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Línea de profundización errores congénitos del metabolismo (EIM)

1. Descripción: Espacio académico que busca desarrollar en el estudiante de medicina destrezas en análisis crítico, discusión e interpretación de los EIM

2. Justificación: Una competencia esencial que deben alcanzar los estudiantes de medicina es reconocer las enfermedades huérfanas que por su rareza son difíciles de diagnosticar, tratar y seguir su evolución en el tiempo.

3. Competencias propias del espacio académico, núcleo o cátedra.

· Búsqueda y selección de literatura científica y manejo de bases de datos relacionadas con los EIM. 
· Estar en capacidad de reconocer la clasificación, causa y consecuencias de los principales EIM
· Estar en capacidad de reconocer y preparar un caso de EIM

4. Administración del espacio académico

Espacio académico: líneas de profundización 
Horas semanales: 2
Total de horas por semestre: 32
Metodología: Presencial con clases presenciales, revisión de casos, talleres y prácticas 

Inicio 19 de febrero al 5 de junio

	Generalidades
	Detalle

	Código
	

	Tipo de Actividad Académica
	Línea de profundización 

	Ubicación
	Tercer semestre 

	Naturaleza
	Teórico- Práctica

	Contenidos
	Introducción a los EIM. Las enzimas y proteínas como causa de los EIM. Clasificación de los EIM. EIM de depósito. EIM de trasporte y procesamiento. EIM por acumulación o déficit. EIM por déficit energético. Manifestaciones Clínicas generales de los EIM. Taller-examen   de revisión y clasificación de casos. 

	Créditos
	2

	Evaluación
	Cuantitativa

	Horas de docencia directa
	22

	Horas teórico-prácticas
	10

	Horas de trabajo independiente
	64

	Horas de asesoría
	12

	Habilitable
	No

	Validable
	No

	Homologable
	No

	Requisitos
	ninguno



5. Procesos integrativos: 

Se realizarán trabajos de compilación de bibliografía sobre los temas, se realizarán talleres de casos simulados, se revisarán casos reales. 

6. Contenidos

	FECHA
	Contenidos y Objetivos
	METODOLOGIA

	Febrero 10
	Introducción a los EIM. Las enzimas y proteínas como causa de los EIM. Estadísticas. 
Definición de EIM.
	Clase magistral

	Febrero 17
	Clasificación de los EIM 
        EIM de deposito
        EIM de trasporte y procesamiento 
        EIM por acumulación o déficit 
        EIM por déficit energético
	Clase magistral
Revisión de un caso según tipología 

	Febrero 24
	Manifestaciones  Clínicas generales de los EIM
	Clase magistral

	Marzo 3
	Taller de revisión y clasificación de casos
	Clase magistral. Revisión de casos según tipología 

	Marzo 10
	Enfermedades de deposito 
lisosomales y peroxisomales:
Mucopolisacaridosis
Esfingolipidosis: Gaucher, Niemann-Pick,  Gangliosidosis, (Tay Sachs)
	Clase magistral

	Marzo 17
	Enfermedades de deposito 
lisosomales y peroxisomales:
Mucopolisacaridosis
Esfingolipidosis: Gaucher, Niemann-Pick,  Gangliosidosis, (Tay Sachs)
	Clase magistral

	Marzo 24
	Taller revisión de casos 
	Taller/ revisión de casos

	Marzo 31
	Laboratorio tamizaje de carbohidratos
	laboratorio

	Abril 7
	EIM por acumulación o déficit 
Intolerancia a azúcares:
      Galactosemia
      Fructosemia
	Taller/ revisión de casos 

	Abril 21
	EIM por acumulación o déficit 
Aminoacidopatías
Acidurias orgánicas
Trastornos del ciclo de la urea
	Conferencia magistral/revisión de casos 

	Abril 28
	EIM por acumulación o déficit 
Aminoacidopatías
Acidurias orgánicas
Trastornos del ciclo de la urea
	Conferencia magistral/revisión de casos

	Mayo 5
	Evaluación
	

	Mayo 12
	Laboratorio aminoácidos
	Laboratorio 

	Mayo 19
	Biología molecular en los EIM
	Conferencia magistral

	Mayo 26
	Practica de biología molecular 
	Taller

	Junio 2
	Sustentación de caso 
	Evaluación 



12.1 Conceptuales

La línea de profundización en errores innatos del metabolismo pretende por un lado recordar y aplicar los conceptos de metabolismo intermediario en casos concretos como son los EIM y por otro lado pretende formar y sensibilizar al futuro médico en la detección, análisis y tratamiento de estas enfermedades. 

12.2 Procedimentales

El curso tiene como objetivo que el estudiante de medicina pueda reconocer los principios básicos del origen y consecuencias bioquímicas y fisiológicas de los EIM.
12.3 Actitudinales

Se busca desarrollar una actitud positiva y participativa para: i) reconocer otro tipo de enfermedades ii) reconocer los principios básicos de EIM

13. Metodología

Clases magistrales. Talleres, prácticas y revisión de casos.  

14. Evaluación

Se evaluará con examen escrito y presentación y sustentación de casos y talleres (un examen contenido teórico 30%, participación y asistencia 10%, talleres y presentación casos 30%  y sustentación de un caso 15% y laboratorios 15%).  

17. Bibliografía 
Artículos científicos específicos para los casos
Bioquímica de Harper para revisión del metabolismo intermediario y vías metabólicas

18. Historial de revisión

Primera versión: 8 de febrero de 2017, Patricia Landázuri.
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