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1) Datos Generales
e Tipo de programa: Beca de Perfeccionamiento
* Requisitos de ingreso especificos: (Adicionales a la normativa institucional general).

0 Los aspirantes deberan ser médicos graduados de universidades nacionales o
provinciales

0 Tener Residencia Completa en Pediatria, Clinica Médica o Ginecologia y
Obstetricia; o graduado en universidad extranjera con titulo de especialista
reconocido y convalidado por la autoridad competente.

0 Si bien no es un criterio excluyente se priorizara para la seleccion de aspirantes
que presenten el aval por parte de la institucion donde trabajé el candidato con
dedicacién parcial o completa a través de una carta donde se exprese las
cualidades que ha demostrado el candidato en el drea en cuestién.

e NUmero de vacantes: 1 por afo.
* Duracién en afios: 2 afios.
e Esquema de guardias obligatorias por afio: guardias pasivas con supervision.

* Carga horaria total: 40 horas semanales, 2034 horas anuales.

2) Fundamentacion

La especializacion en Enfermedades Metabdlicas, Genética Clinica, y Molecular surge por la
necesidad de formar médicos con los conocimientos y la experiencia necesaria para el cuidado de
pacientes con problemas médicos de cualquier indole que tengan una base genética vy/o
bioquimica.

Esto se debe a la cada vez mayor influencia que tiene la genética en las distintas areas de la
medicina, no conociendo fronteras ya que cada vez mds todas las especialidades médicas basan
sus decisiones de tratamiento, su confirmacion diagndstica y el entendimiento de la evolucién de
la patologia del paciente en estudios genéticos y de metabolismo.

La finalidad de crear una especialidad que no sea exclusiva para pediatras o para ginecdélogos
es que creemos que los médicos que terminen esta beca de perfeccionamiento tendrdn los
conocimientos basicos para entender cualquier situacion médica que requiera de la genética para
la toma de decisiones, podra evaluar al paciente, seleccionar los estudios correspondientes tanto
moleculares como metabdlicos, interpretarlos y asesorar al paciente y a los otros profesionales de
lo que segln los estudios solicitados es mas recomendable para el paciente.

Se reforzara también el uso de herramientas de busqueda en la especialidad, el analisis critico
de la bibliografia disponible, el perfeccionamiento de las habilidades en confeccion de
documentos cientificos, disefio de presentaciones, exposicidon oral y la interaccidn con otros
miembros del equipo de salud que son indispensables para la atencidn individualizada del
paciente.



La beca de formacion en Enfermedades Metabdlicas, Genética Clinica, y Molecular es un
sistema de capacitaciéon donde se prioriza el aprendizaje a través del trabajo diario tanto en las
areas asistenciales como docentes de las distintas areas incluidas (Pediatria, Genética clinica,
Metabolismo, Medicina materno fetal, Genética del cancer, Genética en clinica médica,
Laboratorio de diagnostico), bajo supervisién permanente y progresiva responsabilidad en la toma
de decisiones. Este proceso permitira lograr que el individuo adquiera una serie de conocimientos
cientificos y de investigacién, al mismo tiempo que le permitira formar un criterio ético y un
compromiso en la busqueda del bienestar fisico, psiquico y social de sus pacientes.

Por otra parte, el crecimiento del area en los ultimos afios generard la necesidad de
incorporaciéon de médicos de la especialidad en un futuro préximo proyectado. El hecho de que
estos médicos hayan recibido su formacién basica en nuestro Hospital lleva al desarrollo de un
sentido de compromiso y pertenencia que redunda en beneficio de todo el equipo.

3) Competencias profesionales a alcanzar

El Becario debera alcanzar las siguientes competencias durante el desarrollo del programa de
Beca,

Como experto

1. Funcionar efectivamente como especialista en enfermedades metabdlicas y genéticas
integrando el cuidado médico éptimo, ético y centrado en el paciente.

2. Realizar una evaluacion completa y apropiada del paciente con sospecha de una
enfermedad metabdlica y/ o genética.

3. Seleccionar las pruebas diagndsticas y definir los tratamientos apropiados para el paciente.

4. Solicitar las consultas necesarias a otros profesionales reconociendo los limites de sus
conocimientos.

5. Integrar como especialista un equipo interdisciplinario.

6. Dar respuesta profesional a la inquietud, tanto fisica como psiquica, que genera la patologia.

Como comunicador

1. Facilitar en forma efectiva la relacion médico-paciente y desarrollar un plan compartido de
cuidado con el paciente, la familia y el grupo profesional de trabajo.

2. Comunicar malas noticias en forma apropiada
3. Apoyar las acciones terapéuticas con informacion escrita.
Como colaborador

1. Participar en forma efectiva del equipo tratante y facilitar el trabajo entre los distintos
profesionales

Como manager

1. Utilizar en forma juiciosa los recursos tanto para el diagndstico como para el tratamiento



2. Participar en actividades que contribuyan a la efectividad de las organizaciones
3. Reconocer la cronicidad de muchas patologias para evitar repetir estudios o consultas
Como promotor de la salud

1. Estar atento a las necesidades y problemas de los pacientes como parte de la atencién de
los mismos

2. Valorar la pesquisa y la prevencion en el desarrollo de las enfermedades metabdlicas y/o
genéticas

3. Promover la salud actuando en el asesoramiento de la familia y de la sociedad
Como estudiante

1. Mantener un aprendizaje continuo en la practica reflexiva

2. Evaluar criticamente la informacidn para aplicarla adecuadamente

Como profesional

1. Demostrar su compromiso con sus pacientes, su profesion y la sociedad mediante la practica
medica

2. Demostrar su compromiso con la salud médica y la practica sustentable

3. Trabajar en un marco ético adecuado reconociendo la dindmica de los limites de la tarea
profesional.

4) Desarrollo del programa

4.1 Primer Ao
Ambito de Desempefio:

4.1.1. Consultorio de genética pediatrica
* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Gabriela Obregdn, Dra. Romina Armando
* Objetivos de aprendizaje especificos:

Comprender los problemas mas frecuentes de Genética clinica.

Confeccionar el arbol genealdgico y la historia clinica.

Desarrollar habilidades en el andlisis de la genealogia.

Evaluar los pacientes realizando mediciones y describiendo dismorfias encontradas.

Buscar posibles causas para los datos encontrados.

Evaluar estrategia diagnostica mds conveniente.

7.  Evaluar estudios de laboratorio a realizar e interpretar los resultados en concierto con el
laboratorio de referencia.

e Contenidos minimos: Sindrome de Down, alteraciones cromosdmicas, trisomias 13 y 18,
deleciones y duplicaciones, sindrome velocardiofacial, sindrome de Williams, alteraciones de los
cromosomas sexuales, sindrome de Turner, Sindrome de Klinefelter, Sindromes génicos, Sindrome
de Angelman, Sindrome de Prader Willi, Enfermedad de Rett entre las patologias mas frecuentes.

* Estrategias de ensefianza:
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1. Interrogando en forma dirigida al paciente
2. Confeccionando historias clinicas



3.  Planteando plan de estudio y seguimiento

4.  Participando de charlas de discusidon con los encargados del drea sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracién del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5. Asistiendo a los talleres de discusién y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

6. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

7. Presentando como disertante un tema relacionado al area

8. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizacién del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

* Modalidad de implementacién: Anual a tiempo parcial. 5 horas semanales.

4.1.2 Consultorio Externo de enfermedades Metabodlicas

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Soledad Kleppe
¢ Objetivos de aprendizaje especificos:
1. Comprender los problemas mas frecuentes en Metabolismo.

2.  Interrogar dirigidamente sobre conductas alimentarias y antecedentes que pudieran
orientar a la etiologia metabdlica.

3. Identificar los diferentes cuadros metabolicos y aplicar el algoritmo de estudio.

4.  Buscar posibles causas metabolicas para los datos encontrados.

5. Interpretar los resultados en contacto con el laboratorio de referencia.

* Contenidos minimos: Aminoacidopatias, Fenilcetonuria, homocistinuria, Tirosinemia, Jarabe
de Arce, Cistinosis, Hiperglicinemia, Defectos del Ciclo de Ila Urea, Deficit de
Ornitintranscarbamilasa, Citrulinemia, Acidemia argininosuccinica, Deficit de CPS, Acidemias
Organicas, Ac metilmalonica, Ac Propionica, Ac Glutarica Tipo |, Ac Isovalerica, Defectos de
Oxidacion de acidos Grasos, MCAD, LCHAD, VLCAD, CPTI, CPTIIl, CTD, Defecto metabolismo de los
Hidratos de Carbono, Galactosemia, Intolerancia a la fructosa, Glucogenosis, Defectos de
gluconeogenesis, Defectos del ciclo de las pentosas, Lactacidemias Primarias, Enfermedades
Mitocondriales, Enfermedades de deposito, Lisosomales, Peroxisomales, Defecto glicosilacién de
las proteinas, Defectos en sintesis de colesterol, Defectos en metabolismo de lipidos complejos,
Porfirias, Defecto metabolismo de metales y vitaminas, Enfermedad de Menkes, Enfermedad de
Wilson, MOCOD, Deficit de Cobalamina, Deficit de Ac Fdlico, Deficiencias en metabolismo de
Purinas y Pirimidinas, etc.

* Estrategias de ensefanza:

1 Interrogando en forma dirigida al paciente

2. Confeccionando historias clinicas

3 Planteando plan de estudio y seguimiento

4.  Participando de charlas de discusidon con los encargados del drea sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracién del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5. Asistiendo a los talleres de discusién y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

6. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

7. Presentando como disertante un tema relacionado al area

8.  Realizando busquedas bibliograficas para la actualizaciéon del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

* Modalidad de implementacion: Anual a tiempo parcial. 5 horas semanales.



4.1.3 Sala de Internacion

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Kleppe, Dra. Obregdn, Dra. Armando.

¢ Objetivos de aprendizaje especificos:

1. Comprender la consulta genética del paciente agudo, malformado o con patologia severa
de posible causa genética.

2.  Comprender las Urgencias Metabdlicas y las complicaciones Metabdlicas en el paciente
pediatrico internado.

3.  Reconocer los cuadros mas frecuentes de presentacion de patologias Metabdlicas.

4.  Plantear estudios a solicitar en interaccion con el laboratorio de metabolismo.

e Contenidos minimos: Genealogia, Antecedentes que orienten al diagnostico, Estrategia
diagnostica. Tratamiento de emergencia. Laboratorios bioquimicos y moleculares.
Hiperamonemia, defectos del ciclo de la urea, Hipoglucemia, Glucogenosis, defectos de
gluconeogénesis, Acidemias orgdnicas, aminoacidopatias, Enfermedad de Jarabe de arce,
Fenilcetonuria, homocistinemia, defectos de la betaoxidacién, galactosemia, Tirosinemia, Déficit
de carnitina y del metabolismo de la carnitina, Enfermedades mitocondriales, Defectos en el
metabolismo de vitaminas y metales, defectos en el metabolismo de moléculas complejas,
enfermedades lisosomales, etc.

e Estrategias de ensefianza: Evaluacion del paciente en la sala de internacion, evaluacion de
antecedentes y genealogia, plan de estudio y bibliografia acorde al tema a tratar, Ateneos
multidisciplinarios, pase de sala, Interconsultas con otros profesionales a cargo. Observacion y
atencidon en conjunto con medico supervisor.

* Estrategias de ensefianza:

Interrogando en forma dirigida al paciente
Analizando antecedentes familiares y realizando genealogia
Confeccionando historias clinicas
Planteando plan de estudio y seguimiento

5.  Participando de charlas de discusién con los encargados del area sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

6. Asistiendo a los talleres de discusién y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

7. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

8. Presentando como disertante un tema relacionado al area

9. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizaciéon del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas

* Modalidad de implementacion: Anual a tiempo parcial. 10 horas semanales.
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4.1.4 Medicina Fetal y Genética reproductiva

e Responsables: Dr. Lucas Otafiio, Dr. Horacio Aiello

* Objetivos de aprendizaje especificos:

1.  Justificar el uso de los métodos de pesquisa en las diferentes situaciones clinicas.

2. ldentificar las parejas en riesgo de enfermedades hereditarias o con riesgos especificos
aumentados.

3.  Fundamentar la posible causa genética como causa de las malformaciones fetales.

e Contenidos minimos: Conceptos de genética clinica, citogenética y biologia molecular
Genética reproductiva. Conceptos de teratologia. Nomenclatura y clasificacién. Principales
agentes teratogénicos. Medicaciones y embarazo. Las malformaciones congénitas. Clasificacion.
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Epidemiologia. Formas mas frecuentes. Manejo obstétrico Cromosomopatias. Epidemiologia.
Métodos de screening y diagndstico. Manejo obstétrico Bases fisicas de los ultrasonidos. La
exploracion ecografica. Técnicas de diagndstico prenatal. Biopsia corial. Amniocentesis del primer
y segundo trimestre. Marcadores bioquimicos. Diagndstico ecografico de las malformaciones
fetales. Finalizacidon voluntaria del embarazo. Aspectos legales. Aborto de primer trimestre:
Técnicas, resultados, complicaciones. Aborto de segundo trimestre: Técnicas, resultados,
complicaciones. Asesoramiento reproductivo
* Estrategias de ensefianza:

1. Confeccionando historias clinicas

2.  Planteando plan de estudio y seguimiento

3.  Participando de charlas de discusién con los encargados del drea sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracién del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

4. Asistiendo a los talleres de discusion y reflexién de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

5. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

6. Presentando como disertante un tema relacionado al area

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial. 4 horeas semanales.

4.1.5 Genética del cancer

e Responsable del drea: Dr Vaccaro
* Objetivos de aprendizaje:

1.  Evaluar la historia familiar para determinar si el paciente tiene predisposicién a cancer
hereditario.

2. Evaluar método de diagnostico y sus resultados.

3.  Observar al supervisor en la devolucién de la informacién.

e Contenidos Minimos: Neurofibromatosis y enfermedades relacionadas. Canceres frecuentes
asociados con BRCA1/BRCA2, HNPCC, Sindrome MEN y retinoblastoma. Mutaciones somdticas y
de linea germinal. Calculo de riesgo de un individuo con céncer hereditario. Test diagndsticos
especificos para canceres hereditarios. Sindromes asociados a canceres hereditarios. Estudio de
ADN Por mutacion puntual, Estudio de ADN Por secuenciacién de exones, Estudios de
inestabilidad de microsatélites

* Estrategias de ensefianza:

1. Confeccionando historias clinicas

2.  Planteando plan de estudio y seguimiento

3.  Participando de charlas de discusidén con los encargados del area sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracién del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

4. Asistiendo a los talleres de discusidon y reflexién de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

5. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

6. Presentando como disertante un tema relacionado al area

* Modalidad de implementacion: Anual a tiempo parcial. 4 horas semanales



4.1.6 Enfermedad hereditaria del adulto

* Responsable del area: Dr. Marcelo Serra

* Objetivos de aprendizaje:

1.  Evaluar la historia familiar para determinar si el paciente tiene predisposicidon a
enfermedad genética y/o metabdlica de presentacién en la adultez.

2.  Evaluar pacientes con diagndstico de enfermedad genética y/o metabdlica desde la nifiez
pero se encuentran en la edad adulta.

3.  Evaluar método de diagndstico y sus resultados.

e Contenidos Minimos: Sindrome de Rendu-Osler-Weber, patologias del adulto de origen
genético y/o metabdlico, incluyendo, retraso mental, Enfermedad Mitocondriales, Distrofias
Musculares, Polineuropatias de origen Genético, Miocardiopatias, Dislipidemias familiares,
sindrome de Ehlers-Danlos, Sindrome de Marfan, Poliquistosis renal, Hemocromatosis entre
otros.

* Estrategias de ensefianza:

1.  Confeccionando historias clinicas

2.  Planteando plan de estudio y seguimiento

3.  Participando de charlas de discusién con los encargados del area sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracion del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

4. Asistiendo a los talleres de discusion y reflexién de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

5. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

6. Presentando como disertante un tema relacionado al area

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial. 4 horas semanales.

4.1.7 Laboratorio Metabolismo

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Kleppe, Lic. Raul Uicich.

* Objetivos de aprendizaje:

1. Comprender los fundamentos de los estudios diagndsticos bioquimicos,

2.  Comprender sus indicaciones e interpretacion.

e Contenidos minimos: Aminodcidos plasma, orina y LCR, Ac Orgdnicos en orina, Acilcarnitinas
en Segre, Carnitina total y libre, Ac lactico, amonio, Bohbutirato, NEFA, Isoelectroenfoque
transferrinas, Ac Grasos cadena Muy larga, Estudios enzimaticos, Galactosa total y GallP,
Sustancias reductoras en orina, MPS orina, Estudios de la cadena respiratoria, Andlisis de
neurotransmisores, Dosajes de vitaminas y metales. Interpretacion de pruebas funcionales y de
sobrecarga. Programa de pesquisa neonatal.

* Estrategias de ensefianza:

1. Asistiendo al laboratorio de diagnostico metabdlico.

2.  Observando e interpretando resultados.

3.  Ateneos interdisciplinarios de metabolismo.

4.  Participando de charlas de discusién con los encargados del area sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5. Presentando como disertante un tema relacionado al area

6. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizaciéon del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial, 3 horas semanales



4.1.8 Laboratorio Citogenética

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Armando, Dra. Obregdn, Dra. Kleppe.

* Objetivos de aprendizaje especificos:

1. Comprender los fundamentos de los estudios citogenéticas.

2. Comprender las indicaciones, interpretar el resultado.

 Contenidos minimos: Cariotipo, Bandeo cromosémico, Técnicas de FISH, Microarray.

* Estrategias de ensefianza:

1.  Asistiendo al laboratorio de citogenetica.

2.  Observando e interpretando resultados.

3.  Ateneos interdisciplinarios de genetica.

4.  Participando de charlas de discusidon con los encargados del drea sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracion del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5.  Presentando como disertante un tema relacionado al area

6. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizacién del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial, 2 horas semanales.

4.1.9 Laboratorio Diagnostico Molecular

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Soledad Kleppe

* Objetivos de aprendizaje especificos:

1.  Incorporar el conocimiento relacionado con técnicas de diagnostico molecular.

2. Observar la realizacion de técnicas diagnosticas moleculares.

3.  Comprender las indicaciones, interpretar el resultado.

*Contenidos minimos: Fundamentos bioquimicos moleculares, Técnicas bioquimicas
moleculares, Fundamentos de biologia molecular, PCR, Secuenciaciéon de Senquer, Secuenciacién
masiva paralela.

* Estrategias de ensefianza:

1.  Asistiendo al laboratorio de molecular.

2. Observando e interpretando resultados.

3.  Ateneos interdisciplinarios de genética.

4.  Participando de charlas de discusién con los encargados del area sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracién del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5. Presentando como disertante un tema relacionado al area

6. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizaciéon del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

* Modalidad de implementacion: Anual a tiempo parcial, 3 horas semanales.

4.2 Segundo aio.
Ambito de Desempefio:

4.2.1. Consultorio de genética

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Gabriela Obregén, Dra. Romina Armando

¢ Objetivos de aprendizaje especificos: .

* Profundizar en la busqueda de posibles causas para los datos encontrados en la genealogia y
el examen fisico.

e Evaluar estrategia diagnostica mas conveniente e implementarla.



e Evaluar estudios de laboratorio a realizar e interpretar los resultados en concierto con el
laboratorio de referencia.

e Realizar interconsultas a especialistas externos en casos complejos.

* Asesorar a la familia y/o paciente adecuadamente.

e Contenidos minimos: Sindrome de Down, alteraciones cromosdmicas, trisomias 13 y 18,
deleciones y duplicaciones, sindrome velocardiofacial, sindrome de Williams, alteraciones de los
cromosomas sexuales, sindrome de Turner, Sindrome de Klinefelter, Sindromes génicos, Sindrome
de Angelman, Sindrome de Prader Willi, Enfermedad de Rett entre las patologias mas frecuentes.

* Estrategias de ensefianza:

Interrogando en forma dirigida al paciente
Confeccionando historias clinicas
Planteando plan de estudio y seguimiento
Comunicando al paciente la informacion obtenida y asesorando

5.  Participando de charlas de discusién con los encargados del drea sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracién del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

6. Asistiendo a los talleres de discusién y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

7. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

8.  Presentando como disertante un tema relacionado al area

9. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizacién del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

* Modalidad de implementacién: Anual a tiempo parcial. 5 horas semanales.

el

4.2.2 Consultorio Externo de enfermedades Metabdlicas

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Soledad Kleppe

¢ Objetivos de aprendizaje especificos:

1. Comprender los problemas mas complejos en Metabolismo.

2.  Buscar posibles causas para los datos encontrados en forma independiente.

3.  Elaborar Algoritmos de estudios segln presentacion clinica.

4.  Evaluar estrategia diagnostica mas conveniente y realizar interconsultas a especialistas
del exterior.

5. Interpretar los resultados de estudios complejos en contacto con el laboratorio de
referencia.

6. Asesorar ala familia y/o paciente adecuadamente.

e Contenidos minimos: Aminoacidopatias, Fenilcetonuria, homocistinuria, Tirosinemia, Jarabe
de Arce, Cistinosis, Hiperglicinemia, Defectos del Ciclo de la Urea, Deficit de
Ornitintranscarbamilasa, Citrulinemia, Acidemia argininosuccinica, Deficit de CPS, Acidemias
Organicas, Ac metilmalonica, Ac Propionica, Ac Glutarica Tipo |, Ac Isovalerica, Defectos de
Oxidacion de acidos Grasos, MCAD, LCHAD, VLCAD, CPTI, CPTIIl, CTD, Defecto metabolismo de los
Hidratos de Carbono, Galactosemia, Intolerancia a la fructosa, Glucogenosis, Defectos de
gluconeogenesis, Defectos del ciclo de las pentosas, Lactacidemias Primarias, Enfermedades
Mitocondriales, Enfermedades de deposito, Lisosomales, Peroxisomales, Defecto glicosilacidon de
las proteinas, Defectos en sintesis de colesterol, Defectos en metabolismo de lipidos complejos,
Porfirias, Defecto metabolismo de metales y vitaminas, Enfermedad de Menkes, Enfermedad de
Wilson, MOCOD, Deficit de Cobalamina, Deficit de Ac Fdlico, Deficiencias en metabolismo de
Purinas y Pirimidinas, etc.

* Estrategias de ensefianza:

1. Interrogando en forma dirigida al paciente
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Confeccionando historias clinicas
Planteando plan de estudio y seguimiento
Comunicando al paciente la informacion obtenida y asesorando

5.  Participando de charlas de discusién con los encargados del drea sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

6. Asistiendo a los talleres de discusién y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

7. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

8.  Presentando como disertante un tema relacionado al area

9. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizaciéon del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial. 5 horas semanales.

PwnN

4.2.3 Sala de Internacion

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Kleppe, Dra. Obregdn, Dra. Armando.

* Objetivos de aprendizaje especificos:

1. Comprender la consulta genética mas compleja del paciente agudo, malformado o con
patologia severa de posible causa genética.

2. Comprender las Urgencias Metabdlicas mas complejas y las complicaciones Metabdlicas
en el paciente pediatrico internado.

3.  Seleccionar estudios a solicitar y evaluar los resultados.

4, Interactuar con el laboratorio de metabolismo, realizar interconsultas al exterior en el
area en casos complejos.
5.  Instaurar el tratamiento agudo y crénico adecuado.

6.  Asesorar ala familia en forma adecuada.

*Contenidos minimos: Genealogia, Antecedentes que orienten al diagnostico, Estrategia
diagnostica. Tratamiento de emergencia. Laboratorios bioquimicos y moleculares.
Hiperamonemia, defectos del ciclo de la urea, Hipoglucemia, Glucogenosis, defectos de
gluconeogénesis, Acidemias organicas, aminoacidopatias, Enfermedad de Jarabe de arce,
Fenilcetonuria, homocistinemia, defectos de la betaoxidacién, galactosemia, Tirosinemia, Déficit
de carnitina y del metabolismo de la carnitina, Enfermedades mitocondriales, Defectos en el
metabolismo de vitaminas y metales, defectos en el metabolismo de moléculas complejas,
enfermedades lisosomales, etc.

* Estrategias de ensefianza:

Interrogando en forma dirigida al paciente
Analizando antecedentes familiares y realizando genealogia
Confeccionando historias clinicas
Planteando plan de estudio y seguimiento
Comunicando al paciente la informacion obtenida y asesorando

6.  Participando de charlas de discusidon con los encargados del area sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

7. Asistiendo a los talleres de discusion y reflexion de residentes, participando en la
discusion de articulos y casos clinicos.

8.  Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

9.  Presentando como disertante un tema relacionado al area

ukhwnN e
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10. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizacién del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas

11. Interconsultando a especialistas del exterior

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial. 5 horas semanales.

4.2.4 Medicina Fetal y Genética reproductiva

e Responsables: Dr. Lucas Otaiio, Dr. Horacio Aiello

* Objetivos de aprendizaje especificos:

1. Interpretar resultados diagnosticos.

2.  Elaborar planteos diagndsticos y plan de estudio.

3. Brindar asesoramiento genético.

*Contenidos minimos: Conceptos de genética clinica, citogenética y biologia molecular
Genética reproductiva. Conceptos de teratologia. Nomenclatura y clasificacién. Principales
agentes teratogénicos. Medicaciones y embarazo. Las malformaciones congénitas. Clasificacion.
Epidemiologia. Formas mas frecuentes. Manejo obstétrico Cromosomopatias. Epidemiologia.
Métodos de screening y diagndstico. Manejo obstétrico Bases fisicas de los ultrasonidos. La
exploracion ecografica. Técnicas de diagndstico prenatal. Biopsia corial. Amniocentesis del primer
y segundo trimestre. Marcadores bioquimicos. Diagndstico ecografico de las malformaciones
fetales. Finalizacidon voluntaria del embarazo. Aspectos legales. Aborto de primer trimestre:
Técnicas, resultados, complicaciones. Aborto de segundo trimestre: Técnicas, resultados,
complicaciones. Asesoramiento reproductivo

* Estrategias de ensefianza:

Interrogando en forma dirigida al paciente

Confeccionando historias clinicas

Planteando plan de estudio y seguimiento

Comunicando al paciente la informacion obtenida y asesorando

5.  Participando de charlas de discusidon con los encargados del area sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracion del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

6. Asistiendo a los talleres de discusion y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

7. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

8.  Presentando como disertante un tema relacionado al area

9. Realizando busquedas bibliograficas para la actualizacién del conocimiento sobre las
tematicas vinculadas.

10. Realizando interconsultas al exterior

el S

* Modalidad de implementacion: Anual a tiempo parcial. 4 horas semanales.

4.2.5 Genética del cancer

* Responsable del area: Dr Vaccaro

* Objetivos de aprendizaje:

1.  Aplicar programas de estimacién de riesgo de canceres hereditarios.

2.  Devolucion de la informacidon soble riesgo de cancer hereditario o sindromes con
predisposicion a canceres con supervision. .

* Contenidos Minimos: Neurofibromatosis y enfermedades relacionadas. Canceres frecuentes
asociados con BRCA1/BRCA2, HNPCC, Sindrome MEN y retinoblastoma. Mutaciones somdticas y
de linea germinal. Recomendaciones de screening a las de un individuo con cancer hereditario.
Test diagndsticos especificos para canceres hereditarios. Sindromes especificos. Estudio de ADN
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Por mutacion puntual, Estudio de ADN Por secuenciacion de exones, Estudios de inestabilidad de
micro satélites
* Estrategias de ensefianza:

Confeccionando historias clinicas
Planteando plan de estudio y seguimiento
Devolviendo los resultados obtenidos al paciente

4.  Participando de charlas de discusién con los encargados del area sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5. Asistiendo a los talleres de discusion y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

6. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

7. Presentando como disertante un tema relacionado al area

* Modalidad de implementacién: Anual a tiempo parcial. . 4 horas semanales.

wN e

4.2.6 Genética del adulto

* Responsable del area: Dr. Marcelo Serra.

* Objetivos de aprendizaje:

1.  Plantear método de diagnostico y analizar los resultados.

2.  Realizar la devolucidn de la informacién con supervision.

3. Interpretar resultados de estudios complejos.

* Contenidos Minimos: Pacientes con patologia del adulto de origen genético y/o metabdlico,
incluyendo, retraso mental, Enfermedad Mitocondriales, Distrofias Musculares, Polineuropatias
de origen Genético, Miocardiopatias, Dislipidemias familiares, sindrome de Ehlers-Danlos,
Sindrome de Marfan, Sindrome de Rendu-Osler-Weber, Poliquistosis renal, Hemocromatosis
entre otros. Guias de seguimiento de libros de texto, y sociedades de profesionales.

* Estrategias de ensefianza

Planteando plan de estudio y seguimiento
Confeccionando historias clinicas
Devolviendo los resultados obtenidos al paciente

4.  Participando de charlas de discusién con los encargados del area sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5. Asistiendo a los talleres de discusién y reflexion de residentes, participando en la
discusién de articulos y casos clinicos.

6. Concurriendo a los ateneos del area y a los interdisciplinarios organizados por otros
servicios del Hospital. Ateneos bibliograficos, y clinicos

7. Presentando como disertante un tema relacionado al area

* Modalidad de implementacion: Anual a tiempo parcial. 4 horas semanales.

wN e

4.2.7 Laboratorio Metabolismo

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Kleppe, Lic. Raul Uicich.

* Objetivos de aprendizaje:

1.  Realizar con supervision las técnicas de diagnostico bioquimico mas frecuentemente
solicitadas.

2.  Realizar los informes en conjunto con médicos y bioquimicos.
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* Contenidos minimos: Aminodcidos plasma, orina y LCR, Ac Organicos en orina, Acilcarnitinas
en Segre, Carnitina total y libre, Ac lactico, amonio, Bohbutirato, NEFA, Isoelectroenfoque
transferrinas, Ac Grasos cadena Muy larga, Estudios enzimdticos, Galactosa total y GallP,
Sustancias reductoras en orina, MPS orina, Estudios de la cadena respiratoria, Andlisis de
neurotransmisores, Dosajes de vitaminas y metales. Interpretacion de pruebas funcionales y de
sobrecarga. Programa de pesquisa neonatal.

* Estrategias de ensefianza:

1. Asistiendo al laboratorio de diagnostico metabdlico.

2. Observando e interpretando resultados.

3.  Ateneos interdisciplinarios de metabolismo.

4.  Participando de charlas de discusidon con los encargados del drea sobre los tépicos
mencionados, a fin de lograr la integracién del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

5.  Realizando técnicas basicas de diagnostico con supervisién.

6.  Participando en los controles de calidad internos

7.  Presentando como disertante un tema relacionado al area

8.  Realizando busquedas bibliograficas

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial, 3 horas semanales.

4.2.8 Laboratorio Citogenética

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Armando, Dra. Obregdn, Dra. Kleppe.

* Objetivos de aprendizaje especificos:

1.  Realizar técnicas basicas citogenéticas con supervisién del responsable del laboratorio.

2.  Elaborar el informe en conjunto con el personal del laboratorio.

* Contenidos minimos: Cariotipo, Bandeo cromosémico, Técnicas de FISH, Microarray.

* Estrategias de ensefianza:

1. Observando e interpretando resultados.

2. Asistiendo al laboratorio de diagnostico citogenética

3.  Participando de charlas de discusién con los encargados del drea sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

4.  Realizando técnicas basicas de diagnostico con supervision.

5.  Participando en los controles de calidad internos

6. Presentando como disertante un tema relacionado al area

7. Realizando busquedas bibliograficas

* Modalidad de implementacion: Anual a tiempo parcial, 2 horas semanales.

4.2.9 Laboratorio Diagnostico Molecular

* Responsable/s - Supervisor/es docentes: Dra. Soledad Kleppe

* Objetivos de aprendizaje especificos:

1. Realizar técnicas basicas diagnosticas moleculares..

2.  Elaborar el informe en conjunto con el personal del laboratorio.

*Contenidos minimos: Fundamentos bioquimicos moleculares, Técnicas bioquimicas
moleculares, Fundamentos de biologia molecular, PCR, Secuenciacion de Senquer, Secuenciacion
masiva paralela.

* Estrategias de ensefianza:

1. Observando e interpretando resultados.

2. Asistiendo al laboratorio de diagnostico molecular

3.  Participando de charlas de discusién con los encargados del area sobre los tdpicos
mencionados, a fin de lograr la integracidon del conocimiento relacionando principios, teorias y
practicas correctas.

4.  Realizando técnicas basicas de diagnostico con supervision.
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5.  Participando en los controles de calidad internos

6. Presentando como disertante un tema relacionado al area

7. Realizando busquedas bibliograficas

* Modalidad de implementacidn: Anual a tiempo parcial, 3 horas semanales.

4.2.2 Rotacidn por especialidades complementarias

1.  Responsable/s - Supervisor/es docentes: Seguin corresponda

2.  Objetivos de aprendizaje especificos: Adquisicion de conocimientos y destrezas de otras
disciplinas afines

3.  Contenidos minimos: Segun corresponda

4.  Estrategias de ensefianza: Confeccion de historias clinicas, Aplicar protocolos de estudio
y seguimiento de pacientes, Asistencia a las actividades interdisciplinarias, Ateneos bibliograficos
y clinicos.

5. Modalidad de implementacion: Participacion en la consulta de otras especialidades,
tiempo completo, durante 3 meses de 2do afio

5) Esquema del desarrollo del programa

a. Primer ano: Consultorios externos 15 has semanales, Sala 10 hs. semanales, Laboratorio
6 hs. semanales, Actividades académicas 5 hs. semanales, Tiempo protegido para estudio o
elaboracidn de proyectos de investigacidn 4 hs. semanales

b. Segundo afo: Rotaciones externas a la Seccién: 3 meses; En los restantes 9 meses:
Consultorio externo con agenda propia 6 hs. semanales, Consultorio externo con médicos de
planta 9 hs semanales, Sala 5 hs. semanales, Actividades Académicas 5 hs. semanales, Tiempo
protegido para estudio o elaboracién de proyectos de investigacion 10 hs. semanales,

A modo de sintesis adjunte un esquema sencillo se puede apreciar el recorrido de los
destinatarios del programa por los distintos momentos y ambitos de su formacién.

Cuadro

Mafana Tarde

Lunes Sala de pediatria, Utip, Neo Genética Cancer
Genética Prenatal

Martes Ateneo metabolismo, Ateneo Pediatria
Laboratorio citogenetica Consultorio de Rendu-osler y enf
Ateneo de medicina materno hereditarias
fetal

Miércoles | Sala de pediatria, Utip, Neo | Consultorio Genética pediatrica
Ateneo Neurologia

Jueves Laboratorio Molecular Ateneo Consultorio de enfermedades
Bibliogréfico metabdlicas

Viernes Sala de pediatria, Utip, Neo Consultorio Genética pediatrica
Laboratorio de Metabolismo

6) Bibliografia: Libros de texto de la Especialidad, Articulos Cientificos seleccionados de Revistas
de la Especialidad, Articulos Cientificos seleccionados en relacién a problemas en cuestion.

7) Modalidad de Evaluacién

La evaluacion regular de los conocimientos, habilidades, y desempefio total, de los becarios
incluyendo el desarrollo de actitudes profesionales consistentes con ser un médico estara a cargo
del Director del programa, con la participacion de sus asistentes.

La evaluacién quedara registrada en el documento que el DDI dispone para tal fin. (Anexo 1).
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7.1 La evaluacion tendra como objetivos:

a. valorar el conocimiento, habilidades, y el crecimiento profesional de los residentes, usando
procedimientos y criterios apropiados, por lo menos cada 6 meses.

b. Comunicar la evaluacién al becario en forma adecuada y oportuna.

c. Mantener un registro permanente de evaluacion de cada becario, siendo este accesible al
mismo y otro personal autorizado.

d. Comprobar que el becario ha completado satisfactoriamente el programa y la
administracidn de una evaluacién final escrita para cada becario que completa el programa. Esta
evaluacién final deberia ser parte del legajo permanente del residente mantenida por la
Institucion.

Es decir se intenta evaluar la competencia clinica definida como el conjunto identificable y
evaluable de conocimientos, actitudes, valores y habilidades, que permiten desempefios
satisfactorios en situaciones reales de trabajo. Para tal fin se disefian instrumentos ad hoc que
figuran en el Anexo 1, cuyos estandares se definirdn oportunamente.

7.2 El Becario elaborara un trabajo monografico que deberd ser presentado internamente y sera
evaluado de acuerdo a estandares a fijar.

7.3 items generales a evaluar en el becario
Asistencia a actividades docentes
Puntualidad
Presencia
Actitud frente a la investigacion y actualizacion
Participacion en trabajos cientificos
Adaptacién al grupo
Companferismo
Capacidad de liderazgo
Dada la complejidad y multiplicidad de las tareas a aprender cada drea serd evaluada de
acuerdo a metodologias pertinentes.
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Anexo 1. Ficha de evaluacién: Se realizara una evaluacién parcial a los 6 meses de cada afio y una
al final de cada afio.

Nombre del profesional: DNI:
Residencia o Carrera: Afo:
Docente: Servicio:
Ambito o rotacién evaluada: Periodo: / /
COMPETENCIAS EVALUADAS DESEMPENO
e| 2|3
Si el nivel de RESULTADO final es diferente al de "Esperado” le sugerimos indicar el motivo en los o § E § §
comentarios. g s|s|5| &
AEIE
Como profesional experto Integra y aplica conocimientos, habilidades clinicas y/o quirtrgicas y
actitudes profesionales en la provision de cuidados centrados en el paciente dentro de un marco ético.

Comentarios:

Como comunicador facilita en forma efectiva la relacion profesional-paciente y desarrolla un plan
compartido de cuidado con el paciente, la familia y el grupo profesional de trabajo.

Comentarios:

Como colaborador participa de manera efectiva y apropiada en el equipo de salud para el cuidado
del paciente.

Comentarios:

Como profesional demuestra compromiso y un comportamiento ético responsable que responde a su
rol en la sociedad.

Comentarios:

Como aprendiz autdonomo reconoce la necesidad de un aprendizaje continuo para la mejora de su
actividad profesional y la generacién de nuevos conocimientos y practicas profesionales.

Comentarios:

Como promotor de la salud usa sus conocimientos para el bienestar de sus pacientes y de la
comunidad a través de actividades de prevencion y promocion de la salud.

Comentarios:

Como gestor/administrador prioriza y ejecuta sus tareas en forma efectiva, asignando los recursos
sanitarios apropiadamente.

Comentarios:
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Evaluacion global del desempefio en el ambito de desempefio o rotacion

Superior

Esperado

En el limite

Insuficiente

Decision

Promueve

No promueve

Observaciones Generales

Recomendaciones al Becario

Firma del Evaluador del area

Fecha

Firma del Residente
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Privilegios

Los privilegios serdn otorgados durante el transcurso de la beca segun el desempefio y
crecimiento de cada becario. Se espera que comience con nivel de privilegios 1, a los 6 meses
aproximadamente alcance el nivel 2, al pasar a segundo afo el nivel 3 y al finalizar el segundo afio
el nivel 4.

Nivel de autonomia 1: Son actividades realizadas por el profesional como observador o asistente
sin participacion directa.

Nivel de autonomia 2: Son actividades realizadas directamente por el profesional bajo supervisién
presencial del responsable docente.

Nivel de autonomia 3: Son actividades realizadas directamente por el profesional sin necesidad de
supervisién presencial. El profesional realiza la actividad con posterior supervision del responsable
docente.

Nivel de autonomia 4: Son actividades realizadas directamente por el profesional sin necesidad de
una supervision directa o presencial. El profesional realiza la actividad y posteriormente informa.

Basicos B1 B2

Acceder y utilizar Historia Clinica Electrénica

Asistir pacientes internados

Asistir pacientes en Central de Emergencias

Asistir pacientes en consultas ambulatorias (Consultorios Externos)

Realizar Prescripciones

N |ININ|ININ| D
Wl w w w| w|d

Solicitar estudios complementarios

Realizar procedimientos diagndsticos / terapéuticos no invasivos 2 3
Realizar procedimientos diagndsticos / terapéuticos invasivos 1 2
Egresar pacientes 1 2
Especificos Bl B2
Solicitar estudios genéticos 2 3
Solicitar estudios metabdlicos complejos 2 3
Asesorar a la familia 1 2
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