TRABAJOS PRACTICOS de EMBRIOLOGIA

» Leer con detenimiento:

e La Embriologia es el estudio del desarrollo desde que el embrién se forma hasta
gue se produce el nacimiento. Durante la cursada estudiaremos todos los aspectos
normales del desarrollo embrionario y fetal: anatomia, histologia, biologia celular y
molecular, fisiologia y genética. Las anomalias del desarrollo serén utilizadas como
ejemplos de la alteracién en el desarrollo normal embriolégico.

e El trabajo practico es un espacio para la practica de los conocimientos leidos
previamente y de aquellos que puedan abordarse de manera presencial.

e En los trabajos préacticos de Embriologia vamos a aprender conocimientos, pero
también habilidades (observar, describir, realizar un diagnéstico razonado) como
asi también, se aprenderan/reforzaran valores y actitudes. Todo sera parte de la
formacion como futuros médicos.

o Esta materia, como todas, se estudian a partir del programa y pueden ser
necesarios mas de un libro para cubrir dicho temario. Para aprender Embriologia
a veces habré que leer libros de Anatomia e Histologia, etc.

e Para aprender, es necesario la comprensién conceptual de lo visto y/o leido de
manera tal de ser capaces de explicar/desarrollar los conceptos incluso a personas
gue no estén cursando esta materia 0 no sepan de medicina en absoluto. Luego
habra que sumarle a la comprension los detalles y vocabulario correspondiente.

¢ COMO REALIZAR DESCRIPCIONES?

1. Estructura anatémica

a. Forma: suele relacionarse con formas geométricas. Ejemplos: Tubo cilindrico o cilindro hueco
Prismatico triangular, macizo, ovoide, macizo/hueco, esférico, hueco/ macizo, etc.

b. Tamafo: suele compararse con otras estructuras de tamafio conocido o darse su tamafio
con mayor o menor precision. Ejemplos:

Pequefio, del tamafio de una lenteja
Grande, similar a una naranja

De aproximadamente 1 a 2 mm

De entre 3y 4 cm

Etc.

c. Posicién/Relaciones:
Son los términos que definen la situacion relativa entre estructuras anatémicas:

- Anterior, ventral, delante de.

- Posterior, dorsal, detras de.

- Superior, craneal, ubicado por arriba.

- Inferior, caudal, ubicado por debajo.

- Medial, hacia el plano sagital mediano.

- Lateral, alejado del plano sagital mediano.

- Proximal, ubicado mas cerca del tronco o del punto de origen.
- Distal, ubicado mas lejos del tronco o del punto de origen.

- Superficial, mas cerca de la superficie.

- Profundo, mas lejos de la superficie.

- Externo, mas alejado del centro de un érgano.

- Interno, cercano al centro de un érgano.

- Axial, ubicado en un eje (axis).

- Ipsilateral, homolateral, del mismo lado del cuerpo. Contralateral, de la mitad contraria del cuerpo.
Etc.



d. Componentes (relaciones entre ellos):

Un I6bulo/ dos lébulos. Cabeza/cuerpo/cola
Una zona medial/una central/una lateral
Etc.

e. Superficie: lisa, irregular, etc.

2. Estructura histolégica/citologica
a. Forma: suele relacionarse con formas geométricas.

b. Tamafo: suele compararse con otras estructuras de tamafio conocido o darse su tamafio
con mayor o menor precisién. Ejemplos:

Pequefio, del tamafio de un glébulo rojo
Grande, como un megacariocito

De aproximadamente 100-150 um

Etc.

c. Posicion/Relaciones: Son los términos que definen la situacién relativa entre
estructuras histolégicas/celulares:

Superficialmente, por fuera de.
Internamente, por dentro de.
Adyacente a.

Etc.

d. Componentes (relaciones entre ellos): ejemplos:

Tejido epitelial, tejido mesenquimatico, etc.

Células intimamente relacionadas, con escasa sustancia intercelular.
Abundantes vasos sanguineos, numerosas prolongaciones celulares, etc.
Células mononucleadas/multinucleadas, etc.

Abundante citoplasma/mitocondrias, otras organelas, etc.

3. Procesos
a. Estado inicial: al inicio del proceso:
Indicar estadio del desarrollo (dias, semanas, etc.)
Describir forma, tamafio, posicién, componentes de la estructura
b. Estado final: idem

c. Describir cémo fueron ocurriendo los cambios (modificaciones anatémicas,
histolégicas, celulares)
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TRABAJO PRACTICO N° 1 de EMBRIOLOGIA

«* Anatomia vy Fisiologia de los aparatos genitales femenino y masculino.
Fecundacion. Clonacion. Células madres.

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP

Definicion del significado de Filogenia y Ontogenia (https://evolution.berkeley.edu/ontogenia-y-filogenia/)
Anatomia del aparato genital masculino y femenino.

Control hormonal del ciclo femenino

Diferencias entre mitosis y meiosis.

Clonacion y células madres (https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Celula-madre)

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 1: Induccién embrionaria. Diferenciacion celular, SE
2: Proliferacion y muerte celular,

TEMAS para trabajar en el TP:
Fecundacioén.

OBJETIVOS del 1°'TP.

1- Comprender las caracteristicas y requisitos previos que deben haber alcanzado
las gametas para la fecundacion.

2- Analizar y comprender los pasos necesarios para una correcta fecundacion.
3- Conocer las consecuencias aparejadas una vez finalizada la fecundacion.

1. Video de fecundacién (ejercicio de conocimiento y técnica de estudio)

Buscar durante 5 min un video sobre fecundacién en grupo (utilice los
dispositivos de los que disponga ya sea celulares o la computadora en el aula).
Observe el video y analice lo que ocurre en este proceso. Utilice un juicio critico
con lo visto.

Realice un cuadro sindptico de los eventos relevantes de la fecundacion

2. Fecundacion (Ejercicio de razonamiento)

Utilice los siguientes conceptos en un orden cronolégico para explicar el proceso de
fecundacion:

Ovulacion

Mitosis

Anfimixis

Meiosis I

Capacitacion

Bloqueo rapido de la polispermia
Penetracion de la corona radiata
Reaccion acrosdmica

Maduracion

Hiperactivacion del espermatozoide
Pico de LH (determinado en la sangre de la mujer)
Unién a ZP3



Fusién del espermatozoide con el ovocito

3. Indique las consecuencias de la fecundacion (Ejercicio de expresién de conocimientos y
comprension)

& AUTOEVALUACION:

Indigue cual es la opcidn correcta en cada caso (piense como justificaria la opcién correcta y
porgue las restantes son incorrectas)

1) En lafecundacion:

a. El ovocito culmina la meiosis I.

b. El espermatozoide fecundante es el Unico que maduré y fue capacitado en el tracto genital
femenino.

c. Lareaccion acrosomica se lleva a cabo en el testiculo.

d. El bloqueo de la polispermia se desencadena por la unién de la membrana plasméatica del
espermatozoide fecundante con la membrana plasmatica del ovocito .

2) Los ovocitos:

a. Pueden ser fecundados por mas de un espermatozoide para originar gemelos.

b. Son liberados a la trompa de Falopio rodeados de su zona pelicida y un camulo de células de
la granulosa.

c. Empiezan y terminan la meiosis en la vida adulta.

d. Forman su zona pelicida sélo si son fecundados.

3) Los espermatozoides:

Tienen su ADN laxo unido a histonas.

Realizan su maduracién en el tracto genital femenino.

Presentan factores capaces de reconocer a la zona pellcida de la misma especie.
Adquieren la mayor actividad al ser eyaculados.

cooTpw

Il UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Practicos paralos alumnos de Embriologia




TRABAJO PRACTICO N° 2 de EMBRIOLOGIA

** Primeray seqgunda semanas del desarrollo. Segmentacién. Implantacion

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP,
Anatomia del sistema genital femenino.

Control hormonal del ciclo femenino.

Diferencias entre mitosis y meiosis. Gametogénesis femenina.
Fecundacion.

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 12: Fertilizacion asistida.

TEMAS para trabajar en el TP:
Segmentacién y comienzo de laimplantacion

OBJETIVOS del 29° TP.
1- Comprender las caracteristicas de la segmentacion.

2- Conocer las estructuras que conforman los estadios pre-embrionarios, al
comienzo y finalizacién del proceso de segmentacion.

3- Comprender el comienzo de la implantacién y el desarrollo del macizo
celular interno.

4- Conocer a gue semanas del desarrollo embrionario corresponden los
procesos estudiados.

5- Saber conceptualizar los procesos de segmentaciéon e implantacion.

6- Identificar la participacién de fendmenos epigenéticos en el desarrollo
embrionario temprano.

1) Etapas del desarrollo prenatal (Ejercicio de razonamiento)
La gestacién normal dura 38-41 semanas (menos de 37 semanas = pre-término; 42 semanas
= post término. ¢ A qué se llama periodo embrionario y periodo fetal?
Un embrién de 23 dias, ¢ cuantas semanas tiene?
Un embrién de segunda semana, ¢ cuantos dias puede tener?
Un feto de 26 semanas, ¢,qué trimestre esta cursando?

2) Segmentacion o clivaje de la célula huevo (Ejercicios de expresion de conocimientos,
de descripcidn y de razonamiento)

Utilice los siguientes conceptos para explicar el proceso de segmentacion:

- Mitosis

- Divisién holobléastica

- Mobrula

- Blastocisto

- primera semana del desarrollo pre-embrionario
- Etapa progestacional del ciclo estral.

3)Teniendo en cuenta que durante la espermatogénesis se inactivan selectivamente
genes organizadores del desarrollo del embriéon y que durante la ovogénesis se
inactivan los implicados en la organizacion del desarrollo de  estructuras
extraembrionarias (Ej: placenta), que ocurririaen los siguientes casos con el desarrollo



embrionario y extraembrionario? (Explique el mecanismo por el cual se inactivan dichos
genes)

- 1 pronucleo masculino y 1 prontcleo femenino

- 2 pronudcleos masculinos

- 2 pronucleos femeninos

La inactivacion génica, ¢es un proceso que so6lo ocurre en el huevo o cigoto?
Justifique.

4) Implantacion embrionaria. Para observar el siguiente video escanear el QR

o ingresar a:

https://www.youtube.com/watch?v=baz3WEwWMxLQ

Resumir en un maximo de 3 renglones el proceso de implantacién (ejercicio de
conocimiento y técnica de estudio)

5) Leer las siguientes prequntas y responderlas. Debe poder explicarlas con sus
palabras. (Ejercicios de expresion de conocimiento y de descripcidn)

a- ¢En qué momento del ciclo femenino se implanta el blastocisto? b-¢ Qué origen tienen las
células deciduales?

c- ¢En qué sitio anatémico femenino ocurre con mayor frecuencia la implantacion? Postule
las posibles causas de implantacion ectépica (cuello uterino, trompa de Falopio, ovario, fondo
de saco de Douglas)

d- ¢Qué es la hCG (gonadotrofina coriénica humana)? ¢Es indicativo de la presencia de
gestacion? ¢ Como se diagnostica un embarazo? (Justifique su respuesta).

6) Estadio bilaminar del desarrollo (Ejercicio de comparacion y de expresion de
conocimientos)

Dibuje el estadio bilaminar e indique los tejidos en este momento de la gestacion. (segunda
semana del desarrollo embrionario).

a- Describa brevemente con sus palabras

¢, Coémo se forma el estadio bilaminar?

¢ Qué tipos celulares lo conforman?

¢ Cbémo se forman la cavidad amnidtica y el saco vitelino primitivo?

¢, Como se forma el mesodermo extraembrionario? ¢ Existe un consenso en cémo es su formacion?


https://www.youtube.com/watch?v=baz3WEwMxLQ

& AUTOEVALUACION:

Indique cual es la opcién correcta en cada caso (piense cOmo justificaria la opcion correcta y
porque las restantes son incorrectas)

1. Unagestacion de 38 semanas desde la fecundacion:
a. Es una gestacion a término.
b. Es una gestacion pre-término.
c. Es una gestacién post-término.
d. Las semanas del desarrollo embrionario no se pueden contabilizar desde la fecundacién.

2. La segmentacion:
a. Es una sucesion de divisiones en las cuales se reduce el contenido de ADN.
b. Culmina con la formacién del sinciciotrofoblasto.
c. Es una sucesion de divisiones donde se separan las crométidas hermanas.
d. Ocurre durante la etapa proliferativa/folicular del ciclo sexual femenino.

3. Laimplantacién:
a. Requiere el contacto de las células del macizo celular interno con la decidua basal.
b. Requiere el contacto del macizo celular externo con la decidua.
c. Termina cuando el sinciciotrofoblasto toma contacto con la decidua.
d. Finaliza por el incremento de los niveles de la hCG (gonadotrofina coriénica humana)
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TRABAJO PRACTICO N.° 3 de EMBRIOLOGIA

< Tercerasemanadel desarrollo. Gastrulacion. Sistema circulatorio primitivo. Agentes
teratdbgenos

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP:

Primera y segunda semana del desarrollo pre-embrionario.

Conceptos de migracién, determinacion, diferenciacion e induccién embrionaria.
Cambios extraembrionarios. Esbozos de la futura placenta.

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 3: Gastrulacién. Ejes embrionarios.
SE 8: Causas ambientales de malformaciones congénitas.

Teratdgenos (https://www.garrahan.gov.ar/PDFS/cime/junio2018.pdf)

TEMAS para trabajar en el TP:

Tercera semana del desarrollo embrionario. Gastrulacion.

OBJETIVOS del 3¢ TP.
1- Comprender el proceso de la gastrulacion y sus consecuencias.

2- Conocer los mecanismos celulares que se llevan a cabo durante la
gastrulacion.

3- Conocer a que semanas del desarrollo embrionario y la localizacion
anatémica del proceso de gastrulacion.

4- Comprender que otros procesos ocurren simultaneamente a la
gastrulacion en tercera semana del desarrollo.

1) Observe el siguiente video escaneando el QR:

o ingresar a:

https://www.youtube.com/watch?v=Wp6c2DWBpuY

Describa con sus palabras el proceso de gastrulacién incorporando los siguientes
conceptos (Ejercicio de conocimientos y descripcion): organizador primario, ejes
embrionarios, disposicion espacial de las hojas embrionarias, tamafio del estadio pre-
embrionario y ciclo sexual femenino.



https://www.youtube.com/watch?v=Wp6c2DWBpuY

2) Describa los esbozos de la formacidn del sistema nervioso en tercera semana
del desarrollo embrionario. Describa los eventos de la neurulacién que ocurren en la
tercera semana del desarrollo. (Ejercicio de conocimientos y descripcion)

3) Indique si las siguientes afirmaciones son verdaderas o falsas y justifigue en ambos
casos. (Ejercicio de conocimientos y comprension)

a. El sistema circulatorio de tercera semana esta formado por la vena umbilical, las venas
vitelinas y un corazén Unico tubular.

b. En la tercera semana de gestacion del embrion estan presente los esbozos del sistema
digestivo.

c. El pediculo de fijacién se ubica caudal a la aparicién de la linea primitiva.

d. Enlatercera semana de gestacién del embrién quedan determinados los ejes corporales
del embrion.

4) CASOS ORIENTADOS CLINICAMENTE

Objetivo: Los siguientes casos no tienen como finalidad, bajo ningln concepto, que el/la
estudiante sepa los aspectos clinicos del ejercicio en cuestion, sélo buscan que el/la
estudiante de primer afio pueda razonar lo que se plantea en base al desarrollo embrionario
normal.

Responda a las siguientes consignas, utilizando la bibliografia oficial de la catedray
aplicando su conocimiento, razonamiento y creatividad

a) Una persona que sospecha estar embarazada, se realiza un test de embarazo el

dia 26 de su ciclo:

1 ¢ A qué hormona es sensible el test de embarazo?

2 ¢La determinacion de dicha hormona confirma la gestacion? Justifigue su respuesta.

b) Una mujer de 25 afios de edad refiere a su ginecologo que su Ultima menstruacion se
retras6 una semana y que fue un sangrado abundante. Agrega que no utiliza ningiin método
anticonceptivo.

1. Considerando que la persona conserva su fertilidad: ¢ Qué puede haber ocurrido?

2. ¢ Es frecuente que se produzcan abortos espontaneos tempranos?

En caso afirmativo: ¢ sabe usted cual/cudles pueden ser las causas de dichos abortos?

¢) Una mujer de 45 afios consulta a su ginecologo/a porque su Ultima menstruacion fue hace
8 semanas. La persona no se realizd ningun test de embarazo pues cree que a su edad ya
no habria posibilidades de embarazo. Se realizan pruebas y se confirma el embarazo. La
paciente hace mas de 20 afios que trabaja como técnica radiéloga ¢Su actividad laboral
puede tener alguna influencia en el desarrollo del feto? Justifigue su respuesta.

5) El medio extraembrionario también sufre cambios durante la tercera semana.
-Indigue cuales de las siguientes estructuras extraembrionarias estan presentes en
esta semana y cémo fue que se originaron.

saco corioénico.

celoma extraembrionario.

mesodermo extraembrionario hoja visceral y parietal.
cordén umbilical

coraza citotrofoblasto.

placenta

~0Qo0op

- ldentifique todas las estructuras enumeradas en la imagen y su origen embrioldgico
(capa germinativa de la que derivan):



& AUTOEVALUACION:

Indigue cual es la opcién correcta en cada caso (piense cOmo justificaria la opcion correcta y

porgue las restantes son incorrectas).

1. Un agente teratogénico es:

a.
b.

C.
d.

Es cualquier sustancia quimica que altera el desarrollo embrionario a nivel genético.

Es cualquier sustancia quimica o agente/factor fisico u organismo biolégico que altera el
desarrollo embrionario y extraembrionario durante la gestacion.

Es sdlo un organismo biolégico que altera el desarrollo morfologico del feto.

Es cualquier sustancia quimica o agente/factor fisico u organismo biolégico que altera el
desarrollo postnatal.

2. En la gastrulacion:

a.
b.
C.

d.

Quedan definidos los esbozos de todos los érganos del embridn.

Los niveles de hCG descendieron abruptamente.

La notocorda comienza su induccion embrionaria sobre el ectodermo superficial para
diferenciarlo al ectodermo neural.

El embrién trilaminar se encuentra rodeado dorsal y ventralmente por la cavidad amnidtica.

3. En latercera semana del desarrollo embrionario:

a.
b.
c.
d.

Estan presentes las 2 arterias aortas primitivas

No se formaron las venas umbilicales.

El pediculo de fijacion contiene a las venas vitelinas.

El saco vitelino toma contacto con el ectodermo general.
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TRABAJO PRACTICO N° 4 de EMBRIOLOGIA

+* Periodo somitico del desarrollo embrionario. Desarrollo de los miembros

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP:
Tercera semana del desarrollo embrionario.

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 4: Miembros, osteogénesis,
vasculogénesis y miogénesis.
Teratdgenos (https://www.bbc.com/mundo/noticias-53240752)

TEMAS para trabajar en el TP:

Periodo somitico: Cuarta y quinta semanas del desarrollo embrionario

OBJETIVOS del 4° TP.
1- Comprender el proceso del plegamiento, sus causas y consecuencias.

2- Conocer los mecanismos involucrados en el plegamiento.

3- Conocer a que semana del desarrollo embrionario corresponde el proceso
de plegamiento.

4- Comprender los procesos simultaneos que ocurren en cuarta semana del
desarrollo (ademas del plegamiento)

5- Conocer el estado de desarrollo embrionario de quinta semana

6- Establecer criterios de comparacién entre la anatomia internay externa, de
un embrién de 4tay de 5ta semana del desarrollo.
7- Saber conceptualizar el proceso de plegamiento.

1) ¢Como describiria al proceso del plegamiento? Utilice los siguientes items:_(Ejercicio de
expresién de conocimientos y de descripcion)
- Embrion cilindrico.
- Ubicacion del corazén tubular respecto de la membrana bucofaringea
- Cavidades corporales
- Esbozos de 6rganos
- Ubicacion del pediculo de fijacion respecto de la membrana cloacal
- Cavidad amnidtica
- Tubo neural en desarrollo
- Eje cefalocaudal
- Eje latero lateral

2) Describa el aspecto externo de un embrién de 4ta semana desde su parte cefélica a
caudal, distinguiendo entre las estructuras que se observan externamente y aquellas
internas que se destacan por su relieve en el ectodermo. Utilice la imagen de la siguiente
magqueta (ver la mas abajo). Identifique las estructuras en la maqueta._(Ejercicios de descripcion
de estructuras anatomicas o de procesos evolutivos)

11



Embrion cuarta
semana: aspecto
externo

3) En la 4ta semana del desarrollo aparecen los esbozos de la mayoria de los 6rganos.
Describalos utilizando la maqueta (la imagen de la misma estd abajo). Aclare qué hojas
embrionarias los forman. Identifique las estructuras en la maqueta.

Embrién cuarta
semana: aspecto
interno

12



4) (Ejercicios de descripcién de estructuras anatdmicas o de procesos evolutivos

a- Cémo relaciona las imagenes Ay B con laimagen de laizquierda?

b- Explique qué ubicacién y relacion anatomica tienen las bolsas faringeas, los arcos
branquiales y los surcos faringeos.

J" <

IMAGEN A IMAGEN B

(Jose Hib 8va edicién)

c- Identifigue en los esquemas las estructuras sefialadas e indique qué hojas embrionarias las
forman. Ademas, identifique cual es la cara ventral y dorsal de las figuras A y B. Marque los
extremos cefalico y caudal

5) Con respecto al embrién durante las primeras 4 semanas de desarrollo (Ejercicio de
expresion de conocimientos y de comprension)

a- Relacione el tipo de nutricibn del embrion, los cambios en el endometrio y el tipo de
vellosidades (derecha) que caracteriza a cada semana del desarrollo embrionario (izquierda).

Cada letra podra utilizarse una, varias o ninguna vez.

1. Primera semana a) Mucotrofica

2. Segunda semana b) Fase proliferativa del endometrio
3. Tercera semana ¢) Hemotrdfica

4. Cuarta semana d) Reaccidén decidual

e) Circulacion utero-placentaria primitiva
f) Histotréfica

g) Vellosidades secundarias

h) Fase secretoria del endometrio

i) Lagunas placentarias

j) Coraza citotrofoblastica

k) Vellosidades terciarias

) Vellosidades primarias

13



- ¢ Qué son las vellosidades corionicas? Describa los diferentes tipos de vellosidades
coridnicas. ¢ Qué relacion guardan las vellosidades coridnicas con la nutricién y excrecion
del embrion?

6) Compare y describa los cambios observados entre la cuarta y quinta semana del
desarrollo embrionario. Tenga en cuenta el aspecto externo e interno embrionario (Ejercicio de
expresion de conocimientos y de descripcion)

Emplee las maquetas de aspecto externo e interno de dichos embriones de 4ta y 5ta semana.

Embrion quinta semana: aspecto externo Embrion quinta semana: aspecto interno

& AUTOEVALUACION:

Indique cual es la opcidn correcta en cada caso (piense como justificaria la opcion correcta y

porque las restantes son incorrectas).

1) En la cuarta semana del desarrollo embrionario:

a.

b.

c.
d.

El mesodermo extraembrionario del pediculo de fijacién esta en contacto con el endodermo
del intestino anterior.

El endodermo del intestino anterior esta rodeado en toda su extension por mesodermo
lateral hoja visceral.

Estan presentes los esbozos de todos los 6rganos de los sentidos.

Esta formada la corteza adrenal definitiva de la glandula suprarrenal.

2) En la quinta semana del desarrollo embrionario:

a.
b.
c.

d.

El sistema circulatorio es igual al de la cuarta semana del desarrollo embrionario.
Comienza la formacion de las bolsas faringeas.

El esbozo del pabellén auricular deriva del primero y segundo arco faringeo (provenientes
de los primeros 7 somitdmeros y las crestas neurales).

El tubo neural esta formado por 3 vesiculas encefélicas.

3) Con respecto a las glandulas del sistema endocrino en quinta semana del desarrollo:

14



Esta presente el esbozo de la adenohipdfisis.

El esbozo tiroideo es de origen mesodérmico.

Las glandulas suprarrenales quedan totalmente formadas.

El esbozo de la neurohipdfisis se forma del piso del estomodeo.

coop

Il UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Practicos paralos alumnos de Embriologia
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TRABAJO PRACTICO N° 5 de EMBRIOLOGIA

®

< Placenta v anexos. Histofisiologia placentaria. Embarazos multiples.

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP:

Conocimiento de los anexos extraembrionarios formados desde la implantacion hasta
la quinta semana del desarrollo embrionario.

Consecuencias del plegamiento respecto a los anexos extraembrionarios.
Mecanismos de pasaje a través de membranas biologicas.
Mecanismos de bloqueo de la poliespermia.

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 6: Relacion materno-fetal, SE 8: Causas
ambientales de malformaciones congénitas, SE 11: Diagnéstico prenatal.

TEMAS para trabajar en el TP:
Placenta. Histofisiologia placentaria (https://www.elsevier.es/es-revista-revista-medicina-e-investigacion-353-articulo-
la-placenta-como-organo-endocrino-5221431061530025X)
Embarazos multiples. Liquido amniético (origen, circulacion y funcion).

OBJETIVOS del 5" TP.

1- Conocer y comprender el proceso de la formacion y la estructura final
placentariay de la cavidad amniética.

2- Analizar laimportancia de las funciones placentarias.
4- Conocer y comprender la ubicacién de la placenta y la cavidad amniética.
5- Conocer y comprender las funciones del liguido amniético.

6- Comprender las caracteristicas de la placenta y la cavidad amnidtica en
embarazos monocigéticos y dicigéticos.

1) Describa utilizando la siguiente imagen, como esta conformada la placenta. Indique a que
se llama membrana placentaria. (Ejercicio de conocimientos y descripcién)
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Vena umbdical Antorias umbikizate 2
[sangea rica on Oyl (sangre pobre en O) o 4
Membrana corioamniatica - ICircutasidn lotal . Esp i intarwainsn DG

Muisndsitrnco
de: la viliosidad

Placa conomnoa

~Rama de la
':, < yobiogidad

Moore Persaud 7ma edicion
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/ / Cutsteria Gliotrofobsistica
Miomatric \ ¥
Veras Artaran 16

endornairiales ardometnaks
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https://www.elsevier.es/es-revista-revista-medicina-e-investigacion-353-articulo-la-placenta-como-organo-endocrino-S221431061530025X
https://www.elsevier.es/es-revista-revista-medicina-e-investigacion-353-articulo-la-placenta-como-organo-endocrino-S221431061530025X

2) Para estudiar el transporte de las siguientes sustancias através de la membrana placentaria.
Se procedidé a la inyeccién intravenosa a una mona prefiada, 100 unidades marcadas (para
poder ser identificadas) de c/u de las sustancias a estudiar. Luego de un tiempo, se hace el
recuento porcentual de las sustancias en sangre materna, sangre fetal y tejido placentario. Los
resultados fueron representados en los graficos. Interprételos, justificando su respuesta_en funcién
de sus conocimientos de fisiologia placentaria. (Ejercicio de razonamiento)

% en sangre materna % en placenta % en sangre fetal
100 100 100
80 80 80
60 60 60
40 40 40
20 20 20
0 0 0
& & igm é‘&_qef\o ﬁ&o Ooz,e' & g .@“&.:gf' ﬁao ro,@ & lem @oo\&oo &?o\
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3) Dos mujeres embarazadas, una de 6 semanas y otra de 30 semanas, contraen
toxoplasmosis. El hijo de la mujer que se contagié durante la 62 semana de gestacion
presentd hidrocefalia, sordera congénita y calcificaciones cerebrales; mientras que el hijo
de la mujer que se contagié en la semana 30 no presentd signos. ¢Es esto posible? ¢Qué
puede decir respecto de la tasa de transmision del parasito de la madre al feto a lo largo del
embarazo? ¢ Qué capas de la placenta atravesé el parasito en la mujer embarazada de 6 semanas
y en la de 30 semanas? Fundamente sus respuestas. (Ejercicio de razonamiento aplicando los
conocimientos del funcionamiento normal de la placenta).

4) ¢ Cudles son los mecanismos que pueden llevar a la formacién de una placenta acretay
percreta? (Ejercicio de expresion de conocimientos y de descripcién basado en la comprension
de los mecanismos normales y anormales del desarrollo embrionario)

5) Indique si las siguientes afirmaciones son verdaderas o falsas. Justifigue su respuesta.
(Ejercicio de expresion de conocimientos y razonamiento)

a) El volumen de liquido amniético normal es de 700 ml en un feto de 38

semanas.

b) La amniocentesis es un estudio que se realiza de rutina para conocer el

sexo del embrién.

c) El volumen de liquido amnidtico puede calcularse a través de una ecografia.

d) La amniocentesis puede realizarse en cualquier etapa del embarazo.

e) Una de las funciones del liquido amniotico es nutrir al embrion.

6) a- La ecografia de una mujer que cursa la 30™ semana de embarazo muestra
oligoamnios. ¢Cuales son las posibles causas de esta anomalia? ¢Cuales son las posibles
consecuencias para el feto? Justifigue su respuesta en base a sus conocimientos de
Embriologia. (Ejercicio de expresion de conocimientos y de descripcion basado en la
comprension de los mecanismos normales y anormales del desarrollo embrionario)

b- Una mujer embarazada de 27 semanas tiene polihidramnios. ¢Qué significa? ¢Cuales
pueden ser las causas del polihidramnios y los posibles mecanismos que lo_expliquen?
¢Cudles podrian ser las consecuencias para el feto? ¢Cémo llegd al diagnostico del
polihidramnios? (Ejercicio de expresion de conocimientos y de descripcion basado en la
comprension de los mecanismos normales y anormales del desarrollo embrionario)
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7) ¢ Existe algunarelacion entre los siguientes 6rganos y la placenta?: ovario (cuerpo luteo),
Utero (endometrio), glandulas suprarrenales fetales, pulmones maternos y riflones maternos.
(Ejercicio de expresion de conocimientos basado en la integracién de los mismos)

8) Concurre a su consultorio una mujer embarazada por 292vez, cuyo grupo sanguineo y factor
es A Rh(-). Su primer hijo es un varon de 2 afios AB Rh (+). Ud. decide comenzar un tratamiento
preventivo. a) ¢Qué patologia se quiere evitar?

b) ¢Qué relacion hay entre los factores Rh de la madre y del ler hijo con la patologia
mencionada en (a)? c) ¢ Esta patologia podria haber ocurrido durante el primer embarazo?

d) ¢Cuél es el grupo y factor del padre?

Fundamente sus respuestas. (Ejercicio de expresion de conocimientos)

9) Concurre a su consultorio una mujer embarazada de gemelos; la ecografia muestra placenta
Unica y dos embriones, uno femenino y otro masculino, cada uno con cavidad amniédtica
propia. ¢Es esto posible? ¢De qué tipo de embarazo se trata?

En caso de que los dos embriones fueran del mismo sexo y compartieran la cavidad amniética,
¢de qué tipo de embarazo se trataria? ¢En qué semana o periodo del desarrollo se separaron
estos embriones? (Ejercicio de expresion de conocimientos).

4 AUTOEVALUACION:

Indique cual es la opcion correcta en cada caso (piense como justificaria la opcion correcta y
porque las restantes son incorrectas).

1) La membrana placentaria en un embarazo de 12 semanas esta formada por:
a. Por decidua materna, sinciciotrofoblasto y citotrofoblasto.
b. Por decidua materna, sinciciotrofoblasto, citotrofoblasto y mesodermo extraembrionario.
c. Por vasos sanguineos fetales y maternos, mas una delgada capa de sinciciotrofoblasto.
d. Por sinciciotrofoblasto, citotrofoblasto, mesodermo extraembrionario y endotelio de los
capilares fetales.

2) En cuanto ala funcién placentaria:

Se encarga de producir las células sanguineas fetales.

Es una barrera protectora que rodea a todo el feto.

Su cara fetal esta recubierta por amnios.

Produce estriol (un tipo de estrégenos) de manera auténoma.

oo

3) Gemelos dicigoticos:
a. Son siempre del mismo sexo cromosémico.
b. Pueden tener fusionada sus placentas y presentar cada uno su propia cavidad amniotica.
c. Siempre comparten la cavidad amniética.
d. Son el resultado de la fecundacion de un ovocito con dos espermatozoides.

Il UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Practicos paralos alumnos de Embriologia
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TRABAJO PRACTICO N° 6 de EMBRIOLOGIA

% Desarrollo del sistema cardiovascular

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP

Anatomia del corazon del adulto.
Conocimientos de circulacién mayor y menor en el adulto.

Formacion y evolucion de la placa cardiogénica. Formacion del sistema cardiovascular primitivo.

Angiopoyesis.
Circulacion del embrion post-gastrulacion.

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 6: Histofisiologia de la sangre. Hematopoyesis SE 10:

Fisiologia fetal.

TEMAS para trabajar en el 6° TP:

Procesos del desarrollo embrioldgico normal del corazén (pre y postnatal) y de los grandes
vasos sanguineos venosos y arteriales.

OBJETIVOS.

1- Comprender la formacion del corazon embrionario desde tercera semana del
desarrollo embrionario en adelante.

2- Analizar y comprender las inducciones embrionarias y sus consecuencias durante
el desarrollo cardiovascular.

3- Comprender la circulacién pre-natal.
4- Analizar y comprender las diferencias entre la circulaciéon pre y posnatal.

5- Comprender el desarrollo y evolucidn de los vasos sanguineos arteriales y venosos
desde tercera semana del desarrollo embrionario hasta el nacimiento.

6- Conocer el desarrollo embriolégico andmalo de las cardiopatias congénitas mas
frecuentes.

1) a) Observe el siguiente video escaneando el QR correspondiente:

o ingresando a:

https://www.youtube.com/watch?v=a0qyaqlgBPw

b) Indique si las siguientes afirmaciones son Vo Fy en ambos casos justifique su respuesta:

1- En tercera semana de gestacion el corazon se forma a partir del mesodermo lateral.
2- La union de los tubos cardiacos primitivos es dependiente del plegamiento del embrion.

3- El plegamiento del corazén es consecuencia del plegamiento del embrion.

4- Al comienzo de cuarta semana de gestacion el corazén ya tiene formadas de manera

independiente sus auriculas.

5- Durante el plegamiento del corazén siempre las auriculas fueron cefalicas en su ubicacion

cardiaca.
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2)(Ejercicio de descripcidén y razonamiento)
Utilice las imagenes de las maquetas correspondientes al desarrollo de las cavidades cardiacas
para describir el tabicamiento auriculo-ventricular, interauricular e interventricular y
comprender el destino del bulbo y el seno venoso.

3) Desarrollo funcional del sistema cardiovascular pre-natal (Ejercicio de descripcion y
razonamiento)

a) Describa el circuito circulatorio en un feto de 34 semanas.
¢,Donde hay mayor contenido de oxigeno:

I. en la vena umbilical o en las arterias umbilicales?

Il. en la vena cava inferior infra-hepética o en la aorta descendente?
lll. en la vena cava inferior suprahepatica o en la aorta descendente?
IV. en el ventriculo derecho o en el izquierdo?

V. en la vena porta o en el conducto venoso?

VI. en la auricula izquierda o en la aorta descendente?

En todos los casos, justifique su respuesta.

b) Enumere los sitios del sistema cardiovascular donde hay mezcla de sangre oxigenada y
carboxigenada. Justifique su respuesta. Enumere los sitios donde ocurren cortocircuitos o shunts en el
sistema cardiovascular. Comparelos con los sitios de mezcla de sangre.

¢) ¢ A gué edad gestacional comienza a latir el corazon? ¢ Cuanto mide el embrién en ese momento?
¢, Cuantas semanas de amenorrea (sin menstruar) lleva la madre? ¢ Como varia la frecuencia cardiaca
con la edad gestacional?

4) Malformaciones congénitas del sistema cardiovascular (Ejercicio de razonamiento)

a) Un recién nacido tiene una coloracién azulada de la piel (cianosis), debido a un bajo contenido de O2 y
un alto contenido de CO2 en sus vasos sanguineos.

¢Puede la cianosis en este recién nacido deberse a una comunicacion interauricular? Justifique su
respuesta, explicando cudl es el mecanismo normal del desarrollo cardiaco cuya falla puede originar esta
malformacion.

b) Un recién nacido tiene un soplo en la auscultacion cardiaca debido a la existencia de una
comunicacion anormal entre el ventriculo derecho e izquierdo. ¢ Puede esta malformacién provocar
cianosis? Justifique su respuesta, explicando cuél es el mecanismo normal del desarrollo cardiaco cuya
falla puede originar esta malformacion.

¢) Un recién nacido tiene un soplo en la auscultacion cardiaca debido a la existencia de un
estrechamiento en la arteria pulmonar. Ademas, presenta cianosis. ¢, Como puede justificarse esta
asociacion desde un punto de vista embriol6gico? Explique el mecanismo normal del desarrollo cardiaco
cuya falla puede originar esta malformacion.
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d) Un recién nacido tiene una transposicién completa de los grandes vasos. ¢ Es posible que permanezca
con vida o la malformacion es letal? Justifique su respuesta desde un punto de vista embrioldgico.
Explique los mecanismos normales del desarrollo que fallaron y generaron esta malformacion.

e) Un recién nacido presenta un conducto arterioso persistente, cataratas, defectos auditivos y aumento
del tamafio del bazo. ¢ Es posible explicar la asociacion desde un punto de vista embrioldgico? Justifique
Su respuesta.

f) Un recién nacido tiene una malformacion del paladar y en otros derivados craneo-cervicales. ¢ Podrian

estas malformaciones asociarse con defectos en el sistema cardiovascular? Justifique su respuesta
desde un punto de vista embrioldgico.

4 AUTOEVALUACION:

Indigue cual es la opcidn correcta en cada caso (piense cOmo justificaria la opcidn correcta y porgue
las restantes son incorrectas).

1. Enlaformacioén del corazon:
a) El plegamiento del corazén sobre si mismo depende del plegamiento del embrién.
b) El tabicamiento interauricular involucra a células del pericardio.
c) Su formacion deriva del mesodermo de la placa cardiogénica, hoja parietal.
d) Los ventriculos permanecen comunicados entre si durante toda la gestacion.

2. En lacirculacion fetal:
a) La oxigenacion de la sangre es mayor en la auricula izquierda que en el ventriculo derecho.
b) La oxigenacion de la sangre de la vena cava superior es mayor que la de la auricula derecha.
c) La sangre circula desde la auricula izquierda a la auricula derecha.
d) La arteria umbilical es el vaso sanguineo fetal con mayor oxigenacién sanguinea.

3. Laausencia completa en laformacién del tabique tronco-conal del bulbo cardiaco:
a) No altera la formacion de las arterias pulmonar y aorta.
b) Genera una deficiencia en la oxigenacidon sanguinea en la vida posnatal al momento del
nacimiento.
c) Altera el tabicamiento interauricular.
d) Genera una falta de oxigenacion prenatal.

I UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Précticos para los alumnos de
Embriologia
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TRABAJO PRACTICO N° 7 de EMBRIOLOGIA

+ Desarrollo del sistema respiratorio. Desarrollo del sistema digestivo. Cavidades
corporales y mesos.

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP

Generalidades de la anatomia macroscopica y microscopica del sistema respiratorio y digestivo del
adulto.

Formacion y division del intestino primitivo de cuarta semana y su comparacion con quinta semana
de gestacion.

Desarrollo del esbozo respiratorio de cuarta y quinta semana del desarrollo.

Origen embriolégico del parénquima y estroma del sistema digestivo y respiratorio de cuarta y
quinta semana de gestacion.

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 1 Induccién Embrionaria y Diferenciacion
Celular. SE 10: Fisiologia fetal.

TEMAS para trabajar en el 7™ TP:
Procesos normales de induccion embrionaria en el desarrollo del sistema respiratorio y digestivo.

Descripcion embriolégica de los sistemas mencionados desde cuarta semana del desarrollo hasta el
nacimiento.

OBJETIVOS.

1- Analizar y comprender las inducciones embrionarias y sus consecuencias durante
el desarrollo del sistema digestivo y respiratorio.

2- Comprender laevolucién del desarrollo normal del sistema digestivo y respiratorio.
3- Comprender la formacion de las cavidades corporales.

4- Analizar la participaciéon del liquido amniético en el desarrollo y maduracién del
sistema digestivo y respiratorio.

5- Conocer laformacién de las glandulas anexas del sistema digestivo.

1) (Ejercicio de descripcion)

Empleando las maquetas necesarias, describa el desarrollo del sistema respiratorio de cuarta y quinta
semana del desarrollo.

¢,Como evoluciona su desarrollo hasta el nacimiento?

2) (Ejercicio de razonamiento)

Ante una amenaza de parto prematuro (28 semanas de gestacion) se decide evaluar la madurez
pulmonar del feto. ¢ Como evaluaria dicha madurez? Explique la relacion entre madurez pulmonary el
desarrollo embrioldgico del sistema respiratorio. ¢ Qué ocurriria si el feto naciera sin la madurez pulmonar
suficiente? Justifique su respuesta.

3) (Ejercicio de expresion de conocimientos y razonamiento)
Describa brevemente qué cambios respiratorios ocurren durante el nacimiento; asdcielos con el sistema
cardiovascular.

4) (Ejercicio para comprender el o los posibles mecanismos involucrados en el desarrollo embrioldgico.
Tener en cuenta a las patologias como herramientas para comprender estos mecanismos)

Un recién nacido regurgita leche. Comprenda e identifique en la siguiente imagen cual/cuales
podria/podrian haber sido las alteraciones embriolégicas responsables del cuadro mencionado.

22



Eséfago
proximal

Eséfago

Tipos y frecuencias relativas de atresia
esofdgica y fistula traqueoesofagica.

Las frecuencias relativas se basan en una
s il ok e, compilacién de varias fuentes.

aislada
(865%) ) (19%)

Tiwari C, Nagdeve N, Saoji R, et al: Congenital H-type

tracheo-oesophageal fistula: An institutional review of a
10-year period. J Mother Child 24(4):2-8, 2021. Publicado
el 13 de julio de 2021.
doi:10.34763/jmotherandchild.20202404.d-20-00004

Fistula Atresia con
traqueoesofagica fistula proximal
aislada (tipo H) (19)

(4%)

5) (Ejercicio de razonamiento basado en conocimientos y de descripciéon de procesos embriol6gicos
normales y anormales)

En el laboratorio se llevd a cabo el siguiente experimento: se extrajeron células pertenecientes al
mesodermo de los gononefrétomos y se las cultivo en presencia de células endodérmicas bronquiales.
No se observé la gemacién pertinente del tejido endodérmico bronquial. A que conclusién arriba con
dichos resultados.

6) (Ejercicio de descripcién de un proceso del desarrollo)
Describa la formacion del estomodeo y proctodeo. Recapitule desde 3ra semana del desarrollo,
utilizando las maquetas.

7) (Ejercicio de descripcion)

Indigue en qué segmentos podemos dividir al tubo digestivo y relaciénelo con su irrigacién. Marque en
las maquetas correspondientes a embriones de 4ta y 5ta semana las diferencias que se encuentran en
relacion al tubo digestivo.

8) (Ejercicio de expresion de conocimientos)

Indique si las siguientes afirmaciones son verdaderas o falsas. Justifique su respuesta.

a) El epitelio del tubo digestivo deriva del hipoblasto.

b) A partir de la semana 28 de gestacion el intestino delgado absorbe los nutrientes del liquido amniético.
c¢) Durante el desarrollo del tubo digestivo ocurren procesos de apoptosis, induccién, proliferacion y
diferenciacion celular.

d) El peritoneo visceral recubre el tubo digestivo en toda su extension.

e) En la formacion del tubo digestivo no existe induccién alguna del mesodermo circundante.

f) El meconio es la primera materia fecal del feto, producida por la digestion de células epidérmicas, pelos
y VErnix caseosa.

9) (Ejercicio de descripcion de un proceso del desarrollo)
Describa la rotacién que sufre el estbmago y las asas intestinales. Explique cémo los mesos acomparfian
estas rotaciones, ayudese con esquemas y todo el material que crea necesario).
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10) (Ejercicio de expresion de conocimientos)

¢, Qué hojas embrionarias y qué estructuras participan en la formacion del higado?
¢ Cuéles son las funciones del higado fetal y del higado adulto?

11) ¢ Cudl es la diferencia entre una atresia y una estenosis? Qué mecanismos del desarrollo normal
fallaron para originar una atresia y una estenosis esofagica) Discuta si es posible encontrar estas
alteraciones a otro nivel del tubo digestivo. Justifique sus respuestas.

12) (Ejercicio de expresion de conocimientos)

Las células del endodermo del esbozo del eséfago secretan Sonic Hedgehog (Shh), que las hace

competentes para su diferenciacion en células del epitelio de la mucosa esofagica. En cambio, las
células del mesodermo secretan proteina morfogenética dsea 4 (BMP-4). Discuta el significado de
“competentes”. Busque otros ejemplos de induccién donde participen Shh y/o BMP-4.

13) (Ejercicio de expresién de conocimientos)

¢, Qué mecanismos del desarrollo normal han fallado para originar la enfermedad de Hirschprung o
megacolon aganglionar congénito? ¢ Qué otras malformaciones podrian encontrarse en este paciente?
¢En qué momento comienza a manifestarse la patologia (vida intrauterina/vida postnatal)? Justifique su
respuesta.

14) (Ejercicio de razonamiento basado en el conocimiento de procesos embriolégicos normales y
anormales)

Nacieron 2 bebés en el hospital donde usted trabaja. En la historia clinica esta descripto que un bebe
tiene onfalocele, mientras que el otro presenta una hernia umbilical congénita.

a) ¢ Como puede distinguir entre el bebé con onfalocele y el que tiene hernia umbilical congénita?

b) ¢ Cudles pueden ser los mecanismos de desarrollo normales que fallaron para dar estas
malformaciones?

¢) ¢ En qué consiste la gastrosquisis y qué diferencias presenta con el onfalocele y hernia umbilical
congénita?

15- ¢ En qué etapa del desarrollo se forma el celoma intraembrionario y mediante qué proceso? ¢ Como
se separan las cavidades corporales? Expliqgue empleando el material disponible.

/ AUTOEVALUACION:
Indique cual es la opcidn correcta en cada caso (piense cémo justificaria la opcidn correcta y porque
las restantes son incorrectas).

1- En el desarrollo del sistema digestivo:
a. Interviene Unicamente el endodermo.
b. El endodermo del eshozo respiratorio es un tejido competente frente a la acciéon inductiva del
mesodermo lateral circundante.
c. La muerte celular programada (apoptosis) esta inhibida durante toda la formacién del eséfago.
d. El parénquima del esbozo del estbmago es de origen mesodermico.

2- En el desarrollo del sistema respiratorio:
a. Los bronquiolos nunca tienen en su luz canalicular liquido amniético.
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b. Cuando la etapa canalicular finaliza el feto ya form6 las membranas de intercambio gaseoso.
c. Enla primera inspiracién se ocluye de manera fisiolégica la comunicacion interauricular.
d. El material surfactante aumenta la tension superficial en la luz alveolar.

3- En cuanto alas glandulas anexas del sistema digestivo:
El estroma hepatico deriva del mesodermo de la placa cardiogénica.

a.
b. El parénquima pancreatico esta formado por el mesodermo lateral, hoja visceral.

c. Elcuerpo del pancreas se ubica en el mesogastrio ventral.

d. El higado se ubica a la izquierda en el feto, como consecuencia de la rotacion del estbmago.

I UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Practicos para los alumnos de

Embriologia



TRABAJO PRACTICO N° 8 de EMBRIOLOGIA

®

+ Desarrollo del sistema urinario y del sistema genital

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP

Anatomia del sistema genital y urinario del adulto.

Formacion de las crestas urogenitales.

Origen embriolégico de los esbozos urinarios y genitales presentes en cuarta y quinta semana del
desarrollo.

Conceptos de sexo asignado al nacer y género autopercibido.

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 7 Diferenciacion sexual.
TEMAS para trabajar en el 8'° TP:

Procesos normales de induccién embrionaria en la formacién del sistema urinario y genital. Conceptos de
determinacion y diferenciacion sexual. Control hormonal del desarrollo del sistema genital.

OBJETIVOS.

1- Analizar y comprender las inducciones embrionarias y sus consecuencias durante el desarrollo
del sistema urinario y genital.

2- Comprender la evolucion del desarrollo normal del sistema urinario y genital.

3- Comprender la diferencia entre determinacion sexual y diferenciacion sexual.

4- Analizar la participacién de las hormonas (testosterona; dihidrotestosteronay AMH) en la
diferenciacion sexual.

5- Conocer aspectos de las caracteristicas de la funcién renal fetal

1) (Ejercicio de expresion de conocimientos)

Resuma cronolégicamente la evolucion de las estructuras embrionarias que intervienen en el desarrollo
del aparato urinario desde el momento de la gastrulacién hasta finalizado el periodo embrionario.

2) (Ejercicio de razonamiento basado en conocimientos y de descripcién de procesos embriolégicos
normales y anormales)

Un nifio de 1 afio tiene diagnéstico de megacolon aganglionar congénito (Enfermedad de Hirschprung).
Durante los estudios que se le realizaron se descubrié una agenesia unilateral de rifion. ¢ Puede haber
una causa comun para todos estos hallazgos? Explique los mecanismos que podrian justificar estos
resultados. ¢ Podria haber otras patologias asociadas? Justifique su respuesta.

3) (Ejercicio de expresion de conocimientos)

¢,Como se desarrolla el aparato urinario caudal o definitivo? ¢Qué estructuras participan en su formacién
y como interactdan entre si?

4) (Ejercicio de razonamiento basado en el conocimiento de los procesos embrioldgicos y de los factores
moleculares involucrados en el desarrollo temprano del sistema génito-urinario).

a) Una paciente de 1 afio tiene el antecedente de haber nacido con genitales ambiguos; el cariotipo es
46, XY. La nifia ha tenido ademas problemas renales (se le ha diagnosticado sindrome nefrético, con
alteraciones en la funcién glomerular). Los padres buscaron en Internet y estan preocupados porque
piensan que su hija puede desarrollar un tumor renal.

l. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

II. Como piensa usted que son las génadas de esta nifia? Explique por qué.
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b) Un recién nacido presenta una extrofia de vejiga y epispadias. ¢ Puede explicarse la asociacion por
alguna razén embriologica o es una simple casualidad? Justifique su respuesta.

¢) Usted ve en su consultorio una nifia (bebé con genitales externos femeninos) en la que se ha
encontrado hernia inguinal bilateral. La nifia es operada, el cirujano dice que encontrd estructuras de tipo
gonadal, que biopsio. El informe de anatomia patolégica indica como diagnéstico “testiculo infantil”. Se
hace un cariotipo que es informado como 46, XY. Se determina AMH, con resultado “valor normal para
un varon”. Se da hCG y se determina testosterona, con resultado “valor normal para un varon”.

l. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

II. ¢, Como seran los genitales internos de este paciente? ¢ Por qué?

d) Usted ve en su consultorio una adolescente de 13 afios que consulta por amenorrea primaria (nunca
ha tenido menstruaciones). Una ecografia informa que el Gtero no se observa. Se hace un cariotipo que
es informado como 46, XY. Se determina AMH, con resultado “valor normal para un varén”. Se da hCG y
se determina testosterona, con resultado “valor bajo, dentro de los niveles normales para una mujer”.

I. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢ Cémo serén las gbnadas y los genitales internos de este paciente? ¢Por qué?

e) Usted ve en su consultorio una adolescente de 16 afios que consulta por amenorrea primaria (nunca
ha tenido menstruaciones) pero que tiene muy buen desarrollo mamario. Una ecografia informa que el
Utero no se observa. Se hace un cariotipo que es informado como 46, XY. Se determina AMH, con
resultado “valor normal para un varon”. Se determina testosterona, con resultado “valor elevado, dentro
de los niveles normales para un varén”. Se determina estradiol, que es “elevado, dentro de los niveles
normales para una mujer”.

l. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢, Como seran las gbnadas y los genitales internos de este paciente? ¢ Por qué?

f) Usted ve en su consultorio una adolescente de 16 afios que consulta por amenorrea primaria (nunca
ha tenido menstruaciones) sin desarrollo mamario. Una ecografia informa que el Gtero esta presente,
pero es hipotréfico (pequefo). Se hace un cariotipo que es informado como 46, XY. Se determina AMH,
con resultado “valor indetectable, normal para una mujer”. Se determina testosterona, con resultado
“valor bajo, dentro de los niveles normales para una mujer”. Se determina estradiol, con resultado “valor
extremadamente bajo”.

I. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢ Cémo seran las génadas y los genitales internos de este paciente? ¢Por qué?

g) Usted ve en su consultorio una adolescente de 16 afios, de baja talla, que consulta por amenorrea
primaria (nunca ha tenido menstruaciones) sin desarrollo mamario. Una ecografia informa que el Gtero
esta presente, pero es hipotréfico (pequefio). Se hace un cariotipo que es informado como 45, X.

l. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢ Como serén las gbnadas y los genitales internos de este paciente? ¢Por qué?

h) Usted ve en su consultorio un bebe con genitales externos ambiguos. Se hace un cariotipo que es
informado como mosaicismo 46, XX/46, XY (algunas células son XX, otras son XY).

I. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢ Como serén las gbnadas y los genitales internos de este paciente? ¢Por qué?

i) Usted ve en su consultorio un bebe con genitales externos ambiguos. Se hace un cariotipo que es
informado como mosaicismo 46, XY/45, X (algunas células son XY, otras s6lo tienen una monosomia del
par sexual: X).

l. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢ Como serén las gbnadas y los genitales internos de este paciente? ¢Por qué?
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i) Usted ve en su consultorio un bebe con genitales externos de tipo masculino, pero no se palpan los
testiculos. El bebé estuvo internado por un severo desequilibrio hidroelectrolitico. Se determina AMH, con
resultado “valor bajo, normal para una mujer’. Se determina testosterona, con resultado “valor alto,
dentro de los niveles normales para un varon”. Una ecografia informa que el utero esta presente. Se
hace un cariotipo que es informado como 46, XX.

I. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢ Cémo serén las gbnadas y los genitales internos de este paciente? ¢Por qué?

k) Usted ve en su consultorio un bebe con genitales externos de tipo masculino, pero no tiene pene
(agenesia peneana). Se determina AMH, con resultado “valor alto, normal para un varén”. Se determina
testosterona, con resultado “valor alto, normal para un varén”. Se hace un cariotipo que es informado
como 46, XY.

I. ¢ Usted cree que ello es posible? Explique por qué.

Il. ¢, Como seran las gbnadas y los genitales internos de este paciente? ¢ Por qué?

f AUTOEVALUACION:
Indigue cual es la opcion correcta en cada caso (piense coémo justificaria la opcidn correcta y porque
las restantes son incorrectas).

1- En el desarrollo del sistema urinario:
a. El mesodermo lateral participa de la formacion de los uréteres.
b. La cresta urinaria, en la porcién caudal, da origen al mesonefros.
c. El brote ureteral deriva del mesodermo caudal.
d. La vejiga es de origen endodérmico.

2- En el desarrollo del sistema genital:
a. Los ovarios son parte de los genitales internos femeninos.
b. Las células de la granulosa derivan del mesodermo de la cresta genital.
c. Los tubulos seminiferos derivan del conducto de Wolff.
d. Las trompas de Falopio se originan del mesodermo lateral.

3- En un embrion 46, XY:
a. Los testiculos sintetizan la hormona testosterona que inhibe la formacién de los derivados
del conducto de Miller.
b. Los testiculos presentan espermatozoides.
c. El conducto eyaculador tiene su origen embriol6gico en el mesodermo de los
gononefrotomos.
d. La porcion de la uretra peneana deriva del mesodermo caudal.

Il UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Practicos paralos alumnos de
Embriologia
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TRABAJO PRACTICO N° 9 de EMBRIOLOGIA

+ Desarrollo del sistema nervioso. Histogénesis del sistema nervioso.
Desarrollo de la cara y paladar. Desarrollo de la columna vertebral y
craneo. Organos de los sentidos

CONOCIMIENTOS PREVIOS PARA TRABAJAR EN ESTE TP

Anatomia del sistema nervioso central y periférico del adulto.

Formacion del tubo neural y de las crestas neurales (tercera, cuarta y quinta semana del desarrollo)
Formacion de la cara de cuarta y quinta semana del desarrollo.

Esbozos de los 6rganos de los sentidos en cuarta y quinta semana del desarrollo

+ SEMINARIOS A TENER EN CUENTA: SE 1: Induccién embrionaria. Diferenciacion celular,

SE 2: Proliferacién y muerte celular,

TEMAS para trabajar en el 9"° TP:

Procesos de induccién embrionaria involucrados en el desarrollo del sistema nervioso y el
sistema 6seo circundante. Desarrollo de la cara y evolucién de los esbozos de los érganos
de los sentidos.

OBJETIVOS
1- Comprender los procesos de induccién en el desarrollo del sistema nervioso.
2- Entender la neurogénesis e histogénesis del sistema nervioso central y periférico.

2- Comprender el desarrollo normal del craneo y la columnay las consecuencias de
las alteraciones de los mecanismos normales de su formacion.

3- Analizar la interrelacion entre el sistema nervioso y el sistema 6éseo que lo rodea
durante la formacion de los mismos.

4- Comprender el desarrollo de la caray el paladar.
5- Analizar la evolucién de las hojas embrionarias en la formacion de los 6rganos de
los sentidos.

(Ejercicios de expresion de conocimientos vy descripcion)

1) Diferenciacion histolégica del tubo neural: explique la formacion de la capa del manto y la capa
marginal. Describa cdmo se originan las placas del piso, alar y basal.

2) ¢ Qué cavidades presenta el sistema nervioso central y cdmo se comunican entre si? Describa el
origen y recorrido del LCR. ¢Qué son los plexos coroideos? Describa como se desarrollan los
mismos.

3) ¢Qué funcidon cumple la mielina, qué células son las encargadas de producirla? Describa el
proceso de diferenciacion de dichas células, explicando los mecanismos moleculares involucrados.

4) Crestas neurales: describa el proceso de formacion de las mismas y su evolucién posterior
indicando qué estructuras originan.

5) ¢ Qué son las disrafias? Explique los mecanismos biolégicos normales del desarrollo que fallaron a
nivel del encéfalo y de la médula espinal en los casos de disrafias.

6) Una persona de 30 afios de edad concurre a su primer estudio ecografico cursando un embarazo
de 24 semanas por fecha de su ultima menstruacion (FUM). El profesional informa gesta Unica,
embarazo de 24.3 semanas por biometria concordante con FUM, aumento del volumen de liquido
amniético, no puede evaluarse diametro biparietal dada la alteracion en su morfologia. ¢(A qué
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patologia podria corresponder y que otro método utilizaria para confirmar el diagnostico? ¢ Cuél es el
mecanismo fisiopatolégico que provoca el aumento de liquido?

7) La ecografia de una persona de 25 afios con un embarazo de 28 semanas por FUM
informa: embarazo de 32 semanas por didmetro biparietal y de 28 semanas por longitud femoral.
Ademas, se observa una dilatacion de los ventriculos laterales y disminucion del parénquima cerebral.
¢En qué patologia piensa y cuél es el mecanismo fisiopatolégico que la provoca?

8) Un recién nacido presenta en la zona lumbosacra un tumor graso, con un mechon de pelos y una
acentuada pigmentacion en la zona afectada ¢A qué patologia nos referimos y qué alteracién del
desarrollo normal podria causarla?

9) (Ejercicio de expresién de conocimientos y de descripcion)
Expligue cudl es el rol que cumplen las crestas neurales en el desarrollo craneo-facial.

10) (Ejercicio de razonamiento y de descripcion de procesos embrioldgicos normales y anormales).

Usted asiste, en calidad de neonat6logo, a un parto en el cual el recién nacido presenta signos de un
sindrome de primer arco (hipoplasia mandibular, pabellones auriculares de baja implantacion, escaso
desarrollo de los huesos cigomaticos). A los pocos minutos de independizarse de la circulacion
placentaria (por cortarse el cordon umbilical), el nifio se torna cianético (coloracién azulada de piel y
mucosas) y comienza con dificultad respiratoria. ¢, Es posible que estos ultimos signos se deban a otra
malformacién congénita asociada? ¢ Existe una relacion embriolégica causal entre dicha malformacion
congénita y las alteraciones del desarrollo craneo-facial? Justifique su respuesta.

11) (Ejercicio de razonamiento y de descripcion de procesos embrioldgicos normales y anormales)
¢, Qué es la fisura labial? ¢ Qué relevancia puede tener el hallazgo de la misma con respecto al resto
del desarrollo embrionario-fetal? Justifique su respuesta.

12) Una mujer contrae rubéola durante la semana 7 de embarazo. La gestacién continGa hasta llegar
a término. ¢ Podria el recién nacido manifestar alguna alteracion ocular? ¢, Cuél/es? Si la mujer hubiera
tenido rubéola durante la semana 15 de gestacion. ¢ Podria el recién nacido presentar alguna
alteracion ocular?

13) En la radio usted escucha que producto de un choque entre dos automoviles el conductor de uno
de ellos sufre desprendimiento de retina. Considerando el origen y formacion de la retina, explique qué
region de la misma puede presentar esta alteracién. Fundamente su respuesta.

14) Explique la relacion anatdmica que existe entre las bolsas faringeas, los arcos faringeos y el
ectodermo general en el desarrollo del oido.

15) Un nifio tiene sordera congénita. Su madre manifiesta que tuvo rubéola en el 5° mes de
embarazo. ¢Puede ser esta la causa de la sordera? ¢ Puede haber una causa alternativa? Justifique
Su respuesta.

16) Un bebé de 3 meses presenta defectos en la formacion del pabellon auricular e hipoacusia. La

madre refiere que en su nacimiento el mismo sufrié serios problemas cardiacos. ¢ Puede haber una
asociacion embriolégica que explique este cuadro en su conjunto? Justifique su respuesta.

4 AUTOEVALUACION:

Indigue cual es la opcién correcta en cada caso (piense como justificaria la opcién correcta y porque
las restantes son incorrectas).

1. Si ocurre un defecto en la formacién del neuréporo anterior del tubo neural:
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El encéfalo se ve alterado en su formacion y el crdneo se forma normalmente.

El encéfalo se puede formar normalmente pero el craneo no.

El encéfalo se ve alterado en su formacion y el crdneo también.

La falla en el cierre del neuroporo anterior siempre va acompafnada de una espina bifida
oculta.

coop

2. En cuanto ala vesicula optica:
a. Induce la formacion de la placoda cristaliniana.
b. Formara a la cornea
c. Esté presente en la quinta semana del desarrollo embrionario.
d. Participa en la formacion de la escler6tica.

3. Con respecto a los arcos faringeos:
a. Se originan en el endodermo.
b. Se forman a partir de mesodermo paraxial y crestas neurales.
c. Participan de la formacion de la adenohipofisis.
d. No participan en la formacién de ningun érgano de los sentidos.

I UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Practicos para los alumnos de
Embriologia
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TRABAJO PRACTICO N° 1 de GENETICA

El objetivo de los TP de Genética es que el alumno se familiarice con la aplicacién de la
genética a la practicameédica, incluyendo:

a) Los estudios de la herencia de las enfermedades familiares de causa genética; b) El mapeo
de genes cuyas mutaciones generan enfermedades a su ubicacion en los cromosomas; c) Los
estudios citogenéticos y de genética molecular que permiten identificar al gen causal; d) Los
estudios de biologia celular que permiten identificar la fisiopatologia de las enfermedades
genéticas;

e) Los conceptos basicos que ayudan a comprender las bases para el diagnéstico, prondstico,
consejo genético y tratamiento de las enfermedades genéticas.

% Temas de TP: Gen. Genoma humano. Cariotipo. Anomalias cromosdmicas.
Citogenética

1) (Ejercicio de expresion de conocimientos y de razonamiento)

a) SOX9 es un factor de transcripcion involucrado en la diferenciacion del cartilago y de los
huesos de osificacion endocondral y de la diferenciacion de las crestas gonadales en
testiculos. La expresion insuficiente de SOX9 en cartilago/hueso provoca una displasia
esquelética conocida como “Displasia campomélica”. La expresion insuficiente en la cresta
gonadal 46, XY impide la diferenciacion testicular, provocando una “Disgenesia gonadal’;
como consecuencia de ello, el feto no se masculiniza adecuadamente (desarrolla genitales
femeninos o ambiguos, por deficiencia de hormonas testiculares).

- ¢, Cual es la ubicacién cromosomica del gen SOX9 humano? Busquela en OMIM y describa
su ubicacion (cromosoma, brazo, regién, banda, etc.).

b) Usted atiende a un nifio con genitales ambiguos y displasia esquelética.
- ¢, Qué estudio genético le haria en primer lugar para investigar el diagnéstico? ¢,Qué
hallazgos podrian apoyar el diagnostico?

c) El cariotipo con bandeo arroja un resultado “normal’
- ¢ Qué otros estudios citogenéticos podrian ser de utilidad? Explique por qué.

d) Ninguno de los estudios citogenéticos identifica anomalias. Usted sospecha que hay una
mutacion de pocas bases en SOX9 (que no se ven en los estudios realizados).
- El resultado del estudio genético informa: “Se secuenciaron los 5 exones, no halldandose
mutaciones”. s Usted descarta que se trate de una anomalia de SOX9? Justifique la
respuesta.

e) Usted recibe otro paciente, con disgenesia gonadal (46,XY con genitales ambiguos), pero sin
displasia esquelética. El paciente ya habia sido estudiado, y trae un informe de estudios de
biologia celular y molecular que indican una “deficiencia gonadal de SOX9”.

- ¢, Dbénde podria estar la mutacién? Justifigue la respuesta.

f) El estudio de la region reguladora de SOX9 denominada TESCO (Testis-Specific Core) no
encuentra anomalias.

- ¢, Usted descarta que se trate de una “deficiencia gonadal de SOX9"? Justifigue la respuesta.

2) (Ejercicio de expresién de conocimientos y de razonamiento)

a) Dos estudios citogenéticos, uno en un paciente con Sme. de Prader-Willi (hipotonia
muscular, obesidad, retardo mental, estatura baja, hipogonadismo, manos pequefas) y otro
en un paciente con Sme. de Angelman (retardo mental, anomalias en los movimientos y
limitaciones severas en el lenguaje) informan el mismo resultado 46, XY,del(15)(q11.1q13).
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- Describa la ubicacion del locus involucrado (cromosoma, brazo, region, banda, etc.). -
Expligue cédmo es posible que habiendo un cromosoma con la misma delecién y uno normal,
los pacientes tengan enfermedades genéticas distintas. Explique en qué momento se
produjo la anomalia genética.

Il UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Préacticos paralos alumnos de Embriologia

b) Un paciente con Sme. de Prader-Willi y otro en un paciente con Sme. de Angelman no tienen

deleciones en el cromosoma 15.

- Expligue cémo es posible que habiendo dos cromosomas 15 normales en cada uno de los
pacientes, los mismos tengan las mismas enfermedades genéticas que los pacientes
anteriores. Explique en qué momento se produjo la anomalia genética.

3) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprension de las técnicas de laboratorio genético
y en los procesos_de segregacidn de cromosomas o genes)

A una mujer primigesta de 37 afios, se le practica una puncion de vellosidades coridnicas para
estudio del cariotipo; el resultado se muestra en la figura A.
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a) El informe dice: 46, XY,t(3;21)
- Interprete el informe del cariotipo A. ¢ El cariotipo corresponde a la madre o al feto?
Expligue por qué.
- Expligue en qué momento se produjo la anomalia cromosémica.
- ¢ El recién nacido sera normal? Fundamente su respuesta.
- ¢, Qué riesgos de enfermedad genética tienen los nietos de la mujer? Explique
por qué. - ¢Un microarray CGH detectaria la anomalia? Fundamente su

respuesta.

b) Si el cariotipo hubiera sido el B:

™ - LI -i- -
~ *, 4 i 24 YEs
AT I T WL
“‘1 -' rad” i L N L
- .
X
1 2 3 4 s
(W4 ” s .
TR W A WA Y W X
i (3 Py o ¥ #i
| ANCA U O N B A B i

33



- ¢, Qué diria el informe?

- Identifigue las posibles causas de esta anormalidad.

- ¢ Qué riesgo de transmision a la descendencia hay?

- ¢Un microarray CGH detectaria la anomalia? Fundamente su respuesta.

4) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprension de las técnicas de laboratorio genético

y en los procesos_de segregacion de cromosomas o genes)

a) Los pacientes con Sindrome de Williams-Beuren (Estenosis aértica supravalvular, retardo
mental, anomalias faciales) presentan habitualmente una delecion en el locus 7q11.23.

- Describa la ubicacion del locus involucrado (cromosoma, brazo, region, banda, etc.).

b) Con fines diagnésticos, se estudia en un paciente el locus 7q11.23 por hibridacion in situ
por fluorescencia (FISH) empleando una sonda especifica verde (representada por un
triangulo). Ademas, para identificar la region pericentromérica del cromosoma 7 se
emplea una sonda control roja (rectangulo). Interprete el resultado del estudio de FISH.

5) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprension de las técnicas de laboratorio genético y en los

procesos_de segregacion de cromosomas 0 genes)

Se encontré en una familia una nifia con sindrome de Turner (45, X). La nifia presentaba ademas
ceguera para el color rojo (caracter ligado al cromosoma X), al igual que los individuos marcados con

simbolos sombreados.

- ¢,Cudl es el cromosoma X que se encuentra en la nifia con sindrome de Turner, el materno
o0 el paterno? Justifigue su respuesta.

34



r{
0
[

lurner

Il UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Préacticos paralos alumnos de Embriologia

6) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprensién de las técnicas de laboratorio genético
y en los procesos_de segregacidn de cromosomas 0 genes)

Una nifia recién nacida present6 multiples anomalias congénitas que incluyen labio leporino y
microcefalia. Se realizé un analisis cromosdmico cuyo resultado se encuentra representado en
la figura. ¢Qué puede decir respecto de los cromosomas 1y 5 maternos y paternos? ¢ Cual es
la causa del cuadro que presenta la nifa?

- Si le realizara un microarray CGH a la madre, al padre y a la nifia, ¢ qué resultados esperaria
encontrar en cada uno de ellos? Fundamente su respuesta.
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7) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprension de las técnicas de laboratorio genético
y en los procesos_de segregacién de cromosomas 0 genes)

Una paciente consulta por presentar manchas color café con leche en la piel, anomalias en varios
huesos y desarrollo precoz de caracteres sexuales secundarios. El diagndstico probable es Sme.
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McCune-Albright, en el gue habitualmente se encuentra una mutacién en el gen GNASL1. Se toma
una muestra de sangre, se prepara ADN y se estudia el gen GNASL. El informe indica que no se
encontraron mutaciones.

- Expligue por qué no se encontré la mutacién en la muestra de ADN obtenida de la
sangre. - Expligue en qué momento se generé la anomalia.

Il UA, Dpto. de Biologia Celular e Histologia -Guia de Trabajos Practicos paralos alumnos de Embriologia

36



TRABAJO PRACTICO N° 2 de GENETICA

El objetivo de los TP_de Genética es que el alumno se familiarice con la aplicacién de la
genética a la practicameédica, incluyendo:
a) Los estudios de la herencia de las enfermedades familiares de causa genética; b) El
mapeo de genes cuyas mutaciones generan enfermedades a su ubicacién en los
cromosomas; c) Los estudios citogenéticos y de genética molecular que permiten
identificar al gen causal; d) Los estudios de biologia celular que permiten identificar la
fisiopatologia de las enfermedades genéticas;

e) Los conceptos béasicos que ayudan a comprender las bases para el diagndstico,

prondstico, consejo genético y tratamiento de las enfermedades genéticas.

Temas del TP: Enfermedades genéticas: patrones de herencia. Variantes
génicas: técnicas para detectarlas, utilidad y limitaciones

1) (Ejercicio de expresidn de conocimientos y de justificacion)
a) Se sabe que existe una serie de 3 alelos para el caracter grupo sanguineo (A, By 0).
¢, Cuantos alelos estarian presentes en:

-1 cromosoma?

- un par cromosémico?

-un individuo de la especie?

- una gameta del individuo?

- ¢,Cuantas combinaciones diferentes de alelos se espera que ocurran en la poblacion

completa? b) Defina como homocigoto o heterocigoto a un individuo AA, uno AB, uno A0,

uno 00, uno BO.

¢) Sabiendo que los alelos A y B son dominantes (codifican proteinas inmunogénicas), mientras
que el alelo 0 es recesivo (no genera proteina inmunogénica):

d) Expligue cuél seré el fenotipo (grupo sanguineo) de cada uno de los pacientes. e)
¢, Cudl(es) de los pacientes puede darle sangre a cuél(es) sin riesgo de una reaccion
inmune? ¢ Cual es donante universal? ¢ Cual es receptor universal? Fundamente su
respuesta.

2) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprension de las técnicas de laboratorio genético
y en los procesos_de segregacidn de cromosomas 0 genes)

Ud. trabaja en un laboratorio de diagnéstico molecular y sabe que la anemia falciforme es una
hemoglobinopatia caracterizada por el cambio de una Unica base (A/T), que implica el cambio de
un aminoacido Glu por un aminoacido Val en la cadena 3.

También conoce el mapa de restriccion del gen de la cadena B y sabe que la enzima Mstl|
reconoce Yy corta la secuencia CCTNAGG indicada por las flechas (donde N es cualquier
nucleotido).
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resultados obtenidos por Southern blot y determine los fenotipos y genotipos de los individuos A, B, C,
D y E. Tenga en cuenta que la enfermedad se expresa clinicamente sélo en los individuos
homocigotas. Ud. decide utilizar la técnica de PCR de modo tal que le permita diagnosticar anemia
falciforme. ¢De donde obtiene la muestra? Fundamente su respuesta.

3) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprension de las técnicas de laboratorio genético)

En un caso de homicidio, para tratar de identificar al posible agresor, se obtuvo ADN de células que
guedaron debajo de las ufias de la victima. Se realiz6 el
estudio forense del ADN por la técnica de RFLP,
comparandolo con el ADN de 6 individuos sospechosos (S1

— - - —— SAlguno de los sospechosos puede ser el agresor?
- ——— p— Justifigue su respuesta. - ¢ El resultado obtenido es a su
............... criterio, prueba lo suficientemente contundente como para
e — - condenar al imputado? Justifigue su respuesta.
- : —

—_ —
- — -

—
. —
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4) (Ejercicio de razonamiento basado en la comprensidn de las técnicas de laboratorio genético y en los
procesos_de segregacion de cromosomas o genes)
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La fibrosis quistica (FQ) se transmite de modo autosémico
recesivo. La mutacion mas comun del gen CFTR en los enfermos que
P \ padecen FQ provoca la delecion del amino&cido fenilalanina n° 508
| B . (AF508).
i \ El diagrama muestra la genealogia de un paciente. Los
' resultados de una PCR alelo-especifica seguida por dot
— blot revelan la presencia/ausencia de las secuencias normales o con la
l‘ | __]_ delecion caracteristica de la FQ. Observe el grafico.
(” : j - Indique el genotipo de cada uno de los integrantes de
) ' la familia (homocigoto normal, homocigoto mutado,
: heterocigoto, heterocigoto compuesto).
* : A . 3 3 ® Indique si algun integrante de la familia padece la
< enfermedad. Justifique su respuesta.

— o0 - @
P H

H " M

wimnal

H H H

5) (Ejercicio de razonamiento basado en conocimientos de arbol

genealdgico)

a) Compare los arboles genealdgicos:

O B0

Aa aa Aa aa
1O B0 [O< O
aa aa Aa aa aa aa Aa aa
OO OO el e
aa aa aa Aa aa Aa a3 aa aa Aa aa Aa A
O - ®
| [} @
B— [ ] ——1%
|| e B 'B

¢, Qué tipo de herencia reflejan? Justifigue su respuesta.

b) Analice el arbol genealdgico ¢ Qué tipo de herencia refleja? Justifique su respuesta.
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as AR A sl

Aa aa AR ag AR &3

¢) Analice el arbol genealdgico

¢, Qué tipo de herencia reflejan? Justifique su respuesta.

d) Elabore el arbol genealdégico:

- El caso indice es una mujer de 20 afios con Hiperplasia Suprarrenal Congénita (HSC), una
enfermedad autosémica recesiva. Es heterocigota compuesta.

- El padre es portador sano y la madre es portadora sana de una mutacion

diferente. - Los abuelos paternos fallecieron ambos, no conociéndose

antecedentes.

- El abuelo materno es homocigoto sano y la abuela materna es portadora sana.

- Tiene 2 hermanas mujeres: una de 17 afios portadora sana (mutacion materna) y una de 15
afios enferma (heterocigota compuesta). Tiene 2 hermanos varones de 12 afios (gemelos
monocigoticos), homocigotos sanos. Todos son hijos del mismo padre y la misma madre
gue la paciente.

- Tiene un medio hermano varén de 2 afios, hijo del mismo padre, pero de otra madre. El
nifio es portador sano. Su madre es homocigota sana y estd embarazada (no se conoce el
sexo del feto).

6) (Ejercicio de razonamiento basado en conocimientos de patrones de herencia)

a) La forma juvenil de la enfermedad de Parkinson (inicio antes de los 40 afios) se debe a
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mutaciones al estado homocigota o heterocigota compuesta del gen PRKN, que codifica la
parkina, una proteina necesaria para la sobrevida de las neuronas de la sustancia nigra.

b) La Pubertad Precoz Independiente de Gonadotrofinas, o Testotoxicosis, es una enfermedad
rara que ocurre por mutaciones activadoras del gen LHCGR, que codifica para el receptor de
LH. El receptor de LH es responsable de activar la produccién de testosterona, que genera
el desarrollo de los caracteres sexuales secundarios en la pubertad.

c¢) La displasia campomélica es consecuencia de una falla en la formacion de colageno en el
tejido cartilaginoso y en el tejido 6seo. El factor SOX9 es un activador transcripcional del gen
del colageno. Es necesario tener 2 copias activas de SOX9 para que se produzca suficiente
cantidad de colageno.

d) El receptor B de hormonas tiroideas (THRB) se dimeriza con otro receptor ya sea THRB, THRA
(alfa) o con receptores de acido retinoico para ejercer su funcién (respuesta a las hormonas
tiroideas). Cuando un alelo THRB esta mutado, la proteina anormal puede unirse a la proteina
normal producida por el otro alelo e impedir que la misma funcione normalmente, provocando
asi una Resistencia a Hormonas Tiroideas.

e) La proteina RET es un supresor tumoral. Si un individuo recibe un alelo mutado de alguno de
sus progenitores, no desarrolla tumores mientras el otro alelo esté normal y produzca
suficiente cantidad de proteina RET (0 sea mientras se mantenga la heterocigosidad del
RET). Pero si en una célula (por ejemplo, en las células C o parafoliculares de la tiroides) se
produce una mutacion somatica del otro alelo, se pierde completamente la produccion de
RET en esa céula y todas las que deriven de ella por mitosis, llevando al desarrollo de un
tumor (Cancer medular de tiroides).

- Compare los diferentes casos e indique si se tratan de:
0 Herencia recesiva
o Dominancia negativa
o Dominancia por insuficiencia haploide
o Dominancia por ganancia de funcion
0 Penetrancia variable por Pérdida de heterocigosidad

7) (Ejercicio de razonamiento basado en conocimientos de segregacion cromosémica)

El sindrome de Silver-Russell se caracteriza por retardo de crecimiento intrauterino (RCIU) que

lleva al nacimiento de nifio pequefios para la edad gestacional (PEG), ademas de retardo de

crecimiento postnatal y anomalias craneo-faciales. Una de las causas es la falta del locus
7pll1.2 paterno.
- Enumere causas posibles de faltas posibles del locus 7p11.2 paterno, con hemicigosis o
sin hemicigosis.
- Describa los mecanismos posibles que llevan a la pérdida del alelo paterno.

8) (Ejercicio de razonamiento basado en conocimientos de técnicas de diagndstico genético)

La Falla Ovarica Prematura (FOP) es la pérdida de la capacidad funcional del ovario antes de

los 40 afios, llevando a una menopausia precoz. La proteina BMP15 es uno de los factores

involucrados en el mantenimiento de la funcién ovérica.

a) Usted esta estudiando una paciente con FOP y sospecha que puede tener una mutacion del
gen BMP15. Un estudio por PCR informa: “Se utilizé la técnica de Reaccién en Cadena de
la Polimerasa (PCR), seguida de una electroforesis del producto de PCR y se observé la
amplificacién del gen BMP15, con una banda del tamafio normal en el gel de
electroforesis”.

- ¢, Puede concluirse que el gen BMP15 es normal? Fundamente su respuesta.
- ¢ Qué método solicitaria al laboratorio que realice para confirmar que el gen BMP15 no tiene
mutaciones responsables de la FOP de esta paciente? Fundamente su respuesta. b) Usted recibe
un informe que dice: “Se amplificaron por PCR los 2 exones del gen BMP15 y luego se utiliz6 la
técnica de secuenciacion directa de Sanger. No se hallaron mutaciones”. - ¢ Puede concluirse que
el gen BMP15 es normal? Fundamente su respuesta.

- ¢, Qué solicitaria al laboratorio para confirmar que el gen BMP15 no tiene mutaciones

responsables de la FOP de esta paciente? Fundamente su respuesta.

c¢) Usted recibe un informe que dice: “Se amplificaron por PCR las regiones 5’y 3'flanqueantes
del gen BMP15, asi como todo el intrén, y luego se utilizé la técnica de secuenciacion
directa de Sanger. No se hallaron mutaciones”.

- ¢, Puede concluirse que el gen BMP15 es normal? Fundamente su respuesta.

d) Todos los estudios realizados descartan al gen BMP15 como causante de la FOP. No se

conocen otros genes potencialmente responsables.




- ¢, Qué método podria utilizarse para encontrar una causa genética no conocida de FOP?
Fundamente su respuesta.

e) Mediante secuenciacion de nueva generacion, se realiza el estudio del exoma completo de la
paciente y el informe indica el hallazgo de una variante génica “potencialmente patogénica”
en el gen ZWYX23.

- ¢ Usted concluye que la variante génica hallada es causa del cuadro de FOP en su
paciente? Fundamente su respuesta.

- ¢, Como haria para tratar de verificar si la ariante génica hallada es causa del cuadro de
FOP? Fundamente su respuesta.
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