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SUMMARY

REQUISITOS PREVIOS

Los alumnos que cursan esta asignatura tendran que haber adquirido previamente conocimientos
basicos en Biologia y Bioquimica, ya que estas materias son fundamentales para comprender 1os
contenidos del temario de Genética Humana

Datos identificativos del profesorado que la imparte.

Plan de Ensefianza (Plan de trabajo del profesorado)

Contribucién de la asignatura al perfil profesional:

El alumno va a conseguir, una vez superada esta asignatura los conocimientos necesarios para
aplicar criterios de diagndstico relacionados con las malformaciones congénitas cromosomicas y
génicas en la especie humana.

Competencias que tiene asignadas:

NUCLEARES: N1,N2,N3,N4,N5.

GENERALES: B1,B2,B5,D3,D4,D5,F1,F2,G4.

ESPECIFICAS DEL MODUL O: 10,11,27,29,33.

10.Informacién, expresion y regulacion génica.

11.Herencia

27.Mangjar material y técnicas bésicas de laboratorio.

29.Reconocer con métodos microscopicos y técnicas de imagen, estructuras celulares y
cromosomicas normalesy patol égicas.

Objetivos:

L os objetivos de esta asignatura, estan orientados a que el alumno tenga un conocimiento global de
la Genética Humana como disciplina Biomédicay conozca larelacion e influencia con otras ramas
de la Medicina. Se estudia la evolucion desde la Genética més clésica hasta los avances actuales
del genoma humano y sus perspectivas de futuro.
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Contenidos:

L os contenidos de la asignatura se estructuraran en bloques teméticos. En ellos se ird desarrollando
el temario de la asignatura mediante actividades presenciales y no presenciales.

L os contenidos son:

Citogenética:estudios cromosdmi cos.

Alteraciones cromosdmicas estructurales y numéricas en autosomas y cromosomas sexual es.
Genética Humana:

Alteraciones génicas autosdmicas dominantes,recesivas y ligadas a sexo.

Herencia Génica compleja: variacion de la dominancia, interacciones génicas, alelismo muiltiple.
Herencia poligénicay multifactorial.

Asesoramiento genético.

TEMARIO:

Tema 1 CITOGENETICA. Introduccion e Historia. Morfologiay estructura del

cromosoma humano. Clasificacion y ordenacion: Cariotipo. Formulacion

cromosomica. Importancia de los cromosomas en € ciclo celular.

Tema2 CULTIVO DE TEJDOS

Procesamiento de las muestras. Técnicas para el estudio de |os cromosomas. Bandeado
cromosomico: Bandas Q, G, C, R, T. Estudio en cromosomas profésicos. Técnica parael estudio
de los organizadores nucleolares,(NOR). Técnicas de hibridacion in situ con fluorescencia (FISH).
Sistema Internacional de Nomenclatura Cromosdmica, (ISCN, 1985).

Tema 3 ALTERACIONES CROMOSOMICAS NUMERICAS DE LOS

AUTOSOMAS

Origen: Fendmenos de no disyuncion meiéticay mitética. Euploidias. Aneuploidias. Mixoploidias.
Tema4 EUPLOIDIAS

Poliploidias: Triploidiasy tetraploidias. Origen. Incidencia. Alteraciones fenotipicas. Mosaico.
Tema5 ANEUPLOIDIAS

Origen. Mosaicosy quimeras. Monosomias. Trisomias més frecuentesy sus repercusiones
fenotipicas. Sindrome de Patau. Sindrome de Edwards. Sindrome de Down. Estudio genético del
cromosoma 21.

Tema 6 ALTERACIONES ESTRUCTURALES AUTOSOMICAS QUE

AFECTAN A UN CROMOSOMA

Origen. Deleciones. Cromosoma en anillo. Duplicaciones. Inversion cromosomica. 1socromosoma.
Microcromosomas. Fragilidad cromosdmica. Variaciones morfol 6gicas de |os cromosomas:
polimorfismos.
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Tema7 ALTERACIONES ESTRUCTURALES DE LOS AUTOSOMAS

CUANDO HAY MAS DE UN CROMOSOMA IMPLICADO

I nserciones cromosomicas. Translocacion reciproca. Translocacion Robertsoniana. Riesgos en la
descendencia de los portadores equilibrados.

Tema8 ALTERACIONES NUMERICASY ESTRUCTURALESDE LOS

CROMOSOMAS SEXUALES

Origen mitético y meidtico. Consecuencias clinicas. Alteraciones

cromosdmicas que afectan a sexo masculino: Sindrome de Klinefelter.

Sindrome del duplo Y. Sindrome del duplo X-Y . Alteraciones estructurales del

cromosoma'yY .

Tema 9 ALTERACION DE LOS CROMOSOMAS SEXUALES QUE AFECTAN

AL SEXO FEMENINO

Sindrome de Turner. Sindrome de triplo X. Polisomias del cromosoma X.

Alteraciones estructurales del cromosoma X. Estudio del X-fragil.

Tema 10 INTERSEXUALIDAD EN LA ESPECIE HUMANA
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Hembras XY . Machos XX . Pseudohermafroditas. Hermafroditas. Causas de

Su aparicion. Mosaicosy quimeras.

Tema 11 ANOMALIAS CROMOSOMICAS EN TUMORES HUMANOS

Linfomas. Tumores sblidos. Microdel eciones relacionadas con €l control y la

proliferacion del ciclo celular. Inestabilidad cromosdmica.

Tema 12 CONSEJO GENETICO

Asesoramiento e informacién a pacientes, pargjas y familias que presenten algun alteracion
cromosomica. Estudio de incidencias en la poblacion y en abortos espontaneos. Algunos conceptos
de Bioética.

Tema 13 GENETICA

Concepto e historia. Alelo, gen, locus, carécter, fenotipo y genotipo. Homocigosisy heterocigosis.
Dominancia, codominanciay recesividad.

Tema 14 HERENCIA AUTOSOMICA

M ecanismos de transmisién. Herencia dominante, codominanciay herenciaintermedia.
Herencia recesiva. Deteccion de heterocigotos. Consanguinidad. Arboles geneal dgicos.

Tema 15 GENETICA DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO

Generalidades. Metabol opatias de |os hidratos de carbono, lipidos, aminoacidos, bases
nitrogenadas y metales.

Tema 16 CITOPATOLOGIAS

Caracteristicas generales y aspectos genéticos. Enfermedades de acimulo lisosomal Enfermedad
peroxisomal. Enfermedad mitocondrial. ADN mitocondrial. Herencia citoplasmética.

Tema 17 ALELISMO MULTIPLE

Poligenia, herencia multifactorial. Penetranciay expresividad. Interaccion génica. Epistasias.
Pleiotropia. Herencia de los grupos sanguineos. Sistemas de histoincompatibilidad y de tolerancia.
Aplicaciones en la practica médica.

Tema 18 LIGAMIENTO
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Genes ligados. Mapas de ligamiento. Teoria cromosomica. Experimentos de Creighton 'y
McClintock. Sobrecruzamiento y recombinacion. Variabilidad genética

Tema 19 HERENCIA RELACIONADA CON EL SEXO

Herencia autosdmica limitada a sexo. Herencia autosémica. Mecanismos de transmision.
Tema 20 HERENCIA LIGADA AL SEXO

Patologias mas frecuentes ligadas al cromosoma X: afectosy portadores. Ligamiento con el
cromosoma Y . Inactivacion del cromosoma X: lionizacién, corpusculo de Barr.

Tema 21 CONSEJO GENETICO

Aspectos generales. Deteccion de portadores. Consanguinidad. Riesgo de recurrencia.
Asesoramiento genético, importancia de este en la prevencién de la enfermedad genética.

Tema 22 GENOMA HUMANO

Técnicas paralalocalizacion de genes. Mapas génicosy cromosomicos. Estado actual del
Proyecto Genoma Humano. Aplicacionesy perspectivas de futuro en el conocimiento de la

patol ogia humana.

PROGRAMA DE CLASES PRACTICAS DE LA ASIGNATURA DE GENETICA HUMANA
Practica 1. Preparacion de material y métodos de esterilizacion para cultivos celulares.

Practica 2. Elaboracion de medios para cultivos celulares.

Practica 3. Preparacion de fijadores, tampones, soluciones hipotonicasy colorantes especificos
para cultivos celulares.

Practica4. Mitosis. Estudio comparativo de cromosomas en células vegetales, algunos mamiferos
y en el hombre.

Practica 5. Cultivo de linfocitos humanos para obtener células en metafase, con las que serealizara
y estudiara el cariotipo humano.

Practica 6. Estudio de metafases con tincion normal: recuento e identificacion cromosomica.
Practica 7. Aprendizaje de la técnica de bandas G.y estudio de metafases humanas con bandas G.
Practica 8. Aprendizaje de latécnica de bandas C y estudio de metafases humanas con bandas C.
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Practrica 9 .Aprendizagje de la técnica de bandas Q .Manegjo del microscopio de fluorescenciay
estudio de metafases humanas con bandas Q .

Practica 10. Estudio de cariotipos de aneuploidias autosdmicas. Sindromes.

Practica 11. Cariotipo de aneuploidias de cromosomas sexuales. Sindromes.

Practica 12. Estudio de cariotipos humanos con alteraciones estructural es frecuentes en autosomas.
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Practica 13. Cariotipo con alteraciones estructurales de |os cromosomas sexuales.

Pracrtica 14. Analisis de polimorfismos maés frecuentes en humanos.

Préactica 15. Formulacion cromosomica de cariotipos humanos normales y alterados.

Préctica 16. Elaboracion del &rbol geneal 6gico del alumno

Practica 17. Interpretacion de érbol es geneal 6gicos aplicados a la herencia monogénica.
Practica 18. Montaje del cariotipo del alumno obtenido alo largo del curso de practicas.
Practica 19. Conocimiento de | as técnicas fotogréaficas para la elaboracién de un cariotipo.

Metodologia:

La metodol ogia docente se desarrollara mediante actividades tedricas, practicasy tutoriales.
1. Actividades presenciaes (75 horas)

1.1 clases tedricas (40 horas)

1.2 clases préacticas (29 horas)

1.3 tutorias (4 horas)

1.4 evaluacion (2 horas)

2. Actividades no presenciales (75 horas)
2.1 Trabgjo personal del estudiante
2.2 Trabgjos en grupo

Criterios y fuentes para la evaluacion:

Los criterios de evaluacion se valoraran:

a.Los conocimientos tedricos adquiridos de la asignatura. La evaluacion se hard mediante pruebas
escritas.

También habra evaluacion continua del estudiante, en la que se valorara su participacion y
contribucion al desarrollo de la asignatura.

b.Resultado de las practicas de laboratorio.

La evaluacion de las practicas es continua. Cada préctica sera evaluada. La participacion, actitud,
rendimiento y resultados éptimos son criterios de eval uacion.

El alumno tiene que elaborar una memoria de las préacticas de laboratorio con sus correspondientes
resultados.

¢.Se evaluara también la participacién de alumnos en los seminarios.

Sistemas de evaluacion:

La evaluacion de las clases tedricas se hara mediante pruebas escritas de preguntas a desarrollar e
interpretacion de imagenes.

En las précticas y seminarios se evaluara de forma continua la participacion y resultados
obtenidos.
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Criterios de calificacion:

El alumno para superar esta asignatura tendra que:

a. Alcanzar a menos un 75% de |os conocimientos de |os temas tedricos de la asignatura.
b. Superar todos |os objetivos de | as clases précticas.

c. Participacion y rendimiento adecuado en los seminarios.

Plan de Aprendizaje (Plan de trabajo de cada estudiante)

Tareas y actividades que realizard segun distintos contextos profesionales (cientifico,
profesional, institucional, social)

Durante el desarrollo de la asignatura el alumno aprendera conocimientos basicos genético de la
patologia humana que le permitiran alo largo de la carrera aplicarlos a otras materias.

Desde € punto de vista profesional aprenderén a dar asesoramiento genético para la prevencion de
las malformaciones congénitas de origen genético y cromosomico.

Desde el punto de vista social se concienciaran para recomendar la necesidad de las terapias de
estimulacion precoz y rehabililtadoras en |os recién nacidos af ectos.

Temporalizacion semanal de tareas y actividades (distribucion de tiempos en distintas
actividades y en presencialidad - no presencialidad)

La asignatura de Genética Humana tiene 40 horas de clases tedricas para cada grupo que se
imparitran los martes, miercoles y jueves a lo largo de todo el segundo semestre, como consta en
el horario de laFacultad de Ciencias de la Salud.

Para |as practicas de laboratorio, hay 3 grupos por curso y estas practica se adaptardn al gjustado y
escaso horario dado por la Facultad debido a la precariedad de infraestructuras que disponemos

por nimero de alumno.
Las horas disponibles para las tareas no presenciales se programardn coordinandonos con €l
tiempo libre disponible de los alumnos.

Recursos que tendra que utilizar adecuadamente en cada uno de los contextos
profesionales.

L os habituales paralas clases tedricas y précticas.

Resultados de aprendizaje que tendréd que alcanzar al finalizar las distintas tareas.

Los resultados estardn de acuerdo con los objetivos tedricos y los protocolos practicos de cada
actividad docente.

Plan Tutorial

Atencion presencial individualizada (incluir las acciones dirigidas a estudiantes en 52, 62
y 78 convocatoria)

Mediante tutorias segun horas establecidas de acuerdo con la disponibilidad del alumno y €
profesor.
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Atencion presencial a grupos de trabajo

Los trabgjos en grupo y seminarios de haran de forma coordinada entre los profesores y
estudiantes. Se les orientara sobre las fuentes a consultar y sobre €l desarrollo del trabajo.

Atencion telefénica

Atencién virtual (on-line)

En el foro del campo virtual
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