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SUMMARY

In the framework for teaching of the medicine degree by the ULPGC, this subject provides
knowledge the student about the principles of human genetic, techniques of diagnosis and criteria
for analysis that allow to the student approach to the genetic disease.

At the end of the course the student must be able to identify the genetic basis in those pathologies
or changes in the phenotype of the people that are due to a gene or chromosomal alteration.
Besides, the student must be able to analyse afamily tree and identify the pattern of inheritance of
a genetic pathology to provide genetic counselling.

REQUISITOS PREVIOS

Para una adecuada adquisicion por parte del aumno 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 de
Bioguimicay Biologia molecular. Estas disciplinas se imparten en las asignaturas de Biologia para
Ciencias de la Salud y Bioquimica I, 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 € estudio de la asignatura de
Fundamentos de la Investigacion Bioldgica, 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 el marco de las ensefianzas para € Titulo de Grado en Medicina por la ULPGC, la asignatura
de Genética Humana proporciona a estudiante conocimientos sobre las bases de la genética en
humanos, técnicas de diagndstico, criterios de andlisis y asesoramiento genético, que le permitan
abordar aguellas patologias que tienen como base una alteracion cromosdémica 0 génica y que
tienen un reflegjo fenotipico en el estado de salud del ser humano.
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Competencias que tiene asignadas:

El estudiante debe adquirir, durante su formacion las siguientes competencias:

TRANSVERSALES (NUCLEARES):

N1: Comunicarse de forma adecuaday respetuosa con diferentes audiencias (clientes, promotores,
agentes sociales, etc.), utilizando los soportes y vias de comunicacién mas apropiados
(especialmente las nuevas tecnologias de la informacién y la comunicacién) de modo que pueda
Ilegar a comprender 10s intereses, necesidades y preocupaciones de las personas y organizaciones,
asi como expresar claramente € sentido de la misién que tiene encomendada y la forma en que
puede contribuir con sus competencias y conocimientos profesionales, a la satisfaccion de estos
intereses, necesidades y preocupaci ones.

N2: Cooperar con otras personas y organizaciones en la realizacion eficaz de funciones y tareas
propias de su perfil profesional, desarrollando una actitud reflexiva sobre sus propias
competencias y conocimientos profesionales y una actitud comprensiva y empatica hacia las
competenciasy conocimientos de otros profesional es.

N3: Contribuir a la megjora continua de su profesion, asi como de las organizaciones en las que
desarrolla sus précticas a través de la participacion activa en procesos de investigacion, desarrollo
einnovacion.

N4. Comprometerse activamente en e desarrollo de practicas profesionales respetuosas con los
derechos humanos, asi como con las normas éticas propias de su ambito profesional para generar
confianza en los beneficiarios de su profesién y obtener la legitimidad y la autoridad que la
sociedad |e reconoce.

BASICAS:

CB1: Que los estudiantes hayan demostrado poseer y comprender conocimientos en un area de
estudio que parte de la base de la educacion secundaria general, y se suele encontrar a un nivel
que, si bien se apoya en libros de texto avanzados, incluye también algunos aspectos que implican
conoci mientos procedentes de la vanguardia de su campo de estudio.

CB2: Que los estudiantes sepan aplicar sus conocimientos a su trabajo o vocacion de una forma
profesional y posean las competencias que suelen demostrarse por medio de la elaboracion y
defensa de argumentos 'y la resolucion de problemas dentro de su &rea de estudio.

CB3: Que los estudiantes tengan la capacidad de reunir e interpretar datos relevantes
(normalmente dentro de su area de estudio) para emitir juicios que incluyan una reflexion sobre
temas relevantes de indole social, cientifica o ética.

CB4: Que los estudiantes puedan transmitir informacion, ideas, problemas y soluciones a un
publico tanto especializado como no especializado.

GENERALES:

B1: Comprender y reconocer la estructura'y funcion normal del cuerpo humano, a nivel molecular,
celular, tisular, organico y de sistemas, en las distintas etapas de laviday en los dos sexos.

B3: Comprender y reconocer 10os efectos, mecanismos y manifestaciones de la enfermedad sobre la
estructuray funcién del cuerpo humano.

B5: Comprender y reconocer los efectos del crecimiento, el desarrollo y el envejecimiento sobre el
individuo y su entorno social

D3: Comunicarse de modo efectivo y claro, tanto de forma oral como escrita, con los pacientes,
los familiares, los medios de comunicacion y otros profesionales

D4: Establecer una buena comunicacion interpersona que capacite para dirigirse con eficienciay
empatia alos pacientes, alos familiares, medios de comunicacion y otros profesionales.

D5: Comunicarse de forma efectiva en una segunda lengua, de preferenciainglés

E1l: Reconocer los determinantes de salud en la poblacion, tanto los genéticos como los
dependientes del sexo y estilos de vida, demogréficos, ambientales, sociales, econdmicos,
psicologicosy culturales
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F1: conocer, valorar criticamente y saber utilizar las fuentes de informacion clinica y biomédica
para obtener, organizar, interpretar y comunicar lainformacion cientificay sanitaria.

F2: Saber utilizar |as tecnologias de la informacion y la comunicacién en las actividades clinicas,
terapéuticas, preventivasy de investigacion

G4: Adquirir laformacion béasica parala actividad investigadora.

ESPECIFICAS DEL MODULO:

EM101: Conocer la estructuray funcion celular

EM110: Informacién, expresion y regulacidn génica.
EM111: Herencia

EM127: Manejar materia y técnicas basicas de |aboratorio.

Objetivos:

Los objetivos de esta asignatura, estan orientados a que e alumno, como futuro profesional
medico, obtenga 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
(paralelamente alas competencias) en conseguir que e alumno al finalizar el curso:

O1. 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 de un individuo o del conjunto de una poblacién. (Competencias B1, B3,
B5, E1, EM101, EM110, EM111).

02. Desarrolle las suficientes habilidades practicas, relacionadas con las técnicas de cultivo celular
y microscopia, que le permitan realizar un cariotipo mediante bandas G o una hibridacion in situ
fluorescente (FISH), de un paciente o bien de un familiar de éste (EM127).

03. Sea capaz de identificar las alteraciones cromosomicas numéricas y estructurales durante el
andlisis de un cariotipo 0 FISH y predecir las consecuencias fenotipicas de dichas alteraciones
(B1, B3, B5, EM127).

O4. Sea capaz de andlizar 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 para realizar un diagnostico preciso de la enfermedad y de su patron de herencia (F1, F2,
EM110, EM111).

O5. Sea capaz de dar asesoramiento genético cualificado y objetivo tanto alos pacientes afectados
como asus familiares (N1, N2, N4, CB2, CB4, D3, D4).

06. Sea capaz de vaorar la importancia del cdmo se relaciona y del por qué influye en la
formacion integral del Médico, e conocimiento adquirido en este ambito con el aprendizaje de
materias de otros &mbitos o disciplinas de las Ciencias de la Salud (N1, N2, N3, N4, CB1, CB3,
F1, F2).

O7. Comprenda € método cientifico y los principios en que se basa tanto para evaluar los hechos

cientificamente demostrados como para e andlisis de datos, o que le permitira profundizar en
temas de investigacion (N1, N2, N3, N4, CB1, CB2, CB3, CB4 F1, F2, G4).
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Contenidos:

Clases tedricas

Tema 1. INTRODUCCION A LA GENETICA HUMANA.

Conceptos de Herencia y Genética Humana. Trastornos hereditarios del fenotipo. Contribucién e
importancia de la Genética Médica a perfil profesional del futuro médico. El asesoramiento
genético. Desarrallo historico de la genética: de la escuela filosofica griegaa Proyecto ENCODE.

Tema2. ESTRUCTURA Y FUNCION DE LA INFORMACION GENETICA.

El ciclo vital de las células. Puntos de control del ciclo celular y su regulacién enzimética.
Proliferacion y factores de crecimiento. Diferenciacion celular. Organizacién del ADN durante la
interfase y durante la mitosis. Cromatina y cromosomas. Telémeros y senescencia replicativa.
Estructura general de los genes. Regulacion de la expresion génica: de los genes a las proteinas.
Factores de transcripcion. Aspectos epigenéticos de la expresion genica. Complejidad del Genoma
Humano: Tipos de secuencias del ADN. Proyecto genoma humano y proyecto ENCODE
(ENCyclopedia Of DNA Elements).

Tema 3. ALTERACIONES DEL ADN Y SU TRANSMISION A LA DESCENDENCIA.
Variabilidad genética y mutaciones. Relaciones cromosoma/gen/loci/alelo.  Genotipo.
Polimorfismos. Enfermedad genética somética adquirida y enfermedad congénita transmisible.
Tipo de mutaciones: alteraciones génicas y cromosomopatias. Relacion entre las mutaciones y
errores en € ciclo celular. Mitosis. Meiosis y la recombinacion genética. Gametogénesis y
fecundacion.

Tema4. TECNICAS DE ESTUDIO

Indicaciones clinicas para el andlisis cromosomico y gendmico. Objetivo de la citogenética en el
diagndstico prenatal y postnatal. Andlisis cromosomico: elaboracion de Cariotipos. Obtencion de
metafases mediante cultivos celulares para € estudio de los cromosomas. Técnicas de bandeado
cromosdémico: Bandas G, C, Q. Técnicas de citogenética molecular: FISH (hibridacion in situ
fluorescente) y CGH (Hibridacién Gendmica Comparada). Técnicas de andisis gendmico:
Secuenciacion gendmica.

ALTERACIONES CROMOSOMICAS

Tema5. CITOGENETICA: EL CARIOTIPO HUMANO.

Clasificacion y ordenacion de los cromosomas en metafase. Morfologia y estructura de cada uno
de los cromosomas humanos. Cariotipo y cariograma. Sistema Internacional de Nomenclatura
Cromosdmica en citogenética (ISCN). Alteraciones cromosdmicas 0 cromosomopatias.
Polimorfismos cromosomicos. Introduccion a la formulacion de las alteraciones cromosomicas.
Cromosomopatias numéricasy estructurales.

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

Euploidias. Poliploidias: triploidias, tetraploidias y Mixoploidias. Origen: Fendmenos de no
disyuncion meidticay mitética. Incidencia. Alteraciones fenotipicas.

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

Monosomias, trisomias y tetrasomias. Origen: Fendmenos de no disyuncion meidtica y mitotica.
Trisomias totales, parciales y mosaicos. Trisomia primaria o secundaria. 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.
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Tema 8. ALTERACIONES ESTRUCTURALES AUTOSOMICAS I: AFECTAN A UN
CROMOSOMA.

Dosis génica y equilibrio génico. Alteraciones cromosdmicas equilibradas y no equilibradas.
Sindromes de delecion autosdmica. Sindromes de microdelecion. Implicaciones de la impronta
génica (imprinting) y disomia uniparental en los sindromes de Prader Willi y sindrome de
Angelman. Cromosoma marcador. Duplicaciones. Cromosoma en anillo. Isocromosoma.
Inversiones pericéntricas y paracéntricas.

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

Transocaciones. translocacion reciproca y translocacion  robertsoniana.  Riesgos de
cromosomopatias en la descendencia de los portadores equilibrados. Inserciones cromosomicas.
Citogenéticay cancer.

Tema 10. ALTERACIONES NUMERICAS Y ESTRUCTURALES DE LOS CROMOSOMAS
SEXUALES

Caracteristicas de los cromosomas sexuales. Inactivacion del cromosoma X: lionizacion,
corpusculo de Barr. Regulacion epigenética de la inactivacion y sus implicaciones en las
patologias ligadas al cromosoma X. Cromosomopatias que afectan al sexo femenino: Sindrome de
Turner. Isocromosoma X. Sindrome de triplo X. Cromosomopatias que afectan a sexo masculino:
Sindrome de Klinefelter. Polisomias del cromosoma X e Y. Sindrome del duplo Y. Sindrome del
duplo X-Y. Alteraciones estructurales del cromosomayy.

Tema 11. TRASTORNOS DEL DESARROLLO SEXUAL (TDS). INTERSEXUALIDAD EN
LA ESPECIE HUMANA

Sexo cromosomico, gonadal y fenotipico. Desarrollo de las génadas. TDS: ateraciones génicas y
citogenéticas. Trastornos del desarrollo gonadal: disgenesia gonadal. TDS asociado a46,XY. TDS
asociado a 46,XX. Trastornos del Desarrollo Sexual que implican solo a sexo fenotipico.
Virilizacion de los lactantes 46,XX en la hiperplasia suprarrenal congénita. Masculinizacion
Incompleta de los lactantes 46, XY: deficiencia de 5?-reductasa y sindrome de insensibilizacion
androgénicaen individuos XY .

ALTERACIONES GENICAS

Tema 12. HERENCIA DE LAS ALTERACIONES GENICAS. PATRONES DE HERENCIA
MONOGENICA.

Concepto de genotipo y fenotipo: caracter dominante o recesivo. Conceptos de alelo, gen, locus.
Homocigosis y heterocigosis.. Variabilidad genética. Patrones de herencia: herencia monogénica,
poligénica y multifactorial. Herencia monogénica o mendeliana: autosomica y ligada al sexo.
Herencia monogénica recesiva y dominante. Clasificacion de McKusick. Importancia del arbol
genealbgico o estudio familiar. Factores que pueden alterar los patrones de estudio geneal 6gico:
Penetrancia, expresividad y edad de inicio. Heterogeneidad entre genotipo y fenotipo:
heterogeneidad alélica, heterogeneidad de locus, heterogeneidad clinica o fenotipica, pleiotropia.

Tema 13. HERENCIA MONOGENICA AUTOSOMICA DOMINANTE.

Importancia clinica e incidencia. Dominancia pura, dominanciaincompletay dominancia negativa.
Emparejamientos que dan lugar a hijos afectos y riesgos para la descendencia. Modelo de &rbol
genealOgico y criterios de clasificacion. Patologias representativas de trastornos hereditarios A-D.
M utaciones de novo. Fenotipo Limitado al Sexo en trastornos A-D.

Tema 14. HERENCIA MONOGENICA AUTOSOMICA RECESIVA.
Importancia clinica e incidencia. Haplosuficiencia. Mutaciones de novo e Isodisomia.
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Empargamientos que dan lugar a hijos afectos y riesgos para la descendencia. Frecuencia de
portador. Consanguinidad y endogamia. Cuantificacion de la consanguinidad: coeficiente de
parentesco. El coeficiente de endogamia. Modelo de arbol geneal6gico y criterios de clasificacion.
Patol ogias representativas de trastornos hereditarios A-R.

Tema 15. VARIACION GENETICA EN LAS POBLACIONES.
Conceptos basicos de probabilidad aplicado a la genética médica: principio de la independencia.
Calculo de Frecuencias génicas y genotipicas. Principio de Hardy-Weinberg. Célculo de la
frecuencia de portador para trastornos A-R en una poblacion. Causas de la variacion genética:
seleccion natural, deriva genética, efecto fundador y flujo génico.

Tema 16. GENETICA DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO |

Generalidades. Garrod y la acaptonuria. Importancia clinica e incidencia. Metabolopatias
congénitas de los hidratos de carbono, aminoacidos, lipidos, bases nitrogenadas y metales.
Patologias representativas. Pruebas de cribado poblacional.

Tema 17 GENETICA DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO Il

Citopatias congénitas: Caracteristicas generales. Enfermedades de acumulo lisosomal:
Esfingolipidosis, mucopolisacaridosis y glucogenosis. Enfermedad peroxisomal. Enfermedad
mitocondrial. Herencia mitocondrial: sistema genético mitocondrial. Heteroplasmia. Herencia
citoplasméatica o materna. Patologias representativas.

Tema 18 HERENCIA LIGADA AL SEXO

Herencia ligada al Cromosoma X. Patron de inactivacion aleatoria del cromosoma X: mosai cismo
del X en las mujeres y sus consecuencias. Herencia ligada al Cr. X recesiva. Modelo de arbol
genealbgico vy criterios de clasificacion. Ejemplos de trastornos hereditarios X-R. Herencia ligada
a Cr. X dominante: modelo de érbol genealdgico y criterios de clasificacion. Ejemplos de
trastornos hereditarios X-D. Herencia ligada a cromosoma Y. Herencia pseudoautosdmica.
Herencia relacionada con e sexo: Herencia limitada por el sexo y herencia influenciada por €l
Sexo.

Tema 19 HERENCIA MONOGENICA NO MENDELIANA.

Herencia mitocondrial. Impronta gendmica (imprinting). Disomia uniparental (isodisomia y
heterodisomia). Mecanismos gendémicos que originan S. Prader Willi o S. Angelman. Expansion
de tripletes y anticipacion génica: Patologias representativas. Codominancia. Alelismo multiple:
Sistema ABO.

Tema 20 GENETICA DEL CANCER

Causas del cancer: factores genéticos y ambientales. Control genético de la proliferacion 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 genémica en € cancer: mutaciones, alteraciones
cromosomicas y tumorogénesis.

Tema 21 HERENCIA MULTIFACTORIAL

Herencia multifactorial y enfermedades comunes. Importancia clinica e incidencia. Poligenia.
Contribucién de los factores ambientales a las enfermedades genéticas complegjas. Rasgos
cualitativos y cuantitativos de las enfermedades multifactoriales. Rango normal de un rasgo
cuantitativo y valor umbral de susceptibilidad. Patologias representativas. Estudios con gemelos:
implicaciones de |os factores genéticos y ambientales en las enfermedades comunes.

Practicas de aula
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PA 1. Mecanismos epigenéticos reguladores la expresion génica.

PA2. Técnicas citogenéticas convencionales y moleculares

PA3. Estudio basado en la resolucion de problemas donde se presentan diferentes tipos de
alteraciones cromosomicas.

PA4: Aspectos de bioética en genéticamédical.

PAS5: Aspectos de bioética en genéticamédicall.

PA6: Estudio basado en la resoluciéon de problemas donde se presentan diferentes patrones de
herencia monogénica.

Précticas de laboratorio

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

Préctica 2. Cultivo de linfocitos humanos obtenidos de sangre periférica

Practica 3. Procesamiento de los cultivos de linfocitos para la obtencion de metafases, con las que
seredlizardy estudiara el cariotipo humano.

Practica 4. Estudio de metafases con tincion normal: recuento e identificacion cromosomica.
Introduccion alatécnica de bandas C y estudio de metafases humanas con bandas C.

Practica 5. Aprendizaje de la técnica de bandas G y estudio de metafases humanas con bandas G
.

Practica 6. Aprendizaje de la técnica de bandas G y estudio de metafases humanas con bandas G
(m.

Practica 7. Montaje de un cariotipo a partir de una metafase humana obtenida mediante bandas G
.

Practica 8. Montaje de un cariotipo a partir de una metafase humana obtenida mediante bandas G
(I11). Identificacién de un sindrome a partir de una metafase humana obtenida mediante bandas G
Practica 9. Técnica de hibridacién in situ fluorescente (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.

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).

Clases tedricas: (40 horas). En sesiones de una hora, € profesor, utilizando medios audio-visuales,
realizard breves introducciones tedricas de |os bloques tematicos, donde orientara al alumno sobre
los contenidos y aspectos mas relevantes de cada uno de los temas que conforman el contenido de
la asignatura. A continuacion, e alumno junto con otros comparfieros realizard un trabgo
colaborativo, profundizando sobre e tema abordado por €l profesor. Para ello el alumno haré uso
de la bibliografia recomendada por el profesor y de herramientas TIC para acceder alas fuentes de
informacién que el alumno crea conveniente o que haya recomendado e profesor. Durante el
trabgjo colaborativo se valorard la participacion, la cantidad y la calidad de las respuestas
individuales y colectivas a las preguntas realizadas por € profesor. En una sesion posterior €l
profesor solicitard alos alumnos exposiciones breves de ciertos aspectos del tema abordado, donde
el profesor responderd a las dudas surgidas durante el trabgjo colaborativo y donde ademas
corregiralos posibles errores cometidos durante la exposicién por parte de los alumnos.

Practicas de laboratorio: (19 horas). En sesiones de 2 horas, consistiran en la redizacion de
practicas que introduzcan al alumno en las técnicas de citogenéticas clasica y molecular. El
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profesor podra requerir al estudiante, a la finalizacion del periodo de précticas, un portfolio
representativo de los conocimientos y habilidades adquiridos durante las practicas.

Practicas de Aula: (12 horas). Estas reuniones de caracter presencial con € profesor pueden
incluir, visualizacion y andlisis de videos relacionados con los temas tratados durante las clases
tedricas o préacticas, trabajos de blsqueda de informacién y gercicios en e aula, mediante € 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 € fin de integrarlos con los
conocimientos précticos adquiridos previamente. Asimismo, |os seminarios podran ser utilizados
para establecer un foro de resolucion de dudas o de creacion de grupos para la redizacion de
trabajos dirigidos que podran consistir en la realizacion de trabajos individuales y/o en equipo
sobre un tema cientifico determinado y/o sobre un problema propuesto.

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

Estas tutorias se complementaran opcionamente con tutorias individuales, presenciales y no
presenciales (realizadas através del campus virtual de la universidad).

Estudio personal (75 horas)

Consigtira 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 la finalizacion de la asignatura, los elementos de conocimiento y habilidades que fueron
adquiridas por € aumno (resultados del aprendizaje) serdn evaluadas siguiendo los criterios que
se citan a continuacion.

1. Domina €l cuerpo tedrico y practico de la materia (resultados del aprendizaje: R1-R4). Fuente
para evaluar: Examen fina y pruebas de evaluacion continua de los conocimientos
tedrico—practicos.

2. Sabe confeccionar € cariotipo de un paciente e identifica las alteraciones cromosomicas
numeéricas y estructurales que contiene (R1, R2). Fuente para evaluar: Participacion activa y
colaborativa en las précticas de laboratorio del estudiante y porfolio de préacticas de laboratorio.

3. Reconoce y valora un patrén de herencia derivado de un estudio familiar (R3, R4). Fuente para
evaluar: Examen final y pruebas de evaluacién continua de los conocimientos tedrico—practicos.
Participacion activay colaborativa en las préacticas de aula, porfolio de précticas de aula.

4. ldentifica y selecciona de manera objetiva los datos importantes que debe incluir el
asesoramiento genético a un paciente (R1, R3, R4). Fuente para evaluar: Examen final y pruebas
de evaluacion continua de los conocimientos tedrico—practicos. Participacion activay colaborativa
en las précticas de aula, porfolio de practicas de aula.

5. Analiza e integra conocimientos de otras disciplinas relacionadas, diferenciando con claridad el

conocimiento cientifico del que no lo es (R1, R5). Fuente para evaluar: Participacion activa y
colaborativa en las clases tedricas, préacticas de aula, porfolio de préacticas de aula.
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6. Encuentray analiza, mediante trabajo colaborativo, informacién bibliografica relevante sobre la
materia. La presenta, argumenta y discute en contextos de grupo. (R1, R2, R3, R4, R5). Fuente
para evaluar: Participacion activay colaborativa en las clases tedricas y précticas de aula, porfolio
de préacticas de aula.

Sistemas de evaluacion
1. Examen tedrico-préctico escrito (E 60%). Examen, consistente en una seccion de preguntas tipo
test (preguntas de 5 opcionesy sdlo unaverdadera) y otra seccion de preguntas cortas/problemas.

Evaluacion continua:

2. Resultados de la Clases tedricas (T 20%). Busqueda de informacion relacionada con los
contenidos, lectura y preparacion de los contenidos, participacion en las clases, respuestas a las
preguntas planteadas, trabajo colaborativo, exposicion y entrega de contenidos.

3. Resultados de Practicas de Aula o Seminarios (S 10%). Trabgjo colaborativo, exposicion y
dossier de los seminarios.

4. Resultados de Préacticas de Laboratorio (PL 10%). Desempefio en e Laboratorio (segun
observacion del profesor). Trabagjo colaborativo y porfolio de practicas de laboratorio.

Criterios de calificacion

La asistencia a las actividades docentes programadas durante las practicas de laboratorio y las
précticas de aula es obligatoria. Solo se permite una sola falta a alguna de las clases de dichas
actividades, la falta a més de una clase se califica con un O en los resultados de la evaluacion
continua.

Lano entrega de | os trabajos obligatorios correspondientes a las actividades docentes programadas
durante las clases tedricas, practicas de laboratorio y las practicas de aula se califica con un 0 en
los resultados de esa actividad. En caso de que el estudiante no haya podido cumplimentar en
tiempo y forma alguna actividad (porfolio de Practicas, dosser de seminarios etc.) debera
entregarlas, aplicandosele una penalizacion, en € plazo extemporaneo indicado a través del
Campus virtual.

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

Una calificacion inferior a 5 en el examen tedrico-préctico escrito conlleva e suspenso de la
asignatura. Cada una de las secciones del examen se debe aprobar con un 5 para que puedan
computar a la nota final del examen. El examen se evalla globalmente, como una Unica unidad
indivisible. No se guardara ninguna parte o seccién del examen para siguientes convocatorias.

Ademas, para gue la evaluacion del resto de actividades docentes presenciales programadas (T,
PL, PA) pueda computar para la calificacion final de la asignatura deben superarse el examen
tedrico-préctico (E) con unanotaigual o superior ab.

Superado los criterios anteriores, la calificacion final se calculara como sigue: CF=
0,60E+0,20T+0,10PL +0,10PA.

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 el examen escrito
tedrico-practico si no realiza una adecuada evaluacion de las actividades docentes presenciales
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programadas podria suspender la asignatura.

CONVOCATORIA ORDINARIA:

Se aplicaralo anterior de forma genérica.

La entrega retrasada de las actividades obligatorias se penalizara con un 20-40% de la puntuacién
maxima dependiendo del retraso.

En caso de quedar excluidos de la evaluacion continua podran presentarse al examen final que se
celebrard en la convocatoria ordinaria, que equivaldra a la E (60%) pero no se le computard la
evaluacion de las actividades docentes presencial es programadas. CF= 0,60E

CONVOCATORIAS EXTRAORDINARIA'Y ESPECIAL

Son aplicables |os mismos items evaluables, con e mismo peso.

La entrega retrasada de las actividades obligatorias se penalizara con un 40-60% de la puntuacion
maxima dependiendo del retraso.

En caso de quedar excluidos de la evaluacion continua podran presentarse al examen final que se
celebrara en la convocatoria ordinaria, que equivaldra a la E (60%) pero no se le computara la
evaluacion de | as actividades docentes presencial es programadas. CF= 0,60E

ESTUDIANTES REPETIDORES

L os estudiantes repetidores podran realizar solamente el Examen tedrico-practico escrito (E 60%).
Si e aumno hubiera redlizado en cursos anteriores las actividades docentes presenciales
programadas, se le contabilizarala calificacion obtenida en dicho curso:

CF= 0,60E+0,20T+0,10PL+0,10PA.

En caso contrario debera realizarlas o bien no se le computara la evaluaciéon de las actividades
docentes presenciales programadas. CF= 0,60.E

En € caso de los estudiantes repetidores, las Précticas de Laboratorio superadas en los dos afios
anteriores no es obligatorio repetirlas. Las otras actividades programadas si deberian realizarlas.

Plan de Aprendizaje (Plan de trabajo de cada estudiante)

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

1. Clasestedricas: 40 sesiones de 1 h. (3 h/semana). 40 horas de estudio.
Tareas. Lectura previa de los temas. Anotacion de dudas para planteamiento en e aula
Elaboracion de material didactico de cada uno de los temas mediante trabajo colaborativo.

Exposiciony andlisisdel temaen € aula.

Recursos: Material multimedia en aula virtual / Bibliografia recomendada del profesor / Busqueda
auténoma de informacion (Biblioteca, TIC) / Herramientas TIC del aula virtual

2. Seminarios. 6 sesiones de 2h. en semanas aternas

Tareas: 1 hora previa de busqueda, lectura y estudio. 1 hora posterior de andlisis y trabajo
colaborativo. Entrega de resultados via aula virtual .

Recursos. Busqueda autonoma de informacion (Biblioteca, TIC) / Bibliografia y materiales del
aulavirtual / Herramientas TIC del aula virtual

3. Practicas de Laboratorio. 8 sesiones de 2h, més 1 sesion de 1 hora
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Tareas: Estudio previo del protocolo de practicas. Realizacion de la préactica de laboratorio guiada
por el profesor y técnico de laboratorio. Andlisis de resultados en e microscopio optico.
Planteamiento de casos practicos. Entrega de resultados via aula virtual .

Recursos. Protocolos de Practicas de Laboratorio (aula virtual), Equipamiento de laboratorio
especifico, Herramientas TIC del aulavirtual.

4. Tutorias de Aula. 4 sesiones de 1 hora.

Tareas. Estudio previo del cuerpo tedrico-practico de la asignatura. Posterior exposicion en el aula
de cuestiones y dudas. Andlisisy resolucion de las cuestiones planteadas.

Recursos. Busqueda autdnoma de informacién (Biblioteca, TIC) / Bibliografia y materiales del
aulavirtual / Herramientas TIC del aula virtual

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: http://www.fccs.ulpge.es/index.php/en/oalhorarios-de-clase/medicina.html

Al inicio del curso académico se le comunicard a alumnado cdmo se llevarq a cabo la
temporalizacién de los contenidos que se desarrollarén en la asignatura'y qué profesores serén los
encargados de impartirlos.

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

* Laboratorio de microscopia.

* Laboratorio de cultivos celulares.

» Herramientas ofiméticas. Sala de Informatica

» AulaVirtua delaasignatura.

» Material docente.

 Fuentes de documentacion: Biblioteca y recursos electronicos. indices, bases de datos y
herramientas Web de blasgqueda de bibliografia.

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

Al terminar el curso el estudiante presentard |os siguientes resultados en su aprendizaje, derivados
de los objetivos marcados en esta asignatura:

R1: Reconoce la causa genética de la patologia humana, asi como |os mecanismos celulares que se
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ven comprometidos como consecuencia de las variaciones en € genoma humano, 1o que le
permitira a lo largo de la carrera aplicarlos a otras disciplinas académicas relacionadas (01, O4,
06, O7).

R2: Conoce los protocolos de trabajo, y sabe llevarlos a cabo, en un laboratorio de genética
humana destinados a la realizacion de ciertas pruebas de diagndstico genético (02, O3).

R3: Andiza e integra 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
individuo afecto, para realizar un diagnéstico preciso de la enfermedad y de su patron de herencia
(01, 02 03, 05).

R4: Es capaz de dar asesoramiento genético, objetivo y de calidad, a pacientes y familiares parala
prevencion de patol ogias congénitas de origen genético y cromosdémico (01, O4, O5, O6).

R5: Reconoce y entiende los procesos de investigacion actuales en genéticay que afectan a otras
disciplinas académicas de las Ciencias de la Salud, ademas de los problemas bioéticos derivados
de lainvestigacion en genética humana (O1, 06, O7).

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 através 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 Virtua de la asignatura.

Para aguellos aumnos que se encuentren en 5% 62 y 72 convocatoria y demanden una tutela
especifica se creara un plan de accion tutorial personalizado acorde a PATOE de la Facultad, que
incluya un programa de reuniones, actividades de aprendizaje complementarias y actividades de
evaluacion destinadas a intentar que el alumno finalice con éxito la asignatura.

Atencidn presencial a grupos de trabajo

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

Atencion telefénica

Unicamente se contempla para Situaciones de urgencia o excepcionales A través del teléfono
928453423 o via E-mail: carlos.tabraue@ulpgc.es

Atencion virtual (on-line)
Ademés 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:

» Didogo de Tutoria privada virtual: se recomienda su uso para consultar dudas de caracter
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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 podra consultar todo tipo de dudas y
realizar comentarios generales. Adecuado tanto para dudas sobre los contenidos cientificos de la
asignatura como para su programacion.

Datos identificativos del profesorado que la imparte.

Datos identificativos del profesorado que la imparte

Dr./Dra. Carlos Tabraue Tarbay
Departamento:

Ambito:
Area:
Despacho:
Teléfono:

(COORDINADOR)

278 - MORFOLOG A

050 - Biologia Celular
050 - Biologia Celular
MORFOLOG A

928453423 Correo Electrénico: carl os. tabraue@l pgc. es

Dr./Dra. Raguel Ramirez Moreno

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

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

MORFOLOG A

Correo Electrénico: raquel . ram reznoreno@l pgc. es

D/Diia. Miguel Angel Perera Alvarez

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

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

Correo Electrénico: M GUEL. PERERA. ALVAREZ@EVAI L. COM

Dr./Dra. Pedro Luis Castro Alonso

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

MORFOLOG A
Bi ol ogi a Cel ul ar

278 -
050 -
050 - Biologia Celular

MORFOLOG A

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