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REQUISITOS PREVIOS

Para una adecuada adquisicion por parte del alumno de las competencias asignadas a esta
asignatura es muy recomendable que el alumno haya adquirido previamente ciertas competencias
y habilidades que estén relacionadas con las disciplinas académicas de Biologia Celular y la
Bioguimica. Estas disciplinas se imparten en las asignaturas de Biologia para Ciencias de la Salud
y Bioguimica |, respectivamente, durante el primer semestre del primer curso del Grado de
Medicina

Otras competencias y habilidades que son beneficiosas para los alumnos que cursan Genética
Humana son las adquiridas, de manera simultanea, durante el estudio de la asignatura de
Fundamentos de la Investigacion Biologica, asignatura optativa que se imparte también en los
inicios del segundo semestre del primer curso.

Plan de Ensefianza (Plan de trabajo del profesorado)

Contribucién de la asignatura al perfil profesional:

En & marco de las ensefianzas para € Titulo de Grado en Medicina por la ULPGC, la asignatura
de Genética Humana proporciona a estudiante los conocimientos fundamentales para aplicar
criterios de andlisis, diagndstico y asesoramiento relacionados con las alteraciones congénitas que
tienen como base una alteracién cromosdmicas 0 génicas y que tienen un reflgjo fenotipico en el
estado de salud del ser humano. .

Competencias que tiene asignadas:

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

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

ESPECIFICAS DEL MODULO: 10,11,27,29,33.

10.Informacion, expresion y regulacion génica.

11.Herencia

27.Manegjar materia y técnicas bésicas de laboratorio.

29.Reconocer con métodos microscopicos y técnicas de imagen, estructuras celulares y
cromosomicas normalesy patol 6gicas.
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33. Adquisicion de habilidades de comunicacion y de interrelacion personal

Objetivos:

Los objetivos de esta asignatura, estan orientados a que e alumno, como futuro profesiona
médico, tenga un conocimiento global de la Genética Humana como disciplina Biomédica y
conozca la relacion e influencia con otras ramas de la Medicina. Estos objetivos se concretan en
conseguir un alumno que:

Comprenda las bases genéticas de la enfermedad y de las variaciones del estado normal de salud,
asi como los mecanismos celulares que se ven comprometidos como consecuencia de las
variaciones en el genoma humano.

Desarrolle las suficientes habilidades practicas, relacionadas con las técnicas de cultivo celular y
microscopia, que le permitan confeccionar €l cariotipo de un paciente o bien de un familiar de éste.

Sea capaz de identificar las ateraciones cromosOmicas numeéricas y estructurales durante la
confeccion de un cariotipo y predecir las consecuencias fenotipicas de dichas alteraciones.

Sea capaz de anadlizar e integrar la informacion extraida de la observacion de las alteraciones
fenotipicas, del arbol genealdgico familiar y de andlisis génicos o cromosomicos de un individuo
afecto pararealizar un diagndstico preciso de laenfermedad y de su patrén de herencia.

Sea capaz de dar asesoramiento genético cualificado y objetivo tanto a los pacientes afectados
como a sus familiares.

Sea capaz de valorar la importancia del como se relaciona 'y del por qué influye en la formacion
integral del Médico, el conocimiento adquirido en este ambito con el aprendizaje de materias de
otros ambitos o disciplinas de las Ciencias de la Salud.

Comprenda € método cientifico y los principios en que se basa tanto para evauar los hechos
cientificamente demostrados como para € andlisis de datos, |0 que le permitird profundizar en
temas de investigacion.

Contenidos:

Clases tedricas

Tema 1 INTRODUCCION A LA GENETICA HUMANA.

Desarrollo histérico de la genética: de la escuela filostfica griega al Proyecto Genoma. Conceptos
de Herenciay Genética Humana. Trastornos hereditarios del fenotipo. El asesoramiento genético.
Contribucién e importancia de la Genética Médica al perfil profesional del futuro médico.

Tema 2 ORGANIZACION DEL ADN.

Estudio del ciclo vital delas células. Puntos de control del ciclo celular y su regulacion enzimética.
Proliferacion y factores de crecimiento. Diferenciacion celular. Organizacion del ADN durante la
interfase y durante la mitosis. Cromatina y cromosomas. Telédmeros y senescencia replicativa.
Definicion de cariotipo. Relaciones cromosomal/gen/loci/alelo. Complejidad del Genoma Humano:
Tipos de secuencias del ADN. Proyecto genoma humano y proyecto ENCODE (ENCyclopedia Of
DNA Elements).

Tema3 ALTERACIONES DEL ADN Y SU TRANSMISION A LA DESCENDENCIA.
Definicion de mutacion y tipos. Enfermedad genética somética adquirida 'y enfermedad congénita
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transmisible. Alteraciones monogénicas y cromosomopatias. El ciclo celular y los errores
genéticos en la replicacion celular. Mitosis. Meiosis y la recombinacion genética. Morfogénesis
del aparato reproductor masculino y femenino: Gametogénesisy fecundacion. Epigenética

Tema4 CITOGENETICA. TECNICAS DE ESTUDIO

Introduccién a la citogenética: Morfologia y estructura del cromosoma humano. Objetivo de la
citogenética en € diagndstico prenatal y postnatal. Obtencion de metafases mediante cultivos
celulares parala d estudio de los cromosomas. Técnicas de bandeado cromosdmico: Bandas Q, G,
C, R, T, NOR. Técnicas de hibridacién in situ con fluorescencia (FISH). Técnicas de citogenética
molecular: FISH (hibridacion in situ fluorescente) y CGH (Hibridacion Gendmica Comparada).

Tema5 EL CARIOTIPO HUMANO.

Clasificacion y ordenacién de los cromosomas en metafase. Morfologia y estructura de cada uno
de los cromosomas humanos. Cariotipo y cariograma. Sistema Internacional de Nomenclatura
Cromosomica en citogenética (ISCN). Alteraciones cromosdmicas O cromosomopatias.
Introduccion a la formulacion de las alteraciones cromosomicas. Variaciones morfolégicas de los
cromosomas: Polimorfismos cromosomicos.

Tema 6. ALTERACIONES CROMOSOMICAS NUMERICAS DE LOS AUTOSOMAS I:
EUPLOIDIAS.

Poliploidias. Triploidias, tetraploidias y Mixoploidias. Origen: Fendmenos de no disyuncién
meidticay mitdtica. Incidencia. Alteraciones fenotipicas.

Tema 7 ALTERACIONES CROMOSOMICAS NUMERICAS DE LOS AUTOSOMAS II:
ANEUPLOIDIAS.

Monosomias, trisomias y tetrasomias. Origen: Fendmenos de no disyuncion meidticay mitotica.
Trisomia primaria, secundariay mosaicos. Trisomias totales o parciaes. Trisomias més frecuentes
y sus repercusiones fenotipicas. Sindrome de Patau. Sindrome de Edwards. Sindrome de Down:
causas y asesoramiento genético. Estudio genético del cromosoma 21.

Tema 8 ALTERACIONES ESTRUCTURALES AUTOSOMICAS |: AFECTAN A UN
CROMOSOMA.

Alteraciones cromosomicas equilibradas y no equilibradas. Delecciones. Sindromes mas
relevantes, fenotipos e incidencia. Impronta génica (imprinting) y disomia uniparental: sindrome
de Prader Willi o sindrome de Angelman. Cromosoma en anillo. Cromosoma marcador.
Duplicaciones. |socromosoma. Fragilidad cromosomica. Inversiones pericéntricasy paracentricas.

Tema 9 ALTERACIONES ESTRUCTURALES AUTOSOMICAS II: AFECTAN A MAS DE
UN CROMOSOMA.

Trandocacion  reciproca.  Translocacién  Robertsoniana:  caracteristicas. Riesgos de
cromosomopatias en la descendencia de los portadores equilibrados. Inserciones cromosdmicas.

Tema 10 ALTERACIONES NUMERICAS Y ESTRUCTURALES DE LOS CROMOSOMAS
SEXUALES

Caracteristicas de los cromosomas sexuaes. Inactivacion del cromosoma X: lionizacion,
corpusculo de Barr. Cromosomopatias que afectan al sexo femenino: Sindrome de Turner.
Isocromosoma X. Sindrome de triplo X. Polisomias del cromosoma X. Alteraciones estructurales
del cromosoma X: sindrome X-frégil. Cromosomopatias que afectan al sexo masculino: Sindrome
de Klinefelter. Polisomias del cromosoma X e Y. Sindrome del duplo Y. Sindrome del duplo X-Y.
Alteraciones estructurales del cromosomay.

Tema 11 INTERSEXUALIDAD EN LA ESPECIE HUMANA
Trastornos del desarrollo gonadal y sexual (genital). Alteraciones génicas y citogenéticas. Causas
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de la disgenesia gonadal. Individuos XY con fenotipo femenino. Individuos XX con fenotipo
masculino. Pseudohermafroditismo femenino: consecuencias de la hiperplasia suprarenal
congénita en individuos XX. Pseudohermafroditismo masculino: consecuencias de la deficiencia
de 5?reductasa y del sindrome de insensibilizacion androgénica en  individuos XY.
Hermafroditismo verdadero: causas de su aparicion.

Tema 12 HERENCIA DE LAS ALTERACIONES GENICAS

Ménddl y la genética clasica: Experimentos y leyes de Mendel. Concepto de genotipo y fenotipo:
carécter dominante o recesivo. Conceptos de aelo, gen, locus. Homocigosis y heterocigosis.
Ligamiento. Genes ligados. Mapas de ligamiento. Teoria cromosdmica. Experimentos de
Creighton y McClintock. Sobrecruzamiento y recombinacién. Variabilidad genética.

Tema 13 PATRONES DE HERENCIA.

Patrones de herencia: herencia monogénica, poligénica y multifactorial. Herencia monogénica:
autosomica, ligada al sexo y mitocondrial. Importancia del arbol genealogico o estudio familiar.
Clasificacion de McKusick. Herencia monogénica recesiva y dominante. Factores implicados en
los patrones de herencia: Penetrancia, expresividad y edad de inicio. Heterogeneidad genética
(alélicay delocus) y fenotipica.

Tema 14 HERENCIA MONOGENICA AUTOSOMICA DOMINANTE

Importancia clinica e incidencia. Dominancia pura, dominanciaincompletay dominancia negativa.
Empargjamientos que dan lugar a hijos afectos y riesgos para la descendencia. Modelo de arbol
genealdgico y criterios de clasificacion. Ejemplos de trastornos hereditarios A-D. Mutaciones de
novo. Efecto fundador.

Tema 15 HERENCIA MONOGENICA AUTOSOMICA RECESIVA.

Importancia clinica e incidencia. Haplosuficiencia. Emparejamientos que dan lugar a hijos afectos
y riesgos para la descendencia. Frecuencia génica y frecuencia de portador. Consanguinidad y
endogamia. Modelo de arbol genealdgico y criterios de clasificacion. Ejemplos de trastornos
hereditarios A-R. Mutaciones de novo. |sodisomia.

Tema 16 GENETICA DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO

Generalidades. Garrod y la alcaptonuria. Importancia clinica e incidencia. Deteccion de portadores
y pruebas de cribado poblacional. Metabolopatias congénitas de los hidratos de carbono,
aminoacidos, lipidos, bases nitrogenadas y metales. Ejemplos de metabolopatias hereditarias.
Citopatologias congénitas. Caracteristicas generales. Enfermedades de acumulo lisosomal:
Esfingolipidosis, mucopolisacaridosis y glucogenosis. Enfermedad peroxisomal. Enfermedad
mitocondrial. Herencia mitocondrial: sistema genético mitocondrial. Heteroplasmia. Herencia no
mendeliana: citoplasmética 0 materna. Ejemplos de trastornos hereditarios por ateraciones de
ADN mitocondrial.

Tema 17 HERENCIA NO MENDELIANA

Impronta génica (imprinting) y disomia uniparental (isodisomiay heterodisomia): S. Prader Willi
0 S. Angelman. Sensibilidad a la dosis génica. Expansion de tripletes. Anticipacion génica.
Herencia relacionada con €l sexo: Herencialigada al sexo y herenciainfluenciada por el sexo.

Tema 18 HERENCIA LIGADA AL SEXO

Herencia ligada a Cromosoma X. Patron de inactivacion aleatoria del cromosoma X: mosaicismo
del X en las mujeres y sus consecuencias. Herencia ligada a Cr. X recesiva: Modelo de arbol
genealOgico y criterios de clasificacion. Ejemplos de trastornos hereditarios X-R. Herencia ligada
a Cr. X dominante: modelo de arbol genealogico y criterios de clasificacion. Ejemplos de
trastornos hereditarios X-D. Herencialigadaa cromosoma'Y.
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Tema 19 HERENCIA MULTIFACTORIAL

Poligenia y aelismo multiple. Contribucion de los factores ambientales a las enfermedades
genéticas complejas. Pleiotropia. Interaccion aélicaa. Dominancia completa, incompleta,
codominancia. Epistasia. Herencia de los grupos sanguineos. Sistemas de histocompatibilidad y de
tolerancia. Herencia multifactorial y enfermedades comunes. Aplicaciones en la practica médica.

Tema 20 GENETICA DEL CANCER

Causas del cancer: factores genéticos y ambientales. Control genético de la proliferaciéon y la
diferenciacién celular. Herencia de genes y mutaciones somaticas, de genes implicados en cancer.
Principales tipos genes causantes de cancer: genes supresores de tumores y oncogenes. Genes
reparadores del ADN. Inestabilidad gendmica en e cancer: mutaciones, alteraciones
cromosdmicas y tumorogénesis.

Tema 21 ASESORAMIENTO GENETICO

Importancia del asesoramiento genético en la prevencion de la enfermedad genética.
Asesoramiento e informacion a pacientes, pargjas y familias que presenten alguna enfermedad
genética. Alteraciones cromosdmicas. estudio de incidencias en la poblacion y en abortos
esponténeos. Alteraciones génicas. deteccion de portadores. Consanguinidad. Riesgo de
recurrencia. Algunos conceptos de Bioética.

Tema 22 Obtencion y Cultivo de Células Madre: Aplicaciones Biomédicas

Linges celulares y células madre. Células madre en la regeneracion tisular y en la renovacion
reparativa. Tipos de células madre. Fuentes de células madre. Aplicaciones biomédicas. Células
madre adultas:. transferencia nuclear y clonacion terapéutica. M edicina regenerativa.

Précticas de aula

PA1. Técnicas citogenéticas convencionalesy moleculares

PA2. Estudio de cariotipos con cromosomopatias autosomicas y sexuales: Sindromes.

PA3. Interpretacion de érboles geneal dgicos aplicados a la herencia monogénica. Elaboracién del
arbol geneal 6gico del alumno.

PA4. Asesoramiento genético |

PAS5: Asesoramiento genético Il

PAG: Aplicaciones biomédicas de lainvestigacion con células madre.

Practicas de laboratorio

Practica 1. Introduccion alas técnicas empleadas en el laboratorio de cultivos celulares.

Practica 2. Elaboracién de medios para cultivos celulares. Preparacion de fijadores, tampones,
soluciones hipotonicas y colorantes especificos para cultivos celulares.

Préctica 3. Cultivo de linfocitos humanos obtenidos de sangre periférica

Practica 4. Procesamiento de los cultivos de linfocitos para la obtencion de metafases, con las que
serealizaray estudiara el cariotipo humano.

Practica 5. Estudio de metafases con tincidn normal: recuento e identificacion cromosdmica

Péagina 5 de 13



Practica 6. Aprendizaje de la técnica de bandas G y estudio de metafases humanas con bandas G.
Practica 7. Aprendizaje de la técnica de bandas C y estudio de metafases humanas con bandas C.
Practica 8. Montaje del cariotipo del alumno obtenido alo largo del curso de préacticas.

Préactica 9. Introduccién alatécnicade FISH.

Metodologia:
La metodol ogia docente se desarrollara mediante actividades tedricas, practicasy tutoriales.

1. Actividades presenciaes (75 horas)
2. Actividades no presenciales (75 horas)

L as actividades presenciales consisten en clases tedricas, practicas de aula, practicas de laboratorio
y tutorias de aula.

Clases tedricas: (40 horas). Consistiran en exposiciones tedricas (1 hora) de los bloques teméaticos
en € aula, utilizando los adecuados medios audio-visuales. Junto a la clase magistral también se
recurrird al método participativo, valorando la participacién, la cantidad y la calidad de las
respuestas individuales y colectivas a las preguntas realizadas por e profesor. El éxito del uso de
este método docente va aparejado al dominio que €l estudiante posea del tema tratado en ese
momento, por lo que es imprescindible que lo haya abordado con anterioridad en las fuentes
bibliogréficas recogidas en este proyecto docente. El profesor, a inicio de la clase, podré solicitar
a los alumnos exposiciones breves de ciertos aspectos del temario sobre los que se profundizara
posteriormente durante la clase.

Practicas de laboratorio: (19 horas). Consistirdn en la realizacion de précticas de sesiones de 2
horas, y tendran como objetivo introducir a alumno en las técnicas citogenéticas clésica y
molecular. El estudiante, a la finalizacién del periodo de practicas, debera entregar un portfolio
representativo de los conocimientos y habilidades adquiridos por el estudiante durante las
practicas.

Practicas de Aula: (12 horas). Estas reuniones de caracter presencial con el profesor pueden incluir
trabajos de busgueda de informacién y gercicios en el aula, mediante el uso de publicaciones y
noticias cientificas, que ayudaran a los estudiantes a ampliar y profundizar regladamente en los
contenidos impartidos en las clases tedricas con e fin de integrarlos con los conocimientos
préacticos adquiridos previamente.

Asimismo, los seminarios podran ser utilizados para establecer un foro de resolucion de dudas o de
creacion de grupos para la realizacion de trabajos dirigidos que podran consistir en la realizacion
de trabgjos individuales y/o en equipo sobre un tema cientifico determinado y/o sobre un problema
propuesto.

Opcionalmente también se contempla la exposicion de articulos cientificos, con objeto de
introducir la investigacion biomeédica como opcion o complemento en el perfil profesiona de los
estudiantes.

Tutorias de Aula: (4 horas). Estas reuniones del grupo de estudiantes con € profesor estan
destinadas a la consulta de cuestiones referentes a los contenidos propios de la asignatura.

Estas tutorias se complementaran opcionalmente con tutorias individuales, presenciales y no
presenciales (realizadas através del campus virtual de la universidad).
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Contenidos de las clases tedricas (40 horas) + contenidos de las clases préacticas (19 horas) +
contenidos de las practicas de aula (12 horas) + Tutorias de aula (4 horas).

Estudio personal (75 horas)

Consistira en € estudio de los contenidos propios de la asignatura, realizado por el estudiante y
apoyandose en las diferentes actividades presenciales realizadas y en las diversas fuentes de
informacion puestas a su disposicion (libros, revistas, web...)

Evaluacion:

Criterios de evaluacién
A lafinaizacion de la asignatura, las competencias que fueron adquiridas por € alumno serén
evaluadas siguiendo los criterios que se citan a continuacién. El alumno debera de:

» Dominar los conceptosy conocimientos relacionados con |as bases genéticas de la enfermedad
y de las variaciones del estado normal de salud, asi como los mecanismos celulares que se ven
comprometidos como consecuencia de las variaciones en e genoma humano. Fuente para evaluar:
pruebas de evaluacion de los conocimientos tedrico —practicos.

» Haber desarrollado las suficientes habilidades practicas, relacionadas con las técnicas de cultivo
celular y microscopia, que le permitan confeccionar el cariotipo de un paciente o bien de un
familiar de éste. Fuente: evaluacion de la asistencia y participacion activa y colaborativa en las
préacticas de laboratorio del estudiante y porfolio de practicas de laboratorio.

* Ser capaz de identificar las alteraciones cromosdmicas numéricas y estructurales durante la
confeccion de un cariotipo y predecir |as consecuencias fenotipicas de dichas ateraciones. Fuente:
evaluacion de la asistencia y participacion activa y colaborativa en las précticas de laboratorio,
précticas de aula, porfolio de précticas de laboratorio y de aula.

* Ser capaz de andlizar e integrar la informacion extraida de la observacion de las alteraciones
fenotipicas, del arbol genealdgico familiar y de andlisis génicos o cromosdmicos de un individuo
afecto para realizar un diagnostico preciso de la enfermedad y de su patréon de herencia. Fuente
para evaluar: pruebas de evaluacion de los conocimientos tedrico—préacticos. Asistencia y
participacion activay colaborativa en las practicas de aula, porfolio de practicas de aula.

» Ser capaz de dar asesoramiento genético cualificado y objetivo tanto a los pacientes afectados
como a sus familiares. Fuente para evaluar: pruebas de evaluacién de los conocimientos
tedrico—practicos. Asistenciay participacion activay colaborativa en las précticas de aula, porfolio
de préacticas de aula.

e Ser capaz de valorar laimportancia del como se relacionay del por qué influye en laformacion
integral del Médico, € conocimiento adquirido en este &mbito con el aprendizaje de materias de
otros ambitos o disciplinas de las Ciencias de la Salud. Fuente para evauar: pruebas de
evaluacion de los conoci mientos tedrico—précticos. Asistenciay participacion activay colaborativa
en las précticas de aula, porfolio de practicas de aula.

» Haber comprendico el método cientifico y los principios en que se basa para €l andlisis de datos
0 hechos, enunciar hipétesis, asi como desarrollar modelos de experimentacidn cuyos resultados
puedan validar dicha hipétesis. Fuente para evaluar: Asistencia y participacion activa y
colaborativa en las précticas de aula, porfolio de préacticas de aula.

Sistemas de evaluacion
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La asistencia a las actividades docentes programadas durante las practicas de laboratorio y las
préacticas de aula es obligatoria. Una asistencia por debgjo del 80% a estas actividades supondra la
exclusion del estudiante de la evaluacion continua.

La evaluacion continua estara dividida en dos grandes bloques:

1. Evaluaciéon continua de los conocimientos tedrico-practicos (ECTP 80%): Consistira en dos
pruebas, que seran de preguntas tipo test de eleccion multiple y respuesta Unica acompafiado de
preguntas que a criterio del profesor pueden ser, de respuesta extensa, de respuesta corta o bien
problemas aresolver.

La primera prueba se realizara a mitad del periodo lectivo y se evaluara hasta el tema 11 del
temario del programa tedrico. La segunda prueba se redlizara al finalizar €l periodo lectivo, sera
necesario haber aprobado la primera prueba para presentarse y se evaluara desde el tema 12 hasta
el tema 22 del programatedrico asi como de los conocimientos y competencias adquiridos durante
las précticas de laboratorio y de aula.

Sera necesario superar las dos pruebas con una nota igual o superior a 5 para que computen ala
nota media del ECTP que representara el 80 % del valor total de laevauacion final.

Los alumnos que no hayan superado alguna de estas dos pruebas de evaluacion continua podran
presentarse a examen final que se celebrard en la convocatoria ordinaria para superar la
asignatura.

2. Evaluacion de las actividades docentes presenciales programadas (EAP20%): Asistencia y
participacion activa y colaborativa en las actividades docentes presenciales del estudiante
(AP10%) ya sean durante las clases tedricas, précticas de aula, laboratorio o tutorias, mas la
elaboracion de un portfolio de las actividades desarrolladas durante las précticas de laboratorio
(PL5%) y las précticas de aula (PA5%).

Tras la redlizacion de cada examen o prueba, el profesor de la asignatura dara a conocer 1os
conocimientos minimos, los resultados y métodos de resolucion de las cuestiones y de los
problemas planteados

Criterios de cdlificacion

CONVOCATORIA ORDINARIA
Cada una de las pruebas o examenes se calificaran de 0-10.

Una calificacién inferior a 5 en la evaluacion continua de los conocimientos tedrico-practicos
(ECTP 80%) conlleva € suspenso de la asignatura. Ademas, para que la evaluacion de las
actividades docentes presenciales programadas (EAP20%) pueda computar para la calificacion
final de la asignatura deben superarse e examen tedrico-practico (ETP) con una nota igua o
superior ab.

Superado los criterios anteriores, la calificacion final se calculard como sigue:
CF= 0,80.ECTP+0,20.EAP = 0,80.ECTP+0,10.AP+0,05PL+0,05PA.

La calificacion final necesaria para aprobar la asignatura sera de un 5. En este sentido, el alumno

debe ser consciente que puede darse la circunstancia de que aun aprobando € examen
tedrico-practico si no realiza una adecuada eval uacion continua podria suspender la asignatura.
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Por dltimo, aquellos alumnos excluidos de esta evaluacion continua, podran presentarse a examen
final que se celebrara en la convocatoria ordinaria, que equivaldra ala ECTP (80%) pero no sele
computara la evaluacion de las actividades docentes presencial es programadas (EAP20%):
CF=0,80.ECTP

CONVOCATORIAS EXTRAORDINARIA'Y ESPECIAL

En estas convocatorias |os estudiantes deben realizar el examen final completo de la asignatura, no
se contempla la liberacion de elementos parciales. Los criterios de calificacion respecto a las
actividades docentes presenciales programadas (EAP20%) son aplicables también en esta
convocatoria.

La calificacién final necesaria para aprobar la asignatura serd de un 5. En este sentido, €l alumno
debe ser consciente que puede darse la circunstancia de que aun aprobando € examen
tedrico-practico si no realiza una adecuada eval uacion continua podria suspender la asignatura.

Aquellos alumnos excluidos de la evaluacion continua, podran presentarse al examen final que se
celebrara en la convocatoria ordinaria, pero no se le computara la evaluacion de las actividades
docentes presenciales programadas (EAP20%).

ESTUDIANTES REPETIDORES

Los estudiantes repetidores podran realizar solamente las pruebas de evaluacion continua de los
conaoci mientos tedrico-practicos (ECTP 80%). Si e alumno hubiera realizado en cursos anteriores
las actividades docentes presenciales programadas (EAP20%), se le contabilizara la calificacion
obtenida en dicho curso:

CF= 0,80.ECTP+0,20.EAP = 0,80.ECTP+0,10.AP+0,05PL +0,05PA.

En caso contrario deberéa redizarlas o bien no se le computara la evaluacién de las actividades
docentes presenciales programadas (EAP20%):

CF=0,80.ECTP

Plan de Aprendizaje (Plan de trabajo de cada estudiante)

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

1. Aprender a reconocer la causa genética de la patologia humana, asi como |os mecanismos
celulares que se ven comprometidos como consecuencia de las variaciones en e genoma humano
y que le permitirdn alo largo de la carrera aplicarl os a otras materias.

2. Aprender aanalizar e integrar lainformacion extraida de la observacion de los sintomas de una
determinada patologia, del arbol genealdgico familiar y del andlisis génico o cromosdémico de un
individuo afecto, pararealizar un diagnoéstico preciso de laenfermedad y de su patron de herencia.

3. Aprender habilidades précticas para desarrollar protocolos de trabajo en un laboratorio de
genética humana destinados ala realizacion de ciertas pruebas de diagnostico genético.

4. Aprender a dar asesoramiento genético, objetivo y de calidad, a pacientes y familiares parala
prevencion de patol ogias congénitas de origen genético y cromosdmico.
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5. Aprender a trasmitir y comunicar a los progenitores de la necesidad de redlizar terapias de
estimulacion precoz y rehabilitadoras en |os recién nacidos af ectos de alguna patol ogia congénita.

6. Aprender arelacionar el conocimiento adquirido en este &mbito con el aprendizaje de materias
de otros &mbitos o disciplinas de las Ciencias de la Salud.

7. Aprender como se llevan a cabo procesos de investigacion relacionados con la genética
meédica, para profundizar en temas de investigacion actual como la medicina regenerativa.

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

1. Actividades presenciaes (75 horas)
2. Actividades no presenciales (75 horas)

L as actividades presenciales consisten en clases tedricas, practicas de aula, practicas de laboratorio
y tutorias de aula.

Contenidos de las clases tedricas (40 horas) + contenidos de las clases préacticas (19 horas) +
contenidos de las practicas de aula (12 horas) + Tutorias de aula (4 horas).

La estructura del plan de trabajo esta condicionada por la tipologia de horarios definida por €l
Centro. Los horarios semanales y aulas asignadas se encuentran disponibles en la pagina web del
centro. Al inicio del curso académico se le comunicara al alumnado como se llevara a cabo la
temporalizacion de los contenidos que se desarrollaran en la asignatura y qué profesores seran los
encargados de impartirlos

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

» Profesoradoy Técnicos de Laboratorios

 Laboratorio de microscopia.

» Laboratorio de cultivos celulares.

» Herramientas informéticas. Sala de Informética

» Campus Virtual delaasignatura.

* Material docente.

Fuentes de documentacion: Biblioteca y recursos electronicos. indices, bases de datos y
Herramientas Web de busqueda de bibliografia.

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

Cuando finalice laasignatura, el alumno debera:

Haber adquirido los conocimientos de las bases genéticas de la patologia humana, asi como los
mecanismos celulares que se ven comprometidos como consecuencia de las variaciones en €l
genoma humano y que le permitirdn alo largo de la carrera aplicarlos a otras materias.

Ser capaz de analizar e integrar la informacion extraida de la observacion de los sintomas de una
determinada patologia, del arbol genealégico familiar y del andlisis génico o cromosdémico de un
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individuo afecto, pararealizar un diagnoéstico preciso de laenfermedad y de su patron de herencia.

Haber adquirido las habilidades practicas para desarrollar protocolos de trabajo en un laboratorio
de genética humana destinados a la realizacion de ciertas pruebas de diagndstico genético.

Ser capaz de dar asesoramiento genético objetivo y de calidad a pacientes y familiares para la
prevencion de las malformaciones congénitas de origen genético y cromosomico.

Ser capaz de concienciar a los progenitores de la necesidad de realizar terapias de estimulacion
precoz y rehabilitadoras en los recién nacidos afectos de alguna patologia congénita.

Ser capaz de relacionar el conocimiento adquirido en este &mbito con €l aprendizaje de materias de
otros ambitos o disciplinas de las Ciencias de la Salud.

Entender como se llevan a cabo |os procesos de investigacion relacionados con la genética médica
para profundizar en temas de investigacion actual como la medicina regenerativa.

Plan Tutorial

Atencion presencial individualizada (incluir las acciones dirigidas a estudiantes en 52, 62
y 72 convocatoria)

Se realizaran durante todo el periodo lectivo del curso académico mediante tutorias que podran ser
concertadas “in situ” y de acuerdo con la disponibilidad alumno/profesor. Por otro lado, €l
alumnado podra solicitar cita, de entre un calendario ofertado por el profesor a través del Campus
Virtual. Dicho calendario indicarg, dia, horay €l lugar donde se realizara dicha tutoria. Por tanto,
el alumno que opte por este segundo sistema debera, previamente a la tutoria, haber demandado la
citavia Campus Virtual de laasignatura.

Atencion presencial a grupos de trabajo

Se podrén redlizar durante todo el periodo lectivo del curso académico mediante tutorias
concertadas, de acuerdo con la disponibilidad de los alumnosy el profesor.

Atencion telefénica

A través del teléfono 928453423, y en cualquier caso, para Situaciones de urgencia o
excepcionales. Se recomienda sustituir por la atencién via E-mail: carlos.tabraue@ulpgc.es

Atencion virtual (on-line)

Ademas del seguimiento programado, la comunicacion estudiante-profesor podra establecerse en
cualquier momento a través de las herramientas del Campus virtual. Para ello se dispone de dos
herramientas:

» Didlogo de Tutoria privada virtual: se recomienda su uso para consultar dudas de caracter
individual y privado. Adecuado para cuestiones relativas a calificaciones o consultas personales, s
bien puede usarse para plantear dudas sobre |os contenidos.

» Foro general de la asignatura: En este foro publico se podréa consultar todo tipo de dudas y

realizar comentarios generales. Adecuado tanto para dudas sobre los contenidos cientificos de la
asignatura como para su programacion.
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Datos identificativos del profesorado que la imparte.

Datos identificativos del profesorado que la imparte

Dr./Dra. Carlos Tabraue Tarbay

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

278 - MORFOLOG A

050 - Biologia Celular
050 - Biologia Celular
MORFOLOG A

928453423 Correo Electrénico: carl os. t abraue@l pgc. es

(COORDINADOR)

Dr./Dra. Cristina Bilbao Sieyro

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

278 - MORFOLOG A
050 - Biologia Celular
050 - Biologia Celular

MORFOLOG A
928451468 Correo Electrénico: cri stina. bi | bao@l pgc. es

Dr./Dra. Raquel Ramirez Moreno

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

278 - MORFOLOG A

050 - Biologia Celular
050 - Biologia Celular
MORFOLOG A

Correo Electronico: raquel . ram reznoreno@il pgc. es

Dr./Dra. Pedro Luis Castro Alonso

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

MORFOLOG A
Bi ol ogia Cel ul ar

278 -
050 -
050 -
MORFOLOG A

928451468 Correo Electrénico: pedro. castro@l pgc. es

Bi ol ogi a Cel ul ar
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