TEMARIO CONCURSO ASISTENTE (G2) DE DIAGNOSTICO EN GENETICA MEDICA

PRUEBA TEORICA

1. Variabilidad genética y gendmica humana, y su rol en enfermedades humanas.

2. Estudio de alteraciones cromosdmicas numéricas y estructurales por técnicas citogenéticas convencionales. Técnicas
preparativas asociadas.

3. Aplicaciones de la Citogenética para el estudio de patologias hemato-oncoldgicas. (Neoplasias Mieloproliferativas
Cronicas, Linfomas y Sindromes linfoproliferativos, Leucemias Agudas, Sindromes Mielodisplasicos y Aplasia
medular).

4. Deteccidn de reordenamientos cromosémicos por técnicas de hibridacion y citogenética molecular

5. Bases moleculares del cancer, mecanismos moleculares de la transformacion neoplasica y técnicas para su estudio.

6. Herramientas para la deteccion de variantes genéticas a nivel molecular (técnicas de extraccién de acidos nucleicos y
amplificacion de secuencias especificas). Estrategias y usos de la secuenciacion de ADN por el método Sanger en el
diagndstico genético.

7. Andlisis de la variabilidad en secuencias repetidas y, microsatélites, y sus aplicaciones en la identificacion y
diagndstico Técnicas de deteccion de polimorfismos de restriccion, deleciones/duplicaciones y otros
reordenamientos.

8. Técnicas de estudio global del genoma: secuenciacion masiva, secuenciacion exémica, microarreglos, hibridacion
gendémica comparativa, genotipeado masivo y otras.

9. Técnicas para el estudio de marcadores epigenéticos asociados a patologia humana.

10. Buenas practicas en el laboratorio de Diagndstico Genético: registro de muestras y seguimiento de estudios, criterios
de bioseguridad en el manejo, almacenamiento y desecho de muestras y reactivos.

PRUEBA PRACTICA

1. Cultivo celular de linfocitos para diagndstico constitucional. Preparacion de células cultivadas para estudios
citogenéticos con bandeo G.

2. Manipulacidn de acidos nucleicos: extraccién de acidos nucleicos a partir de sangre periférica, valoracion de
calidad, digestion enzimatica de ADN, andlisis electroforético en geles de agarosa,

3. Amplificacidn especifica de fragmentos por PCR. Disefio de cebadores, Evaluacién de respuestas
transcripcionales: Interpretacion de resultados de RT-gPCR.

4. Andlisis bioinformatico de secuencias. Manejo de base de datos para el andlisis de genes y proteinas.
Alineamiento, caracterizacion y anotacion de variantes.

5. Interpretacion de estudios genéticos en distintas situaciones clinicas y usando distintas tecnologias.
6. Interpretacién de resultados de secuenciacion de exoma con fines diagndsticos.



