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Ambitos, Competencias y Subcompetencias

Carrera Ambito / Competencia Subcompetencia

Genérico Transversal / | - TMGT2_2.1 Dialogando de manera empatica, asertiva,
TMGT2 coherente, considerando los diversos factores que
intervienen en la comunicacién, para lograr una interacciéon
pertinente y efectiva con las personas con las que se
relaciona.

Investigacion / TMIN1 - TMIN1_1.2 Identificando las fuentes de evidencia
cientifica validadas que le permitan obtener informacion
actualizada y relevante para su quehacer profesional.

- TMIN1_1.3 Analizando evidencia cientifica relevante para
formular preguntas de investigaciéon que permitan
proponer una explicacién a una problematica biomédica

Carrera de y/o clinica.
Tefn.ologia . Tecnologia en Biomedicina | - TMTB1_1.1 Integrando los saberes fundamentales de las
Médica Comiin /TMTB1 ciencias basicas y biomédicas para explicar la estructura 'y

funcionamiento del cuerpo humano en distintas
condiciones de salud de manera pertinente a su quehacer
profesional.

- TMTB1_1.2 Utilizando el conocimiento cientifico, el
razonamiento légico-deductivo y el pensamiento critico
como base para la resoluciéon de problemas de salud
individuales y colectivos.

- TMTB1_1.3 Seleccionando los saberes de las ciencias
basicas, clinicas y ciencia de datos, que le permitan
argumentar la pertinencia de las metodologias usadas en
los exdmenes y procedimientos de su mencion, para
resolver situaciones de salud propias de su rol profesional.
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Propésito Formativo del Curso

El curso de Genética, correspondiente al segundo semestre de la carrera de Tecnologia Médica, tiene como
propdsito que las y los estudiantes desarrollen las competencias y subcompetencias necesarias para
comprender e integrar la organizacion, transmision, expresion y variacion del material genético, asi como su
interaccion con factores ambientales, relacionando dichos procesos con el funcionamiento normal y patolégico
del organismo humano.Asimismo, busca que reconozcan los principios de la herencia mendeliana y compleja, la
variabilidad genética en las poblaciones, los fundamentos evolutivos de la diversidad humana y la contribucion
de la genética a la susceptibilidad a las enfermedades. El curso incorpora, ademads, principios bdsicos de
medicina de precision y aspectos éticos asociados al uso de la informacion genética en la prevencion, el
diagndstico, el prondstico, el tratamiento y la orientacion familiar.Este curso se articula con la linea formativa
de Ciencias Biomédicas / Formacion Bdsica, favoreciendo la progresion y la consolidacion de los aprendizajes

biomédicos y su aplicacion responsable en el admbito de la salud.

Resultados de Aprendizaje

Subcompetencias Resultado de aprendizaje que contribuye al logro de las subcompetencias

TMIN1_1.2 RA 1:

TMIN1_1.3 Analizar los mecanismos de organizacién y transmision del material genético, a

T™MTB1_1.1 través de la resolucion de problemas de herencia y revisién de alternativas

TMTB1_1.2 genéticas, para explicar el origen de la variabilidad funcional del cuerpo humano
asociando procesos normales y patolégicos.

TMIN1_1.2 RA 2:

TMIN1_1.3 Analizar los mecanismos de interaccién, regulacién y alteracién del material

T™MTB1_1.1 genético, mediante la resolucion de problemas biolégicos y clinicos, para explicar

T™MTB1_1.2 la variabilidad fenotipica humana y su relacién con procesos normales y

TMTB1_1.3 patolégicos.

TMIN1_1.2 RA 3:

TMIN1_1.3 Integrar los fundamentos de la herencia compleja, genética cuantitativa,

TMTB1_1.1 poblacional y evolutiva, mediante el analisis critico de evidencia cientifica

TMTB1_1.2 relevante, para formular explicaciones sobre el origen, la susceptibilidad y la

TMTB1_1.3 distribucion epidemiolégica de problematicas biomédicas.

TMTB1_1.2 RA 4:

TMTB1_1.3 Explicar los fundamentos de la medicina de precisiéon y el aporte de la informacién
genética, ambiental y clinica en la atencién de salud, reconociendo los principios
bioéticos, las nociones basicas de asesoramiento genético y la responsabilidad
profesional en la derivacién y el manejo seguro de la informacién genética
familiar.

TMGT2_2.1 RA5:

Comunicar de forma clara y fundamentada explicaciones genéticas, oralmente y/o
por escrito, en trabajos colaborativos, resolucién de problemas y seminarios,
usando lenguaje cientifico y recursos didacticos.
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Unidades Tematicas

Nombre de la unidad 1

RA(s) al que tributa

Organizaciéon del genoma y mecanismos de
transmisién de la herencia

RA1, RAS.

Contenidos

Indicador de logro

1.1. Organizacién del Genoma Humano: Genoma
nuclear y genoma mitocondrial. Estructura y
organizacién de la cromatina y cromosomas.
Citogenética y cariotipo humano. Tipos de secuencias
en el genoma humano.

1.2. Principios Mendelianos de la herencia: Principio
de segregacién y principio de asociacién/distribucién
independiente. Conceptos fundamentales de la
herencia mendeliana (genotipo, fenotipo, gen,
alelos). Nomenclatura y analisis genealdgicos.

1.3. Bases cromosdmicas de la herencia, meiosis y
variabilidad genética: Mecanismos y consecuencias
genéticas de la meiosis (segregacién cromosémica,
recombinacién homologa (crossover) y permutacion
cromosomica). Ligamiento génico como ejemplo de
excepcion a la asociacion/distribucién independiente.

I.L. 1.1. Describe la estructura y organizacion del
genoma humano —diferenciando los componentes
nuclear y mitocondrial— considerando la estructura 'y
clasificacién de los cromosomas metafasicos, y tipos
de secuencias de DNA, asociando estas caracteristicas
con los patrones de variabilidad y su aplicacién clinica
y en identificacion genética.

I.L. 1.2. Aplica los principios mendelianos y sus
mecanismos de transmision mediante Ia
interpretacién de genealogias simples relacionando
genotipo y fenotipo, para proponer modos de
herencia de rasgos y/o enfermedades.

I.L. 1.3. Analiza los mecanismos celulares de
segregacion y recombinacién cromosémica para
explicar su contribucién a la variabilidad genética y
fundamentar las excepciones a la transmision
hereditaria clasica.

I.L. 1.4. Analiza evidencia cientifica validada y
actualizada en genética, seleccionando fuentes
pertinentes para proponer explicaciones a
problematicas biomédicas y/o clinicas.

I.L. 1.5. Comunica explicaciones genéticas de manera
clara y fundamentada, utilizando un lenguaje
cientifico adecuado en actividades
colaborativas, la resolucién de problemas y
seminarios.

Nombre de la unidad 2

RA(s) al que tributa

Interaccion, regulacién y variacion genética.

RA2, RAS.

Contenidos

Indicador de logro
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2.1. Interaccion génica: Concepto y bases moleculares
de la interaccién génica. Interacciones alélicas e
interacciones no alélicas. Relaciones alélicas
complejas, incluyendo alelos mualtiples,
codominancia, dominancia incompleta.
Consecuencias de la interaccion génica y genético-
ambiental en la expresion del genotipo, como
penetrancia y expresividad variable.

2.2. Regulacion de la expresion génica y epigenética:
Concepto de regulacién génica. Regulacién a nivel de
regiones promotoras y secuencias reguladoras a
distancia. Splicing alternativo, concepto de
epigenética y remodelamiento de cromatina,
incluyendo modificaciones en histonas, metilacién del
DNA. Impronta genémica e implicancias clinicas.
Impacto en la expresividad variable y en la
penetrancia incompleta.

2.3. Mutaciones génicas y su efecto funcional:
diferenciacién entre mutaciones adquiridas y
heredadas. Mecanismos de dafio al DNA, tipos de
mutaciones puntuales, incluyendo sinénimas, de
sentido erréneo/missense, sin sentido/nonsense,
cambio de marco de lectura/frameshift y su impacto
en transcripcion y traduccion, y en enfermedades (ej.
proteinas defectuosas, pérdida y/o ganancia de
funcion).

2.4. Mutaciones cromosoémicas: diferenciaciéon entre
mutaciones adquiridas y heredadas. Concepto y
origen del mosaicismo. Impacto funcional en la célula
e individuo. Mutaciones estructurales: deleciones,
duplicaciones, translocaciones, inversiones. Efecto de
posicién y ganancia/pérdida de dosificaciéon génica.
Mutaciones numéricas: aneuploidias autosémicas y
de los cromosomas sexuales. Origen de las
aneuploidias. Euploidias/Poliploidias.

I.L 2.1. Analiza ejemplos biolégicos y clinicos de alelos
multiples, codominancia, dominancia incompleta,
epistasis, penetrancia y expresividad variable,
utilizando el sistema de grupos sanguineos ABO como
modelo para explicar la diversidad fenotipica
humana.

I.L. 2.2. Analiza los mecanismos de regulacién génica
y epigenética, considerando la accién de factores de
transcripcion, la remodelacién de la cromatina, el
procesamiento postranscripcional del RNA y la
impronta genodémica, para fundamentar su
participaciéon en la diferenciacion celular, la
variabilidad fenotipica y el desarrollo de patologias.
I.L. 2.3. Clasifica las mutaciones génicas puntuales
(sindnimas, de sentido erréneo, sin sentido y de
cambio de marco de lectura) y predice su impacto en
la proteina y en su funcién molecular y celular.

I.L. 2.4.1 Identifica alteraciones cromosémicas
numéricas y estructurales, explicando los mecanismos
de no disyuncién o de ruptura del DNA que les dieron
origen.

I.L. 2.4.2 Analiza el impacto en la salud de las
alteraciones cromosémicas, fundamentando
clinicamente las variaciones fenotipicas derivadas del
efecto de posicion y de la alteraciéon de la dosis
génica.

I.L. 2.5. Analiza evidencia cientifica validada y
actualizada en genética, seleccionando fuentes
pertinentes para proponer explicaciones de
problematicas biomédicas y/o clinicas.

I.L. 2.6. Comunica explicaciones genéticas de manera
clara y fundamentada, utilizando un lenguaje
cientifico adecuado en actividades
colaborativas, la resolucién de problemas y
seminarios.

Nombre de la unidad 3

RA(s) al que tributa

Herencia Compleja, Genética de Poblaciones y
Medicina Evolutiva.

RA3, RAS.

Contenidos

Indicador de logro
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3.1. Fenotipos de Herencia Multifactorial: Herencia
compleja, interaccion gen-ambiente, fenotipos
cuantitativos y susceptibilidad a enfermedades
comunes.

3.2. Genética de Poblaciones y Evolucion: Frecuencias
alélicas y genotipicas a lo largo de las generaciones.
Mecanismos evolutivos: mutacién, seleccién natural,
deriva genética y flujo génico.

3.3. Teoria de la evolucién y medicina evolutiva:
Conceptos clave de la teoria evolutiva. Evolucion
humana y mecanismos que dan cuenta de la
susceptibilidad a enfermedades en la poblacién
humana.

I.L. 3.1. Analiza las bases genéticas de la expresion de
fenotipos cuantitativos y de la susceptibilidad a
enfermedades de herencia compleja, justificando el
impacto de la interaccién gen-ambiente.

I.L. 3.2. Interpreta cdmo los mecanismos evolutivos
cambian las frecuencias alélicas y genotipicas
poblacionales a través de las generaciones.

I.L. 3.3. Diferencia las causas proéximas
(fisiopatologicas) de las causas Gltimas (evolutivas) de
una enfermedad para explicar la prevalencia de las
patologias.

I.L. 3.4. Analiza evidencia cientifica validada y
actualizada en genética, seleccionando fuentes
pertinentes para proponer explicaciones a
problematicas biomédicas y/o clinicas.

I.L. 3.5. Comunica explicaciones genéticas de manera
clara y fundamentada, utilizando un lenguaje
cientifico adecuado en actividades
colaborativas, la resolucion de problemas vy
seminarios.

Nombre de la unidad 4

RA(s) al que tributa

Medicina Gendmica, Asesoramiento y Bioética.

RA4, RA5.

Contenidos

Indicador de logro

4.1 Fundamentos de la Medicina de Precision:
Metodologias de estudio gendmico y diagnéstico
molecular. Seleccion y aplicacion de métodos de
secuenciamiento (paneles, exomas, NGS). Genémica y
omicas.

4.2 Introduccién y Fundamentos del Asesoramiento
Genético: autonomia del paciente, estimacion de
riesgos y apoyo en opciones reproductivas o de salud.
4.3 Nociones de Bioética en Medicina Gendémica:
Dilemas en el diagndstico prenatal y presintomético.
Confidencialidad de datos. Discriminacidon genética /
leyes de proteccién. Etica en la manipulacion
genética.

I.L. 4.1. Explica los fundamentos de la medicina de
precision y el aporte de la informacion genética,
ambiental y clinica en la prevencién, el diagnéstico y
la seleccién de tratamientos.

I.L. 4.2. Identifica principios bioéticos y/o nociones
basicas del asesoramiento genético, para reconocer el
rol del profesional de la salud en la derivacién
oportuna y el manejo seguro de la informacion
genética familiar.

I.L. 4.3. Analiza evidencia cientifica validada y
actualizada en genética, seleccionando fuentes
pertinentes para proponer explicaciones a
problematicas biomédicas y/o clinicas.

I.L. 4.4. Comunica explicaciones genéticas de manera
clara y fundamentada, utilizando un lenguaje
cientifico adecuado en actividades
colaborativas, la resolucién de problemas y
seminarios.
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Metodologias de ensefianza aprendizaje

Metodologia

Comentario

Clase magistral y clase expositiva

Profesores especialistas en cada tematica realizardn una clase sobre el
tema utilizando material audiovisual. Durante la clase, los estudiantes
participaran proactivamente, analizando y respondiendo a las
preguntas planteadas. El material audiovisual estara disponible para el
alumnado en "u-cursos" antes de la clase".

Seminarios

Cada uno se centrara en uno de los temas del curso. El curso se dividira
en grupos de aproximadamente 20 estudiantes, a cargo de un(a)
profesor(a). Dispondran de una guia de seminarios que consiste en una
serie de preguntas relacionadas con los problemas del tépico en
desarrollo durante la sesion. Los estudiantes participaran activamente
en el desarrollo y la discusion de las actividades. En cada seminario se
realizara la retroalimentacién sobre la evaluacion del seminario
anterior.

(TBL)

Aprendizaje basado en equipos

El curso se dividira en grupos de cuatro estudiantes, y a cada grupo se
le asignara una enfermedad relacionada con la profesién. Dispondran
de una pauta de aspectos a desarrollar en la revisién bibliografica,
orientada a integrar todos los temas del curso y de otros aprobados o
en curso durante el semestre. El grupo realizard una exposicién oral
sobre el tema asignado y luego los integrantes se someteran a
preguntas de una comisiéon de tres profesores.

Evaluaciones

Tipo de evaluacion Nombre de Ponderacion Observaciones
Evaluacién

Prueba teorica o Prueba tedrica 1 20.00% Las preguntas seran de seleccion multiple que

certamen miden los contenidos de Clases Tedricas. La
retroalimentacién consiste en el analisis de las
preguntas con mayor nimero de incorrectas. Se
evaluaran RA1y RA2.

Prueba tedrica o Prueba teodrica 2 20.00% Las preguntas seran de seleccién multiple que

certamen miden los contenidos de Clases Tebéricas. La
retroalimentacién consiste en el analisis de las
preguntas con mayor nimero de incorrectas. Se
evaluaran RA2, RA3 y RA4.

Prueba teodrica o Evaluacion 15.00% Conjunto de preguntas o actividades integradoras

certamen Integradora de relativas a las actividades de Seminarios. Las

Seminarios 1 preguntas seran de desarrollo. Se evaluaran RA1,

RA2 y RA5.

Prueba teodrica o Evaluacién 15.00% Conjunto de preguntas o actividades integradoras

certamen Integradora de relativas a las actividades de Seminarios. Las

Seminarios 2 preguntas seran de desarrollo. RA2, RA3, RA4 y

RA5.
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Control o Promedio de 15.00% Corresponde al promedio de las notas de los

evaluacion entre controles controles escritos que se aplican al inicio de cada

pares seminario. Al seminario siguiente se mostrara el
control con la pauta de correccién.

Presentacién Trabajo de 15.00% Considera la revisién bibliografica de una

individual o grupal Revision enfermedad genética y una presentacion oral del

Bibliografica trabajo al finalizar el semestre. Se

retroalimentarad a los expositores durante la
misma actividad, indicando los puntos
deficientes. Se evaluaran RA1, RA2, RA3, RA4y
RA5.

Suma ponderaciones (para nota 100.00%
presentacién examen:)

Nota presentacién a examen 70.00%
Examen 30.00%
Nota final 100.00%
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Bibliografia

Obligatoria - Soledad Berrios, 2014, Genética Humana, Mediterraneo

- Benjamin Pierce, 2016, Genética: Un enfoque conceptual, 5ta

Complementaria - Robert L. Nussbaum, 2008, Thompson & Thompson. Genética en medicina,
http://www.sciencedirect.com/science/book/9788445818701
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Asistencia, Recuperaciones y otros requisitos de Aprobacion.

Todas las exigencias de aprobacion y asistencia estan descritas en los reglamentos de vigentes aplicables al
desarrollo del curso, los cuales se encuentran en la seccién especifica de reglamentos en este programa.

Porcentaje y numero de inasistencia permisibles factibles de recuperar

Porcentaje Numero Observaciones

20.00 % 2 Todas las exigencias de aprobacion y asistencia se rigen por los
reglamentos vigentes indicados en este programa. La asistencia
es obligatoria a seminarios, presentaciones de trabajos de
revision bibliografica y toda actividad evaluativa, incluidos
controles, evaluaciones y exdmenes de primera y segunda
oportunidad. Solo las clases teéricas son de asistencia voluntaria.
Las inasistencias deberan informarse al PEC y coordinadora, via
U-Cursos, dentro de las 24 horas posteriores a la actividad y
justificarse en dpi.med.uchile.cl/estudiantes dentro de 5 dias
habiles. Se permitird un maximo de dos inasistencias
debidamente justificadas a seminarios y trabajos de revision
bibliografica (20% de estas actividades). En estos casos, se
recuperara Unicamente la evaluacién asociada y no la actividad
propiamente tal.

Modalidades de Recuperacidn.

Modalidad de Recuperacién. Si la justificacion se realiza en los plazos estipulados y es acogida, la evaluacién
(control de Trabajo Practico / Seminario y/o certamen y/o examen) podra ser recuperada de acuerdo a la
modalidad (oral, escrita o de seleccion multiple) que indique el PEC del curso, en la fecha calendarizada para
recuperaciéon de evaluaciones. Si bien, la evaluacidén podra ser recuperada, no existird una instancia de
recuperacion del Trabajo Practico/Seminario, es decir, las actividades practicas o de discusion propias del
Trabajo Practico/Seminario no serdn recuperadas. Las justificaciones reiterativas de inasistencia a actividades
obligatorias por parte de un estudiante, seran abordadas de acuerdo a las NORMAS DE REGULACION DE LA
ASISTENCIA A ACTIVIDADES CURRICULARES OBLIGATORIAS CARRERAS DE PREGRADO. Si no se realiza esta
justificacién en los plazos estipulados, de acuerdo a la normativa vigente, el estudiante seré calificado con la
nota minima (1,0) en dicha actividad.

Otros Requisitos de Aprobacion.

Nota milflnima para eximirse: Las y los estudiantes que tengan derecho a dar examen de primera oportunidad
podraln optar por la eximiciolZn, siempre y cuando cumplan con los siguientes tres requisitos:

a) Nota de presentacion al examen de primera oportunidad igual o superior a 5,5.

b) No tener nota inferior a 4,0 en ninguna de las pruebas tedricas y certdmenes.

c) No tener nota promedio de los trabajos pral?cticos / seminarios inferior a 4,0.

Los alumnos que cumplan con los requisitos anteriores y que decidan no optar por la eximiciolZn, deberalZn dar
el examen de primera oportunidad, en cuyo caso no podral?n optar a la eximiciolZn con posterioridad a la
rendicioln de dicho examen de primera oportunidad.
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Condiciones adicionales para eximirse:

Nota minima para eximirse: 5.5

Las y los estudiantes que tengan derecho a rendir el examen de primera oportunidad podralZn optar por la
eximiciol?n, siempre y cuando cumplan con los siguientes tres requisitos: a) Nota de presentaciolZn al examen
de primera oportunidad igual o superior a 5,5. b) No tener nota inferior a 4,0 en ninguna de las pruebas
tedricas ni en los certamenes. c) No tener nota promedio de los trabajos pralfcticos / seminarios inferior a 4,0.
Los alumnos que cumplan con los requisitos anteriores y que decidan no optar por la eximicio®n, deberalZn
rendir el examen de primera oportunidad, en cuyo caso no podralZn optar a la eximiciolZln con posterioridad a
la rendiciolZn de dicho examen de primera oportunidad.

Mejoras.

No aplica en primera version.
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Reglamentos Aplicables al Desarrollo del Curso.

e Norma de Asistencia a Actividades Curriculares de las Carreras de Pregrado que imparte la Facultad de
Medicina (R.E. N° 111 del 26 de enero de 2024).

¢ Reglamentos especificos de carreras.

¢ Reglamento General de Estudios de Pregrado de la Facultad de Medicina.

¢ Reglamento de Estudiantes de la Universidad de Chile.

Puede acceder al repositorio de Reglamentos en el siguiente enlace: Repositorio de Reglamentos

*El programa de curso podra sufrir modificaciones o ajustes de acuerdo a situaciones extraordinarias

Datos generales sobre elaboracién y validacién del programa de curso

Version: 2026
Elaborado por: Patricio Andrés Gonzalez Hormazabal
Validado por: Nicole Angélica Herrera Toro
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