de los aminoacidos: Alteraciones en el metabolismo de la
histidina, la glicina, la lisina, la fenilalanina, la tirosina, el triptofano, de los aminoéacidos
azufrados, de los aminoacidos de cadena ramificada, alteraciones en el ciclo de la urea.
Desérdenes en el transporte de aminoacidos. Cistinuria, aminoaciduria basica, enfermedad de
Hartnup. Diferentes tipos de oligofrenia y sus causas. Métodos diagndsticos.

7- Hipertension arterial. HTA esenciales y secundarias. Etiologia molecular. Cascadas de
senales involucradas. HTA relacionada a hormonas esteroides. Pruebas bioquimicas que
diferencian entre el Sindrome de Liddle, el pseudohiperaldosteronismo y el sindrome de Conn.
Causas. Interrelacion entre causas enddcrinas, renales y embarazo. Oxido nitrico sintetasa.
Alteraciones vasculares por 6xido nitrico. Angiotensinas. Endotelinas. Venenos de serpientes.
Eclampsias gestacionales. Estudios de diagnéstico bioquimico.

8- Enfermedades epigenéticas: Importancia de la epigenética en la medicina. Mecanismos
epigenéticos de metilacion del DNA y de modificaciones de histonas. Interrelaciéon entre estos
procesos. Regulacion de las alteraciones epigenéticas. Epigenética y enfermedad (cancer,
psicosis mayor, depresion, autismo, asma, esclerosis multiple, artritis, psoriasis, obesidad, etc).
Valoracion en el laboratorio clinico y de investigacion. Herencia epigenética. Implicancias
epidemiolégicas. Factores ambientales que modifican el epigenoma. Tratamientos
epigenéticos. Enfermedades por miRNAs.

9- Técnicas de diagnodstico y terapias moleculares.

Stem cells. Clasificacién. Conceptos basicos. Aplicaciones en medicina. Terapias génicas.
Nanomedicina. Nanosensores. Nanoparticulas como transportadoras de drogas contra el
cancer. Aplicacion de RNAs no codificantes en clinica. siRNA in vivo por métodos no virales.

10- Fisiopatologia del embarazo

Biologia de la reproduccion. Fertilizacion e implantaciéon. Unidad fetoplacentaria. Diagndstico
prenatal y postnatal. Aplicacion de técnicas de biologia molecular para el diagnéstico. HCG
hiperglicosilada. Inmunologia y reproduccion. Infecciones congénitas. Estudios seroldgicos.
Diabetes gestacional. Fisiopatologia de la enfermedad. Diagndstico y seguimiento a través del
laboratorio. Hipertension y embarazo. Marcadores bioquimicos involucrados. Pre-eclampsia,
eclampsia y sindrome de HELLP. Discusién de casos clinicos

11- Microbiologia médica en tracto respiratorio

Cavidad bucal. Comunidades microbianas. Sistema inmune. Saliva. Fluido gingival. Biofilms.
Colonizacion primaria, secundaria y terciaria. Placa madura. Mineralizacion. Prevencion.
Técnicas de diagnoéstico. Tracto respiratorio inferior. Liquido Pleural. Causas y mecanismos de
formacién de exudados y transudados. Infecciones pulmonares. Tuberculosis. Micologia
pulmonar. Micosis sistémicas endémicas y oportunistas. Diagnéstico. Observacion. Cultivo.

12-Enfermedad de Chagas-Mazza

Mal de Chagas. Formas de contagio. Fases de la enfermedad. Pruebas bioquimicas de
diagnéstico. Ciclo de vida. Caracteristicas genéticas de T. cruzi. Miocarditis chagasica.
Metabolismo de poliaminas en tripanosomatidos. Tripanotiona. Transporte de poliaminas en T.
cruzi. Blancos terapéuticos.

13- Infecciones virales de alto impacto clinico.

Multiplicacién viral. Vias de entrada al organismo. Diseminacién. Mecanismos de lesion celular.
Transmision. Defensas del huesped. Respuesta inmune. Infecciones agudas y persistentes.
Herpesvirus. HIV. Virus respiratorios. Mecanismos patogénicos y aspectos clinico-
epidemioldgicos. Diagnéstico virolégico. Quimioterapia. Técnicas moleculares aplicadas al




diagndstico y caracterizacion.



