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RESUMEN
Introducción: Un toque de arrogancia y un cierto descuido con las metáforas son rasgos que parecen distinguir a los biólogos moleculares a los ojos de sus colegas de otras ramas de la investigación biológica. En la actualidad el uso de las tecnologías en las universidades, facilita y dinamiza el proceso enseñanza aprendizaje. Objetivo: elaborar un software educativo que facilite el aprendizaje de las variaciones del Genoma Humano, de mayo y julio de 2022 en Nuevitas. Métodos: se realizó una innovación tecnológica en forma de un software educativo fundamentada en la revisión bibliográfica, de mayo- julio de 2022. Se utilizaron los métodos: histórico-lógico, análisis- síntesis, estadísticos y el método de consenso variante Delphi para la validación de los contenidos. Resultados: se diseñó un software que aborda las variaciones del Genoma Humano , las principales anormalidades o defectos cromosómicos que aportan elementos de reducción de las enfermedades genéticas sobre la salud y el bienestar de los individuos, reducir la frecuencia y las manifestaciones clínicas de los defectos congénitos severos. Conclusiones: se elaboró el software educativo según criterios de expertos y de usuarios, demostró que es una herramienta para la adquisición de habilidades educativas en el tema, de relevante importancia para el futuro profesional. 

Palabras clave: Genoma Humano; aneuploidías; poliploidías; deleciones; duplicaciones; isocromosomas; translocaciones; inversiones: cromosomas; cromatina  

ABSTRACT

Introduction: A touch of arrogance and a certain carelessness with metaphors are traits that seem to distinguish molecular biologists in the eyes of their colleagues from other branches of biological research. Currently there is an increase in the use of technologies in universities, which facilitates and streamlines the teaching-learning process. Objective: to develop educational software that facilitates the learning of Human Genome variations, in the period between May and July 2022 Nuevitas. Methods: a technological innovation was carried out in the form of educational software based on an extensive bibliographic review, in the period between may and July 2022. The following methods were used: historical-logical, analysis-synthesis, statistics and the consensus method. Delphi variant for content validation. Results: the validity of the software was assessed according to experts and users. The software 

addresses the variations of the Human Genome, the main abnormalities or chromosomal defects that provide the necessary elements to contribute to reducing the impact of genetic diseases on the health and well-being of individuals through prevention strategies and also reduce the frequency and clinical manifestations of severe birth defects. Conclusions: the educational software was developed and validated according to the criteria of experts and users, which showed that it is functional, applicable, innovative and that it meets the didactic, computer and pedagogical requirements for its use as a learning resource. 
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INTRODUCCIÓN
Un toque de arrogancia y un cierto descuido con las metáforas son rasgos que parecen distinguir a los biólogos moleculares a los ojos de sus colegas de otras ramas de la investigación biológica1. 
Al menos esa idea rezume la brillante idea de R. C. Lewontin pretexto de reseñar casi una decena de libros relacionados con el genoma humano y su secuenciación. Sin embargo, en respuesta a las flagrantes exageraciones que encerraban expresiones tales como «dogma central», «clave de claves» o «Santo Grial», utilizadas para referirse a las gracias del texto genético del ADN, Lewontin incurría en los mismos defectos que criticaba, encabezando su artículo a la brocha gorda: «Fetiche... Un objeto inanimado adorado por salvajes debido a sus supuestos poderes mágicos inherentes...». No se requería entonces gran habilidad para acusar a los biólogos moleculares y a sus exégetas de fetichismo. Bastaba con libar unas docenas de frases entre sus desmesurados y floridos escritos, para luego disecarlas con precisión de cirujano, usando, por cierto, los conocimientos procurados por los mismos acusados.2 

El escéptico ensayo de Lewontin hay que entenderlo ahora en el contexto de la política científica del principio de esta década, contexto que –en el caso de la investigación biológica– estaba dominado por la decisión de aceptar un reto gigante, el de la secuenciación del genoma humano. En efecto, hacia 1990 se había iniciado la tarea de leer el texto que nos codifica, y se habían creado para ello dos organizaciones administrativas: el «Proyecto Genoma Humano» de los Estados Unidos y su equivalente de ámbito internacional, la «Organización Genoma Humano». 

El primer defecto cromosómico detectado como causa genética de un síndrome se realizó por Lejeune, en personas que presentaban las características clínicas delineadas en el año 1866 por Lamgdon Down. 

Las consecuencias de las mutaciones sobre la estructura del ADN, el efecto de esas mutaciones en el producto génico primario, por su extensión en las mutaciones, unos de los contenidos con mayores dificultades en los estudiantes. Las primeras afectan grandes sectores del ADN y se hacen visibles al microscopio óptico.3
El desarrollo acelerado de las nuevas TIC ha permitido su empleo a gran escala en las distintas esferas del saber con beneficios en cuanto a su aplicación, incluyendo el proceso de enseñanza aprendizaje.4
Teniendo en cuenta todo lo planteado, se evidencia la necesidad de investigar y buscar alternativas y herramientas científico metodológico que faciliten el tema en cuestión. 

Por la importancia de esta temática y su relación con el graduado de las carreras de las ciencias médicas pretendemos con este Software educativo facilitar el aprendizaje de las variaciones del Genoma Humano, en el período comprendido entre mayo y julio de 2022 , en el Policlínico Docente “Francisco Peña Peña “en Nuevitas, en estudiantes del tercer año de la carrera Licenciatura en Enfermería que sirvan de base científica.  

Objetivo: elaborar un software educativo que facilite el aprendizaje de las variaciones del Genoma Humano, de mayo y julio de 2022 en Nuevitas
DESARROLLO
Se realizó una innovación tecnológica , descriptiva de corte transversal, en forma de un software educativo fundamentada, en una extensa revisión bibliográfica, en el período comprendido entre mayo- julio de 2022, en el Policlínico Docente “Francisco Peña Peña “del municipio Nuevitas, provincia de Camagüey. El universo y muestra la conformaron 22 estudiantes de la carrera de Licenciatura en Enfermería del tercer año, siendo la matrícula del curso académico 2021-2022. 

La investigación se estructuro en tres etapas: 

En la primera etapa diagnóstico del trabajo, se identificaron dificultades en las evaluaciones frecuentes y sistemáticas de la asignatura de Genética en los estudiantes de tercer año de la carrera de enfermería. 

Además de la revisión del programa de la asignatura como: objetivos, sistema de habilidades, plan temático y contenidos del tema, orientaciones metodológicas. 

En la segunda etapa: Confección de software educativo (diseño y creación): quedó estructurado en cinco módulos: Inicio, Temario, Ejercicios, Mediateca, Créditos-ayuda. 

El software educativo fue elaborado sobre el sistema operativo Windows 7, utilizando una computadora Core I3. Para el diseño se utilizó el programa CrheaSoft versión 3.1, el software Adobe PhotoShop CS4 para el procesamiento de imágenes y la suite ofimática Office 2003, para la elaboración de los textos en formato digital. 

Tercera etapa. Validación del software educativo (aplicación y evaluación): 

Para la selección de los expertos y la validación, se utilizara la variante Delphi. Se emplearan métodos estadísticos como la distribución de frecuencias absolutas y porcentuales, para la recolección, presentación y análisis de los datos obtenidos en la encuesta que se aplicara a especialistas y estudiantes. 

Descripción del software educativo 

El software educativo está conformado por una presentación inicial a la que se accede al dar clic sobre el fichero ejecutable inicio dentro de la carpeta de Genética : las variaciones del Genoma Humano. Esta presentación inicial incluye el logo del producto y un collage de imágenes relacionadas con el tema, el título del software y los botones. 

El programa requiere para su buen funcionamiento de los siguientes requisitos: 
• Compatibilidad de software: Microsoft® Windows® XP/Vista/ Windows 7 o Linux.
 • Compatibilidad de hardware: puede ser utilizado por cualquier generación de computadoras Pentium, a partir de la generación III en adelante.  

El producto elaborado corre sin dificultad como portátil, la memoria RAM 
• Confeccionado en: CrheaSoft versión 3.1. • Nombre del fichero ejecutable: iniciar, o se puede utilizar el Firefox Portable que está dentro de la carpeta Firefox.5
Toda la información textual se organiza en el software educativo en seis módulos: inicio, temario, ejercicios, mediateca y complemento y se podrá acceder a cada uno de estos en cualquier instante de la navegación. 

Módulo Inicio 

Todos los productos se iniciarán a pantalla ampliada, para restaurar a pantalla normal Anormalidades o defectos cromosómicos. 

A las anormalidades o defectos cromosómicos, se les denomina aberraciones cromosómicas, se clasifican en dos grandes grupos: numéricas y estructurales. 

 Entre las primeras se incluyen aquellas en las cuales el componente cromosómico normal de 46 está alterado, por exceso o por defecto. Estas alteraciones numéricas reciben el nombre de poliploidías y aneuploidías. 

 En el segundo grupo se afecta solamente la estructura de uno o varios cromosomas y reciben el nombre de aberraciones estructurales. 

Así como las Aberraciones cromosómicas de número, clasificación atendiendo al número de cromosomas involucrados y a que sean o no un múltiplo exacto del número haploide de cromosomas en: Poliploidías y aneuploidías.6 

Las aneuploidías como eventos precigóticos: Cada gameto debe tener 23 cromosomas pero si un gameto con 22 o más de 23 cromosomas participa en la fecundación con un gameto normal se originará un cigoto con 45, 47 o más cromosomas. Este desbalance se expresará en fenotipos que van desde una falla reproductiva hasta anormalidades del sistema nervioso central como el retraso mental que puede tener de diversas gradaciones.7 

El cariotipo humano 

Generalidades técnicas del análisis de los cromosomas humanos 

A diferencia de la cromatina sexual que su estudio puede realizarse en células en interface, los cromosomas humanos requieren de la obtención de divisiones celulares. 

El cariotipo se define como la culminación del ordenamiento de los cromosomas humanos según su forma y la posición de su centrómero, en grupos que van de la A a la G, y en pares del uno al veintidós, recortando los cromosomas a partir de una fotografía.8 
Todos los productos se iniciarán a pantalla ampliada, para restaurar a pantalla normal se realiza a través del botón F11 del teclado.9 En la parte superior derecha del producto se encuentra el botón cerrar. Al dar clic sobre él se cerrará el producto junto con el servidor. Presentación del software educativo: 

Módulo Temario Módulo Ejercicios  Los estudiantes ejercitaran con los ejercicios interactivos, que contienen preguntas de selección simple, verdaderas o falsas, relacionar elementos y completar espacios en blanco, de manera de promover el aprendizaje y que el estudiante pueda realizar su autoevaluación. 

El software educativo se encuentra en la Tercera etapa. Validación del software educativo (aplicación y evaluación)
CONCLUSIONES
Con el software educativo, como aprendizaje de los estudiantes del tercer año de la carrera de Licenciatura en Enfermería, en la asignatura Morfofisiología Humana, que constituye una vía para que el estudiante tenga acceso a la información actualizada sobre las variaciones del genoma humano, lo que facilita la asimilación de los contenidos en una etapa en que se han producido cambios en los escenarios docentes y en los planes de estudio de las carreras de las Ciencias Médicas. Según los criterios de expertos y de usuarios el software educativo es funcional, aplicable, novedoso, y cumple los requisitos didácticos, informáticos y pedagógicos.  
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