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SUMMARY

“Human Genetics’ studies the basis of the biological variation and its inheritance in human beings.
In the framework of Medicine Degree by the ULPGC, this subject provides knowledge and
general training to the student, about the principles of human genetic, techniques of diagnosis and
analysis criteria to approach the genetic disease. According to the curriculum of the Medicine
Degree, this subject is included in the module I, entitled “Morphology, structure and function of
the human body”.

Briefly, at the conclusion of the subject, the student will must be able to:

» To show knowledge and understanding about the chromosomal or gene alterations, which are
reflected in variations of the state of health.

* To recognize the genetic cause of the human pathology and identify the possible cellular
mechanisms that can be altered due to variations in the human genome.

» To analyse and integrate the information from phenotypic alterations, a family tree and genetic
analysis of an affected patient to determinate the possible pattern of inheritance of a genetic
pathology.

* To provide basic genetic counselling to the patient and their family members.
* To select the appropriated genetic diagnostic test according to the kind of genetic alteration.

» To show comprehension about working protocols and its implementation in a human genetics
Lab.

REQUISITOS PREVIOS

Para una adecuada adquisicion de las competencias asignadas a esta asignatura es muy
recomendable que e estudiantado haya adquirido previamente ciertas competencias y habilidades
gue estén relacionadas directamente con las disciplinas académicas de Biologia Celular y de
Bioquimica y Biologia molecular, y que estan vinculas al conocimiento basico de la estructura,
composicion bioquimica y funcion de las células y tejidos. 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 el estudiantado que cursa Genética
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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 los futuros profesionales médico/as conocimientos, acerca de
las bases de la genética del Ser Humano y sobre técnicas de diagnostico, criterios de andlisisy de
asesoramiento genético, que le permitiran en un futuro abordar aguellas variaciones en el fenotipo
de un individuo que tienen como causa una variacion o alteracion cromosdmica 0 génica'y que
pueden tener un reflgjo patol dgico en € estado de salud del Ser Humano.

Esta asignatura presenta una especial vinculacion con las asignaturas de Biologia para Ciencias de
la Salud”, “Histologia de Sistemas’, “Bioquimica l” y “Biogquimica ll” pero también con €l resto
de asignaturas del modulo | pues en su conjunto permiten la organizacion gradual del aprendizaje
para alcanzar las competencias del moédulo. También estéa ligada a la asignatura optativa
“Fundamentos de la Investigacion Biologica (FIB)”. Ademas, provee al estudiante la formacion
basica necesaria para €l aprendizaje de los contenidos de los otros modulos, principalmente del
moédulo 11l (Formacién Clinica Humana) y modulo 1V (Procedimientos Diagnosticos y
Terapéuticos), pues la Patologia, las pruebas diagndsticas y los procedimientos terapéuticos
frecuentemente presentan una causa genética que los fundamenta.

Competencias que tiene asignadas:

A continuacion, se enumeran y describen las competencias nucleares, generales y especificas que
han sido asignadas a la signatura, de entre el conjunto de competencias vinculadas a la materia 2:
Bases de la Medicina, perteneciente @ Mdédulo |, Morfologia, Estructura'y Funcién del Cuerpo
Humano, segiin memoria Verificadel Titulo de Grado en Medicina por la ULPGC.

El estudiantado debe adquirir, durante su formacion en la asignatura de Genética Humana, las
siguientes competencias:

NUCLEARES (comunes de la ULPGC)

N1: Comunicarse de forma adecuaday respetuosa con diferentes audiencias (clientes, promotores,
agentes sociales, etc.), utilizando los soportes y vias de comunicacién mas apropiados
(especiamente las nuevas tecnologias de la informacién y la comunicacion) de modo que pueda
Ilegar a comprender los intereses, necesidades y preocupaciones de las personas y organizaciones,
asi como expresar claramente e 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 preocupaciones.

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 empética 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.
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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.

N5: Participar activamente en la integracion multicultural que favorezca €l pleno desarrollo
humano, la convivenciay lajusticia social.

GENERALES (Titulo de Grado de Medicina)
B. Fundamentos cientificos de la Medicina

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

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

D. Habilidades de comunicacion:

D3: Comunicarse de modo efectivo y claro, tanto de forma oral como escrita, con los pacientes,
los familiares, |os 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.

F. Mangjo de lainformacion

F1: conocer, valorar criticamente y saber utilizar las fuentes de informacién clinica'y biomédica
para obtener, organizar, interpretar y comunicar lainformacién cientificay sanitaria.

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

G. Andlisis critico e investigacion:

G4. Adquirir laformacién bésica para la actividad investigadora.
ESPECIFICAS DEL MODULO:

EMO1: Conocer laestructuray funcién celular.

EM10: Informacién, expresion y regulacién génica.

EM11: Herencia

EM27: Mangjar material y técnicas béasicas de laboratorio.
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Objetivos:

El objetivo general de esta asignatura estd orientado a que cada estudiante, como futuro/a
profesional médico/a, obtenga un conocimiento global de la Genética Humana como disciplina
Biomédicay conozcalarelacion e influencia con otras ramas de la Medicina.

Los objetivos especificos de la asignatura se concretan, paralelamente a las competencias
(detalladas entre paréntesis), en conseguir que €l estudiantado alo largo de la asignatura:

O1. Comprenda las posibles causas genéticas que generan variaciones del estado normal de salud
en un individuo o en e conjunto de una poblacion. (Competencias B1, B5, EM01, EM 10, EM11).

02. Conozca como pueden verse aterados o comprometidos los mecanismos celulares como
consecuencia de las variaciones en el genomade un individuo. (B1, B5, EM01, EM10, EM11).

03. Desarrolle las suficientes habilidades préacticas, relacionadas con las técnicas de cultivos
celulares 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 (EM01, EM 10, EM27).

O4. Aprenda a identificar |as alteraciones cromosomicas numeéricas y estructurales més frecuentes,
durante el andlisis de un cariotipo o FISH, y a estimar |a gravedad de las posibles consecuencias
fenotipicas de dichas alteraciones (B1, B5, EM01, EM10, EM 11, EM27).

O5. Aprenda a identificar patrones de herencia de una enfermedad a partir de la informacion
extraida, del arbol geneal6gico familiar, de los andlisis genéticos de una persona afecta, y de bases
de datos de genética humana. (B1, F1, F2, EM01, EM10, EM11).

06. Adquiera las habilidades necesarias para dar un asesoramiento genético bésico, pero
cualificado, objetivo y ético, tanto a los pacientes afectos como a sus familiares (N1, N2, N4, D3,
D4, F1, EM11).

O7. Entienda como se relaciona el conocimiento adquirido en esta asignatura con el aprendizaje de
otras asignaturas 0 materias pertenecientes a otros ambitos o disciplinas de las Ciencias de la Salud
y de su importanciaen laformacion integral del médico/a (N2, N3, F1, F2, EM10, EM11).

08. Comprenda el método cientifico y los principios en que se basa, con € fin de poder valorar
hechos cientificamente demostrados, discernir entre ciencia y pseudociencia, asi como para
andizar y contrastar datos experimentales, lo que le permitira profundizar en temas de
investigacion (N1, N3, N4, F1, F2, G4).

Contenidos:

El tiempo indicado para cada una de los temas es aproximado, dependiendo de las necesidades y
ritmo de cada grupo de estudiantes.

CLASES TEORICAS (40 horas)

BLOQUE I. INTRODUCCION A LA GENETICA HUMANA

Tema 1. CONCEPTOS DE HERENCIA Y GENETICA HUMANA. CONTRIBUCION AL
PERFIL PROFESIONAL DEL FUTURO/A MEDICO/A (1h).

La genética como disciplina académica: especialidades y areas de interés para las Ciencias de la
Salud. Evolucién de la genética: de la escuela filosofica griega a Proyecto ENCODE. Los genesy
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su influencia sobre el estado de salud del Ser humano: trastornos hereditarios del fenotipo. Tipos
de alteraciones genéticas con reflgjo fenotipico: Alteraciones cromosomicas, monogeénicas y
multifactoriales. Conceptos de Genética Médicay Genética clinica. Contribucion e importancia de
la Genética Médica a perfil profesional del futuro/a médico/a: El asesoramiento genético.
Consideraciones como futura especialidad médica dentro del programa formativo MIR.

Tema 2. ESTRUCTURA Y FUNCION DE LA INFORMACION GENETICA DURANTE EL
CICLO CELULAR. (1h)

El ciclo vital de las células. Puntos de control del ciclo celular y su regulacién enzimética.
Proliferacion y diferenciacion celular. Niveles de organizacion de la arquitectura del ADN durante
lainterfase y durante lamitosis: Cromatinay cromosomas. Teldmerosy senescencia replicativa.

Tema 3. GENOMA HUMANO. (1h)

Proyecto genoma humano y proyecto ENCODE (ENCyclopedia Of DNA Elements). Genes
codificantes y no codificantes de proteinas. Organizacion del genoma humano. Tipos de
secuencias de ADN: de copia simpley repetitivo. ADN extragénico y secuencias relacionadas con
genes.

Tema 4. REGULACION DE LA EXPRESION GENICA. (2h)

Regulacién del flujo de la informacion genética: Genes no regulados e inducibles. Factores de
transcripcion: Elementos promotores y reguladores de la expresion génica. Aspectos epigenéticos
de la expresion génica: Mecanismos de control de la condensacion y funcion de la cromatina.
Otros mecanismos de regulaciéon de la expresion génica: e ARN no codificante. Regulacion
postraduccional.

Tema5. ALTERACIONES DEL ADN Y SU TRANSMISION A LA DESCENDENCIA. (2h)
Variabilidad genética y mutaciones. Relaciones cromosoma/gen/loci/alelo. Genotipo. Concepto de
“polimorfismo”. 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 Vs. Meiosis y la recombinacion genética. Gametogénesis y
fecundacion.

Tema 6. TECNICAS DE ESTUDIO EN GENETICA HUMANA. (2h)

Indicaciones clinicas para e analisis cromosdémico y gendémico. Objetivo de la citogenética en €l
diagnostico prenatal y postnatal. Andlisis cromosdmico: elaboracion de Cariotipos. Obtencion de
metafases mediante cultivos celulares para el estudio de los cromosomas. Técnicas de bandeado
cromosomico: Bandas G, C, Q. Técnicas de citogenética molecular: FISH (hibridacion in situ
fluorescente) y CGH (Hibridacion Gendémica Comparada). Técnicas de andlisis gendmico:
Secuenciacion genémica.

BLOQUE II: ALTERACIONES CROMOSOMICAS

Tema 7. CITOGENETICA: EL CARIOTIPO HUMANO. (1h)

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
Cromosdmica en citogenética (ISCN). Alteraciones cromosomicas O cromosomopatias.
Polimorfismos cromosdmicos. Introduccion a la formulacién de las alteraciones cromosdmicas.
Cromosomopatias numéricasy estructurales.

Tema8. ALTERACIONES NUMERICASDE LOSAUTOSOMAS : POLIPLOIDIAS.

Euploidias. Poliploidias: triploidias, tetraploidias y Mixoploidias. Origen: Fendmenos de no
disyuncion meidticay mitética. Incidencia. Alteraciones fenotipicas. (1h)
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Tema 9. ALTERACIONES NUMERICAS DE LOS AUTOSOMAS |I: ANEUPLOIDIAS. (2h)
Monosomias, trisomias y tetrasomias. Origen: Fendmenos de no disyuncién meidtica y mitética.
Trisomias totales, parciales y mosaicos. Trisomia primaria 0 secundaria. Trisomias mas frecuentes
y sus repercusiones fenotipicas: Sindrome de Patau. Sindrome de Edwards. Sindrome de Down:
causas y asesoramiento genético. Estudio genético del cromosoma 21.

Tema 10. ALTERACIONES ESTRUCTURALES DE LOS AUTOSMAS |: AFECTAN A UN
CROMOSOMA.. (2h)

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

Tema 11. ALTERACIONES ESTRUCTURALES DE LOS AUTOSMAS II: AFECTAN A MAS
DE UN CROMOSOMA. (1h)

Trandocaciones. translocacion reciproca Yy translocacion robertsoniana.  Riesgos de
cromosomopatias en la descendencia de los portadores equilibrados de las translocaciones.
I nserciones cromosomicas.

Tema 12. ALTERACIONES NUMERICAS Y ESTRUCTURALES DE LOS CROMOSOMAS
SEXUALES (2h)

Caracteristicas de los cromosomas sexuales. Inactivacion del cromosoma X: lionizacion,
corpusculo de Barr. Regulacion epigenética de la inactivacién 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 al sexo masculino:
Sindrome de Klinefelter. Polisomias del cromosoma X e Y. Sindrome del duplo Y. Sindrome del
duplo X-Y. Alteraciones estructurales del cromosoma'Y.

Tema 13. TRASTORNOS DEL DESARROLLO SEXUAL (TDS). INTERSEXUALIDAD EN
LA ESPECIE HUMANA (2h)

Sexo cromosodmico, gonadal y fencotipico. TDS: ateraciones génicas y citogenéticas. Trastornos
del desarrollo sexual gonadal: disgenesia gonadal. TDS asociado a 46,XY y TDS asociado a
46,XX. Trastornos del desarrollo sexual fenotipico: Virilizacion de los lactantes 46,XX en la
hiperplasia suprarrenal congénita. Masculinizacion Incompleta de los lactantes 46, XY : deficiencia
de 5-afareductasay sindrome de insensibilizacion androgénica en individuos XY ..

BLOQUE Ill. ALTERACIONES GENICAS

Tema 14. INTRODUCCION A LAS ALTERACIONES GENICAS. PATRONES DE
HERENCIA MONOGENICA. (2h)

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 &rbol
geneal6gico o estudio familiar. Factores que pueden alterar los patrones de estudio geneal égico:
Penetrancia, expresividad y edad de inicio. Heterogeneidad entre genotipo y fenotipo:
heterogeneidad aélica, heterogeneidad de locus, heterogeneidad clinica o fenotipica, pleiotropia

Tema 15. HERENCIA MONOGENICA AUTOSOMICA DOMINANTE (A-D). (2h)

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

Tema 16. HERENCIA MONOGENICA AUTOSOMICA RECESIVA (A-R). (2h)

Importancia clinica e incidencia. Haplosuficiencia. Mutaciones de novo e Isodisomia.
Empargjamientos 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 17. VARIACION GENETICA POBLACIONAL ASOCIADA A MUTACIONES DE
CARACTER A-R. (2h)

Conceptos bésicos de probabilidad aplicados a la genética médica: principio de la independencia.
Célculo de Frecuencias génicas y genotipicas. Principio de Hardy-Weinberg. Célculo de la
frecuencia de portador para trastornos autosdmicos recesivos en una poblaciéon. Causas de la
variacion genética: seleccion natural, deriva genética, efecto fundador y flujo génico.

Tema 18. GENETICA DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO I. (2h)
Metabolopatias. Generalidades. Garrod y la alcaptonuria. Importancia clinica e incidencia.
M etabol opatias congénitas de los hidratos de carbono, aminoacidos, lipidos, bases nitrogenadas y
metal es. Patologias representativas. Pruebas de cribado poblacional.

Tema 19. GENETICA DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO Il. CITOPATIAS
(2h)

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

Tema 20. HERENCIA LIGADA AL SEXO. (2h)

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 (X-R): Modelo de
arbol genealdgico y criterios de clasificacion. Ejemplos de trastornos hereditarios X-R. Herencia
ligada a Cr. X dominante (X-D): modelo de arbol geneadgico y criterios de clasificacion.
Ejemplos de trastornos hereditarios X-D. Herencia ligada a cromosoma Y. Herencia
pseudoautosdmica. Herencia relacionada con el sexo: Herencia limitada por el sexo y herencia
influenciada por el sexo.

Tema 21. HERENCIA MONOGENICA NO MENDELIANA. (2h)

Herencia mitocondrial. Impronta gendémica (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 mdltiple:
Sistema ABO.

Tema22. HERENCIA MULTIFACTORIAL. (2h)

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.

Tema 23. GENETICA DEL CANCER. (2h)

Introduccion a la patologia neoplasica. Bases biologicas del cancer. El cancer como enfermedad
multifactorial: factores genéticos, ambientales y aleatorios. Cancer hereditario. Principales tipos
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genes asociados a cancer: genes supresores de tumores, oncogenes y genes reparadores del ADN.
Carcinogénesis: Proceso multi-hit o acumulacion secuencial de mutaciones en €l origen del cancer.
Gen APC y cancer colorrectal: modelo de céncer hereditario. Epigenética y cancer.
Cromosomopatias y cancer. Inestabilidad gendémica o cromosdmica en sindromes cancerosos
hereditarios.

PRACTICAS DE LABORATORIO (19 HORAS)

PL1 (1h): Presentacion de un laboratorio de citogenética. Recopilacion de datos del paciente y
familiares con interés genético.

PL2 (2h): Introduccion a las técnicas de cultivos celulares. Realizacion de cultivo y expansion de
linfocitos T obtenidos a partir de sangre humana.

PL3 (2h): Procesamiento de cultivos de linfocitos para la obtencion de metafases, con las que se
realizaray estudiara el cariotipo humano.

PL4 (2h): Introduccion al manejo avanzado del microscopio Optico para su uso con objetivos de
inmersion. Identificacion y valoracion de metafases, recuento de cromosomas y clasificacion en
grupos mediante técnica de tincion directa con Giemsa.

PL5 (2h): Aprendizajey realizacion de la técnica de bandeado cromosomico (1): Introduccion alas
técnicas de “bandas G” y de “bandas C”.

PL6 (2h): Aprendizaje y redlizacion de la técnica de bandeado cromosdmico (I1): Recuento e
identificacion cromosomica mediante bandas G.

PL7 (2h): Montaje de un cariotipo a partir de una metafase humana obtenida mediante bandas G e
identificacion de alteraciones cromosomicas.

PL8 (2h): Procesamiento de muestras obtenidas de muestras clinicas (sangre o medula dsea
humana) para la obtencidn de nlcleos interfasicos con los que redlizar posteriormente la técnica de
hibridacion in situ fluorescente (FISH) (1).

PL9 (2h): Andlisis de cromosomopatias mediante técnica de hibridacion in situ fluorescente
(FISH) (11).

PL10 (2h): Introduccion a las técnicas de deteccion de &cidos nucleicos (I): PCR, northern blot y
southern blot.

PRACTICAS DE AULA (12 HORAYS)
PA1 (2h). Mecanismos epigenéticos reguladores la expresién génica. Resoluciéon de dudas.
Visualizacién de videos referentes a los nuevos avances en el conocimiento de la epigenética. Sus

implicaciones para la futura cienciamédica. Foro de debate.

PA2 (2h). Foro de repaso sobre |as diferentes técnicas citogenéticas convencionales y moleculares.
¢Cuando y cémo aplicarlas?Resolucion de dudas.

PA3 (2h). Estudio basado en la resolucion de problemas y casos donde se presentan diferentes
tipos de alteraciones cromosomicas. Resolucion de dudas.

PA4 (2h): El Asesoramiento genético en Genética Clinica: Definicion y objetivos. Componentes

Péagina 8 de 26



del Asesoramiento genético. Pruebas genéticas: Importanciay utilidad Vs. limitaciones y riesgos.
Foro de debate.

PA5 (2h): Aspectos de bioética en genética médica. Foro de debate.

PA6 (2h): Estudio basado en la resolucion de problemas y casos donde se presentan diferentes
patrones de herencia monogénica. Resolucion de dudas.

TUTORIASDE AULA (4 HORAS)

Durante las cuatro horas de tutorias de aula los estudiantes podran consultar cuestiones referentes a
los contenidos de la asignatura. También podrén realizarse y corregirse gercicios que smulen el
examen final. Las tutorias de aula se complementan con tutorias no presenciales realizadas a través
del campus virtual.

Metodologia:

La metodologia que se empleara en estas clases corresponde a modelo del “Aula Invertida’,
conaocido en inglés como “Flipped Classroom”.

CLASES TEORICAS

Este método aprovecha las Tecnologias de la Informacién y la Comunicacion (TICs) para que los
estudiantes, previa y posteriormente a la imparticion de la clase presencial, interactlen con el
material de estudio proporcionando un tiempo de calidad de clase presencia a alumnado. Es
decir, € profesorado facilita al alumno los contenidos y recursos de la asignatura, a través de las
herramientas digitales del Campus Virtual, para que realice de forma autbnoma las tareas de clase
y sea capaz de desarrollar los conocimientos de una forma auténoma. De este modo, durante €l
horario de clase el alumnado aprovecha este tiempo para debatir y reflexionar sobre los diferentes
contenidos impartidos, incentivando al estudiante para que participe y debata sobre € tema
abordado.

En ocasiones y para aguellos contenidos tedricos de mayor complejidad, € profesorado guiaray
facilitara su comprension mediante un método expositivo-participativo de agquellos contenidos
tedricos que presenten mayor compl gjidad.

PRACTICAS DE LABORATORIO

Haciendo uso de la metodologia del “Aula Invertida’, durante estas practicas se desarrollaran
protocolos, de manera individual o en grupos colaborativos, promoviendo en e aumnado la
adquisicién de competencias y habilidades necesarias para llevar a cabo técnicas de citogenética
clasica y molecular. Para el méximo aprovechamiento de cada préctica es fundamental que el
estudiante haya repasado previamente los fundamentos tedricos que fueron impartidos
previamente y los protocol os de | as técnicas disponibles en la plataforma Virtual .

Cada estudiante deberd elaborar su propio cuaderno o portfolio, representativo de los
conocimientos y habilidades adquiridos durante las practicas, €l cua sera requerido por el
profesorado, alafinalizacion del periodo de practicas.

PRACTICASDE AULA

Haciendo uso de la metodologia del “Aula Invertida’, durante estas préacticas se desarrollaran:
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- Seminarios. Sesiones monogréficas supervisadas con participacion compartida (profesores,
estudiantes, expertos, videos, etc.).

- Taller-trabgjo en grupo: Sesion supervisada donde los estudiantes trabajan en diversas tareas,
reciben asistenciay guia cuando es necesaria.

- Resolucién de problemas o casos. Sesion de desarrollo de aprendizaje activo a través de la
resolucién de problemas, casos, etc., reales o simulados.

- Presentacion de trabgjos de grupo: Sesiones expositivas de contenidos de trabgjos de los
estudiantes.

Estas sesiones estan enfocadas a favorecer e desarrollo de competencias relacionadas con la
actitud del estudiante, la comunicacion, la gestion de la informacion, la integracion de
conoci mientos tedricos y préacticos de los distintos blogues teméticos, |a busqueda de informacion,
€l uso de las TICSy laintroduccién alainvestigacion biomeédica como opcion o complemento en
el perfil profesional de los estudiantes.

El alumnado debera entregar a la finalizacion de cada practica, las diferentes tareas relacionadas
con esta actividad.

TUTORIASDE AULA

Estas sesiones de 1h de duracién estan enfocadas a la resolucién de cuestiones, por parte del
estudiantado, referentes al proyecto docente de la asignatura, a los examenes de las convocatorias
oficiales y alos contenidos tedrico-préacticos de la asignatura.

CAMBIOS QUE SE INTRODUCIRIAN EN LA METODOLOGIA DE ENSENANZA SI LA
ENSENANZA PRESENCIAL TUVIERA QUE TRANSFORMARSE NUEVAMENTE A
ENSENANZA NO PRESENCIAL a través del Aula Virtual (AV), en una hipotética etapa de
confinamiento —derivada de una declaracion de “ estado de alarma’ por Covid-19-.

La implementacion de la metodologia del “Aula Invertida® (“Flipped Classroom”) es
perfectamente valida para una situacion de ensefianza no presencial.

CLASES TEORICAS

Dentro del contexto del “Aula Invertida’, Unicamente se sustituird la clase presencial por
videoconferencias o chats en el Foro de la asignatura, siempre guiados por el profesorado, en los
gue €l alumnado debatiray reflexionara sobre los diferentes contenidos impartidos. Se incentivara
a estudiante para que participe y debata.

En ocasiones y para agquellos contenidos tedricos de mayor complejidad, € profesorado, mediante
videoconferencia, guiaray facilitara su comprensién mediante un método expositivo-participativo
de aguellos contenidos tedricos que presenten mayor complejidad.

PRACTICAS DE LABORATORIO

Dada la dificultad que supone reproducir esta actividad de forma no presencial, se abriran chats

especificos dentro del Foro de la asignatura para la exposicion y debate tanto de procedimientos
sobre técnicas, como de imagenes sobre posibles resultados a analizar. Todo ello acompariado de
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recursos TICs disponibles (videos y aplicaciones web) que ayuden en la adquisicion de las
competencias y habilidades necesarias para llevar a cabo esas técnicas.

Al igual gue en la ensefianza presencial, cada estudiante debera elaborar su propio cuaderno o
portfolio, representativo de los conocimientos y habilidades adquiridos durante las précticas de
Laboratorio, €l cual serarequerido por € profesorado, alafinalizacion del periodo de préacticas.

PRACTICASDE AULA

Dentro del contexto del “Aula Invertida’, Unicamente se sustituira la clase presencia por
videoconferencias o chats en el Foro de la asignatura, siempre guiados por €l profesorado, en los
que e alumnado debatira y reflexionara sobre los diferentes contenidos impartidos. Se incentivara
al estudiante para gque participe y debata sobre el tema abordado.

Al igual que en la ensefianza presencial, el alumnado deberé entregar a la finalizacion de cada
préactica, las diferentes tareas rel acionadas con esta actividad.

TUTORIASDE AULA

Esta actividad se desarrollaria de forma similar a la ensefianza presencial, pero a través de la
Plataforma Virtual, usando videoconferenciasy el Foro de la Asignatura.

Evaluacion:

Criterios de evaluacion

Para la evaluacion de la asignatura se tendran en cuenta las fuentes para la evaluacion, tanto
presencial en el AulaFisica (AF), como las no presenciales através del Aula Virtual (AV) en una
hipotética etapa de confinamiento —derivada de una declaracion de “estado de alarma’ por
Covid-19-.

El conjunto de fuentes que seran usadas para evaluar son:

» Examen fina de los conocimientos tedrico—practicos (si AF) / Ejercicios de evaluacion de los
conoci mientos tedrico—practicos (s AV).

* Observacion directa (registro y notas) del profesorado que recoge de los estudiantes en cada una
delasactividades. (AFy AV)

* Portfolio de practicas de laboratorio. (AFy AV)

* Redlizacion de trabajos y tareas obligatorios parala evaluacion continua. (AFy AV)

* Aportaciones libres de los alumnos: calidad y pertinencia de la actuacion. (AFy AV)

A lafinalizacion de la asignatura, 1os elementos de conocimiento, habilidades y competencias que
fueron adquiridos por cada estudiante (resultados del aprendizaje RA, detallados entre paréntesis)
serén evaluados siguiendo los criterios y fuentes que se citan a continuacion.

El alumnado:

CEV 1. Demuestra comprension y dominio de los conocimientos que constituyen el cuerpo tedrico
y préctico de la materia, de los conceptos y terminologia apropiada (dirigido a evaluar los
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resultados del aprendizaje: RA1-4).

Fuentes para evaluar: Examen final de los conocimientos tedrico—précticos (st AF) / Ejercicios de
evaluacion de los conocimientos tedrico—practicos (si AV). Observacion directa del profesorado
(registro y notas del profesor). Portfolio de practicas de laboratorio. Readlizacion de trabajos
obligatorios para la evaluacion continua. Aportaciones libres de los alumnos: calidad y pertinencia
de la actuacion.

CEV 2. Posee suficientes habilidades précticas, relacionadas con las técnicas de cultivos celulares y
microscopia Optica, conducentes a la realizacion de un cariotipo mediante bandas G o0 una
hibridacion in situ fluorescente (FISH). (RA1, RA3).

Fuentes para evaluar: Examen final de los conocimientos tedrico—practicos (s AF) / Ejercicios de
evaluacion de los conocimientos tedrico—préacticos (s AV). Observacion directa del profesorado
(registro y notas del profesor). Portafolio de préacticas de laboratorio.

CEV3. Identificay analiza las alteraciones cromosdmicas presentes en pruebas citogenéticas para
estimar la gravedad de posibles alteraciones fenotipicas, valorar posibles sindromes y su
transmision ala potencial descendencia. (RA5)

Fuentes para evaluar: Examen final de los conocimientos tedrico—précticos (st AF) / Ejercicios de
evaluacion de los conocimientos tedrico—practicos (s AV). Observacion directa (registro y notas)
del profesorado.

CEV4. Relaciona €l estudio familiar asociado a una patologia de base monogénica con su patron
de herencia mas probable (RAS).

Fuente para evaluar: Examen fina de los conocimientos tedrico—précticos (s AF) / Ejercicios de
evaluacion de los conocimientos tedrico—précticos (si AV). Observacion directa (registro y notas)
del profesorado.

CEV5. ldentifica y selecciona de manera objetiva los datos importantes que debe incluir en el
asesoramiento genético a un paciente y/o afamiliares (RA6).

Fuente para evaluar: Examen final de los conocimientos tedrico—practicos (s AF) / Ejercicios de
evaluacion de los conocimientos tedrico—practicos (s AV). Observacion directa (registro y notas)
del profesorado.

CEV6. Demuestra capacidad para analizar e integrar conocimientos con otras disciplinas
relacionadas (RA7-8)

Fuentes para evaluar: Observacion directa (registro y notas) del profesorado. Realizacion de
trabajos obligatorios para la evaluaciéon continua. Aportaciones libres de los alumnos. calidad y
pertinencia de la actuacion.

CEV7. ldentifica y anaiza, mediante trabajo colaborativo, informacién (y sus fuentes) relevante
sobre lamateria. La presenta, argumentay discute en contextos de grupo. (RA7-9).

Fuente para evaluar: Observacion directa (registro y notas) del profesorado. Redizacion de
trabajos obligatorios para la evaluacién continua. Aportaciones libres de los alumnos: calidad y
pertinencia de la actuacion.

CEVS8. Discrimina con claridad €l conocimiento cientifico del que no lo es (RA9).
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Fuente para evaluar: Observacion directa (registro y notas) del profesorado. Realizacion de
trabajos obligatorios para la evaluacion continua. Aportaciones libres de los alumnos. calidad y
pertinencia de la actuacion.

CEV9. Demuestra actitud, compromiso, disciplina de trabgjo y participaciéon en las diferentes
actividades de la asignatura (RA1-9).

Fuente para evaluar: Observacion directa (registro y notas) del profesorado. Redizacion de
trabajos obligatorios para la evaluaciéon continua. Aportaciones libres de los aumnos: calidad y
pertinencia de la actuacion.

Sistemas de evaluacion

Para el establecimiento de este sistema de evaluacion se ha tenido en cuenta lo establecido en los
Estatutos de la universidad y Memoria Verificadel Titulo del Grado de Medicina, en lo referente a
la preferencia de la evaluacion continua, y en los reglamentos que regulan la docencia y la
evaluacion del aprendizagje.

Segun Memoria Verifica: Se utilizara preferentemente la evaluacion continua, que se desarrolla a
lo largo de todo el periodo de aprendizaje. Se diversifica, de esta forma, la calificacion,
considerando que la totalidad de las actividades formativas van a ser evaluadas y donde se valora
la actitud adoptada por el estudiante frente a la asignatura. No obstante, la normativa actual
especifica la realizacion preceptiva de un examen de convocatoria. En ese examen se podra exigir
larealizacion de | as actividades formativas no presentadas anteriormente durante €l curso.

Por tanto, la evaluacion consistira en:

a) PRUEBAS DE LOS CONOCIMIENTOS TEORICO-PRACTICOS. Contribuye a los criterios
de evaluacion CEV 1, 3-5 (de los resultados del aprendizaje: RA1-6).

1. S  AF: EXAMEN FINAL DE CONVOCATORIA de los conocimientos tedrico—practicos (EF
60%). Examen Unico, consistente en una seccién de preguntas tipo test (preguntas de 5 opciones 'y
solo una verdadera) (60% de EF) y otra seccion de preguntas cortas y problemas (40% de EF).

1. Si AV: EJERCICIOS DE EVALUACION de los conocimientos tedrico—précticos (EE 60%). 3
gercicios realizados a través del AV, a la finalizacion de la imparticion del temario de la
asignatura y anterior a la fecha que designe e Centro para los exdmenes de las Convocatorias
Oficiales:

i. Prueba de preguntas tipo test 1 (preguntas de 5 opciones y sélo una verdadera), correspondiente
alos dos primeros blogques de la asignatura (Temas 1-13). Vaor: 30% de EE.

ii. Prueba de preguntas tipo test 2 (preguntas de 5 opciones y solo una verdadera), correspondiente
al ultimo y tercer bloque de la asignatura (Temas 14-23). Valor: 30% de EE.

iii. Prueba de preguntas tipo problemas/preguntas cortas/relacién de los 3 blogques de la asignatura.
Valor: 40% de EE

b) EVALUACION CONTINUA (de actividades docentes presenciades y no presenciales
programadas) (EC 40%):
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2. Resultados de la actividad en las Clases Teoricas (T 20%). Busqueda de informacion
relacionada con los contenidos, participacion en las clases, respuestas a las preguntas planteadas,
trabajo colaborativo, segin observacion y notas recogidas por € profesorado. Exposicion y/o
entrega de contenidos (aportacion libre). Contribuye a los criterios de evaluacion CEV7-9
(RA1-9).

3. Resultados de la actividad en las Précticas de Aula (S 10%). Busqueda de informacion
relacionada con |os contenidos, participacion en las clases, respuestas a las preguntas planteadas,
trabgjo colaborativo, segin observacién y notas recogidas por e profesorado. Entrega y/o
exposicion de trabajos asociado a las préacticas de aula. Contribuye a los criterios de evaluacion
CEV3-9 (RA1-9).

4. Resultados de la actividad en las Précticas de Laboratorio (PL 10%). Desempefio en €
Laboratorio, participacion en las clases, respuestas a las preguntas planteadas y trabajo
colaborativo, seguin observacion y notas recogidas por el profesorado. Portfolio de précticas de
laboratorio. Contribuye alos criterios de evaluacion CEV1-2,9 (RA1-9).

(*) En caso de que la ensefianza presencial tuviera que transformarse en no presencial, los pesos
porcentuales de cada actividad (T, S y PL) de cada una de las etapas se calcularén
proporcionamente en funcion de las horas impartidas en cada una de €ellas (presencial/no
presencial)

Criterios de cdlificacion

CRITERIOS DE CALIFICACION, PRESENCIAL EN EL AULA FiSICA (AF):

- En todas | as convocatorias existiran los cuatro items calificables, correspondientes alos sistemas
de evaluacién anteriores.

- Cada uno de las actividades de eval uacion se aprueba con un 5.

- Una cdlificacion inferior a 5 en e EXAMEN FINAL DE CONVOCATORIA escrito de los
conaoci mientos tedrico—préacticos (EF) conlleva el suspenso de la asignatura. Ademas, para aprobar
EF se debe superar cada una de las secciones del examen con una calificacion igual o superior ab.

- Una nota inferior a5 en alguno de las secciones implica el suspenso de la asignatura. EI examen
se evalUa globalmente, como una Unica unidad indivisible. No se guardara ninguna parte o seccion
del examen para siguientes convocatorias.

- Una vez aprobado EF, se computard € resto de evaluaciones resultantes de las actividades
docentes programadas (T, S, PL), con sus respectivos pesos porcentuales. La calificacion final se
calculard como sigue: CF= 0,60EF+0,20T+0,10S+0,10PL.

- En caso de que EF sea menor a 5, entonces CF=EF; salvo que otro item evaluable (T, So PL) sea
inferior, entonces CF=T o CF=S o CF=PL.

- En caso de que EF sea mayor a 5, pero se haya suspendido alguna de las secciones que lo
componen, entonces CF=Calificacion del gjercicio de la seccion suspendida; salvo que otro item
evaluable (T, So PL) seainferior, entonces CF=T o CF=S o CF=PL.

EVALUACION CONTINUA Y CRITERIOS DE EXCLUSION
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- La asistencia a las actividades docentes programadas durante las précticas de laboratorio y las
practicas 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.

- La cdlificacién final necesaria para aprobar la asignatura sera de un 5. En este sentido, €l
estudiantado debe ser consciente que puede darse la circunstancia de que aun aprobando el examen
final tedrico-préctico s no rediza una adecuada evaluacion de las actividades docentes
presencial es programadas podria suspender la asignatura.

- En caso de quedar excluidos de la evaluacidn continua podrén presentarse a examen final que se
celebrard en las convocatorias oficiales, pero no se le computara la evaluacion de las actividades
docentes presenciales programadas: de tal forma que CF= 0,60EF

- Si un estudiante decide realizar Unicamente el examen final de convocatoria (EF) se le calificara
de la siguiente manera: CF= 0,60EF

- En aguellos casos en los que una actividad o uno de estos items quedara dispensado para alguna
categoria de estudiantes, su peso porcentual se acumulara alanotadel examen.

- La no entrega de los trabgjos obligatorios correspondientes a las actividades docentes
programadas durante las clases tedricas, practicas de laboratorio y las practicas de aula se califica
con un O en los resultados de esa actividad. En caso de que un estudiante no haya podido
cumplimentar en tiempo y forma alguna actividad (portfolio de préacticas, dossier de seminarios
etc.) debera entregarlas, aplicandosele una penalizacion, en € plazo extemporaneo indicado a
través del Campus virtual.

- La cdificacion de cada item estard modulada por € Criterio CEV9 (actitud, compromiso y
participacion).

CONVOCATORIA ORDINARIA:
- Se aplicaran los criterios de calificacion de forma genérica

- Se habilitarala entrega para aquellas actividades y trabaj os obligatorios suspendidos o retrasados.
Se penalizara con un 20-40% de la puntuacion maxima.

- No se guardardn calificaciones para las posteriores convocatorias oficiales, excepto las
correspondientesa T, Sy PL.

CONVOCATORIAS EXTRAORDINARIA Y ESPECIAL

- Se aplicaran los criterios de calificacion de forma genérica.

- Se habilitar4 la entrega para aquellas actividades y trabgjos obligatorios suspendidos o no
entregados en fecha. Se penalizar4 con un 30-50% de la puntuacion méxima dependiendo del

retraso.

- No se guardaran calificaciones para las posteriores convocatorias oficiales, excepto las
correspondientesa T, Sy PL.

ESTUDIANTES REPETIDORES
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- Se aplicaran los criterios de calificacion de forma genérica.

- S un estudiante hubiera realizado en cursos anteriores las actividades docentes presenciales
programadas, se le contabilizara |la calificacion obtenida en dicho curso de esas actividades, de tal
forma gue solo tendra que realizar el Examen Final (EF). CF= 0,60EF+0,20T+0,10S+0,10PL.

- Las practicas de laboratorio superadas seran vdlidas durante los dos afios posteriores y no es
obligatorio repetirlas (BOULPGC n° 6 de 2011, de 6 de junio). Se aplicara la misma consideracion
al resto de actividades docentes programadas (T, S).

Transcurridos dos cursos desde la superacién, debera volver arealizarlas o bien no se le computara
la evaluacion de | as actividades docentes presenciales programadas. CF= 0,60.EF

CRITERIOS DE CALIFICACION, NO PRESENCIAL A TRAVES DEL AULA VIRTUAL
(AV):

- En todas las convocatorias existiran los cuatro items calificables, correspondientes a los sistemas
de evaluacion anteriores.
- Cada una de | as actividades de evaluacion se aprueba con un 5.

- Una cdificaciéon inferior a 5 en los gercicios de evaluacion de los conocimientos
tedrico—practicos (EE) conlleva €l suspenso de la asignatura.

- Ejercicios de evaluacion (EE 60%): Se calculard aplicando una media ponderada de las
calificaciones obtenidas en cada una de | as pruebas de la siguiente manera:

i: 30%

ii: 30%

iii: 40%

- Para aprobar EE se debe superar cada uno de los 3 gjercicios con una calificacién igual o superior
ab.

- Una nota inferior a 5 en alguno de los gjercicios implica e suspenso de la asignatura. En este
caso €l estudiante tendra la oportunidad de volver a presentarse a una prueba Unica de repesca -en
las fechas que sefide el Centro para las evaluaciones de las respectivas convocatorias- donde se
valorard simultaneamentei, ii, iii.

- S d estudiante hubiera aprobado, previamente a la convocatoria ordinaria, alguno de los 3
giercicios de evaluacion (i, ii, iii), la calificacion se le guardar4 solamente hasta la prueba de
repesca de la convocatoria ordinaria. No se guardara calificacion de ninguno de los gercicios de
evaluacion para convocatorias posteriores ala ordinaria.

- Una vez aprobado EE, se computara €l resto de evaluaciones resultantes de las actividades
docentes programadas (T, S, PL), con sus respectivos pesos porcentuales. La calificacion final se
calculard como sigue: CF= 0,60EE+0,20T+0,10S+0,10PL.

- En caso de que EE sea menor a 5, entonces CF=EE; salvo que otro item evaluable (T, So PL)
seainferior, entonces CF=T o CF=S o CF=PL.

- En caso de que EE sea mayor a 5, pero se haya suspendido alguno de los gjercicios de evaluacion
gue lo componen (i, ii, iii), entonces CF=Calificacion del gercicio de evaluaciéon suspendido;
salvo que otro item evaluable (T, So PL) seainferior, entonces CF=T o0 CF=S o0 CF=PL.

EVALUACION CONTINUA Y CRITERIOS DE EXCLUSION
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- Laasistenciay participacion en las actividades docentes programadas a través del Aula Virtuales
es, ademas de obligatoria, muy recomendable.

- La no entrega de los trabajos obligatorios correspondientes a las actividades docentes
programadas durante las clases tedricas, précticas de laboratorio y las préacticas de aula (AV) se
califica con un 0 en los resultados de esa actividad. En caso de que un estudiante no haya podido
cumplimentar en tiempo y forma alguna actividad (porfolio de practicas, trabajos de seminarios
etc.) deberd entregarlas, aplicAndosele una penalizacion, en € plazo extemporaneo indicado a
través del aulavirtual.

- La cdlificacion final necesaria para aprobar la asignatura ser4 de un 5. En este sentido, €l
estudiantado debe ser consciente que puede darse la circunstancia de que aun aprobando EE s no
realiza una adecuada evaluacion de las actividades docentes programadas podria suspender la
asignatura.

- En caso de quedar excluidos de la evaluacion continua podran presentarse al examen final que se
celebrara en las convocatorias oficiales, pero no se le computara la evaluacion de las actividades
docentes presenciales programadas: de tal forma que CF= 0,60EE.

- Si un estudiante decide realizar Unicamente los g ercicios de evaluacion (EE) sele calificaradela
siguiente manera: CF= 0,60EE.

- En aguellos casos en los que una actividad o uno de estos items quedara dispensado para alguna
categoria de estudiantes, su peso porcentual se acumulara alanotadel examen.

- La no entrega de los trabgos obligatorios correspondientes a las actividades docentes
programadas durante las clases tedricas, précticas de laboratorio y las précticas de aula se cdifica
con un O en los resultados de esa actividad. En caso de que un estudiante no haya podido
cumplimentar en tiempo y forma alguna actividad (portfolio de précticas, dossier de seminarios
etc.) deberd entregarlas, aplicandosele una penalizacion, en € plazo extemporaneo indicado a
través del Campus virtual.

- En caso de que un estudiante no haya asistido, total o parcialmente, a las actividades docentes
presenciales (AF) desarrolladas hasta ese momento y haya decido incorporarse a desarrollo de la
asignatura a través de las actividades no presenciales (AV), se penalizara su no participacion en las
actividades docente previas programadas en AF, segiin 1o expuesto anteriormente en el sistema de
evaluacion. Ver nota (*).

- Se apela a la integridad académica del estudiantado universitario a la hora de redizar los
giercicios de evaluacion de manera telemética. En este sentido, se avisa sobre la posibilidad de
someter los gercicios 0 actividades entregados a revision con herramientas anti-fraude y la
posibilidad de verificar mediante entrevista oral, por videoconferencia, la autoria de las
actividades.

- La cdificacion de cada item estard modulada por € Criterio CEV9 (actitud, compromiso y
participacion).

CONVOCATORIA ORDINARIA:
- Se aplicaran los criterios de calificacion de la evaluacion continua de forma genérica.

- Se habilitard una prueba de repesca para aquellos estudiantes que hubieran obtenido una
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calificacion inferior a5 en EE. En dicha prueba se desarrollaran, através del AV, los 3 gercicios
de evaluacion i, ii, iii, en las fechas que sefide el Centro para las evaluaciones de esta
convocatoria. Si @ estudiante hubiera aprobado anteriormente a la convocatoria ordinaria, alguna
de los 3 gercicios de evaluacion (i, ii, iii), la calificacién de dichos gercicios se le guardara
solamente hasta esta prueba de repesca.

- Se habilitara la entrega para aquellas actividades y trabaj os obligatorios suspendidos o retrasados.
Se penalizard con un 20-40% de la puntuacién maxima.

- No se guardaran calificaciones para las posteriores convocatorias oficiales, excepto las
correspondientesa T, Sy PL.

CONVOCATORIAS EXTRAORDINARIA Y ESPECIAL
- Se aplicaran los criterios de calificacion de la evaluacion continua de forma genérica

- Se habilitard una prueba de repesca para aquellos estudiantes que hubieran obtenido una
calificacion inferior a5 en EE. En dicha prueba se desarrollaran, através del AV, los 3 gercicios
de evauacion i+ii+iii, en las fechas que sefide e Centro para las evaluaciones de esta
convocatoria.

- Se habilitara la entrega para aquellas actividades y trabajos obligatorios suspendidos o no
entregados en fecha. Se penalizar4 con un 30-50% de la puntuacion maxima dependiendo del
retraso.

- No se guardardn cadlificaciones para posteriores convocatorias oficiales, excepto las
correspondientesa T, Sy PL

ESTUDIANTES REPETIDORES
- Se aplicarén los criterios de calificacién de la evaluacion continua de forma genérica.

- S un estudiante hubiera realizado en cursos anteriores las actividades docentes presenciales
programadas, se le contabilizara la calificacion obtenida en dicho curso de esas actividades, de tal
forma que solo tendrd que redizar los egercicios de evauacion (EE). CF=
0,60EE+0,20T+0,10S+0,10PL .

- Las practicas de laboratorio superadas seran vélidas durante los dos afios posteriores y no es
obligatorio repetirlas (BOULPGC n° 6 de 2011, de 6 de junio). Se aplicara la misma consideracion
al resto de actividades docentes programadas (T, S).

Transcurridos dos cursos desde |a superacion, deberd volver arealizarlas o bien no se le computara
la evaluacion de las actividades docentes presenciales programadas. CF= 0,60.EE

Plan de Aprendizaje (Plan de trabajo de cada estudiante)

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

Los contextos en los que se desarrolla la asignatura son fundamentalmente el cientifico y
profesional.

CLASESTEORICAS
40 sesiones de 1 hora (3h/semana).
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Tareas/actividades

Previamente a la imparticion de cada clase, el profesor pondra a disposicion del alumnado, en €l
Campus Virtual de la asignatura, el material docente con el contenido de la clase a impartir, para
gue lo aborde, profundice y conteste a las preguntas planteadas concernientes a la materia. Para
ello, consultard las fuentes bibliograficas recomendadas y anotard dudas no resueltas para
planteamiento en el aulao en el Campus Virtual.

Durante las clases de teoria y en sesiones de una hora, € profesorado, utilizando medios
audio-visuales, realizara breves introducciones, orientando a estudiante sobre los contenidos y
aspectos mas relevantes del tema objeto de aprendizaje. A continuacion, cada estudiante de manera
individual o junto a otro/as compafiero/as de grupo realizara un trabajo en colaboracion para
profundizar sobre el tema abordado por el profesorado y contrastar las respuestas a las cuestiones
planteadas por el profesorado. Para ello cada estudiante haciendo uso de la hibliografia
recomendada por el profesorado y de herramientas TIC accedera a las fuentes de informacion que
crea conveniente o que haya recomendado el profesorado.

Posteriormente, el profesorado requerira al alumnado de las respuestas a las cuestiones planteadas
en cada tema, corrigiendo posibles errores y aclarando dudas en un ambiente participativo y de
debate.

En estas actividades se valorara muy positivamente la participacion, la cantidad y la calidad de las
respuestas individuales y colectivas a las preguntas realizadas por €l profesorado, asi como sus
preguntas, analisisy reflexiones.

Eventualmente, el profesorado podra solicitar a alumnado exposiciones breves de ciertos aspectos
de los temas ya abordados.

Recursos
Material multimedia en Campus Virtual / Bibliografia recomendada por €l profesorado / Blusgueda
autonoma de informacién (Biblioteca, TIC) / Herramientas TIC del Campus Virtual.

Resultados de Aprendizaje
RA1-2, 4-6

EN CASO DE ENSENANZA NO PRESENCIAL (AV)

Tareas/actividades

Previo al abordaje de cada tema, €l profesor pondréa a disposicion del alumnado, en €l Aula Virtua
de la asignatura, €l material docente con el contenido del tema a impartir, para que lo aborde,
profundice y conteste a las preguntas planteadas concernientes a la materia. Para ello, consultara
las fuentes bibliogréficas recomendadas y anotara dudas no resueltas para planteamiento en el aula
o0 en el Campus Virtual.

Se sustituira la clase presencial por videoconferencias o chats en el Foro de la Asignatura, siempre
guiados por €l profesorado, en los que € alumnado debatira y reflexionara sobre los diferentes
contenidos impartidos. Se incentivar4 ademés a estudiante para que participe y debata sobre el
tema abordado. En ocasiones y para aquellos contenidos tedricos de mayor complejidad, €l
profesorado, mediante videoconferencia, guiara 'y facilitara su comprensién mediante un método
expositivo-participativo de aquellos contenidos tedricos que presenten mayor complejidad.

Posteriormente, el profesorado requerira a alumnado de las respuestas a las cuestiones planteadas
en cada tema, a través de, una tarea del AV, de los chats abiertos en e Foro, o bien, de
videoconferencias, para abordar cada uno de los temas, corrigiendo posibles errores y aclarando
dudas en un ambiente participativo y de debate. En estas actividades se valorara muy
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positivamente la participacion, la cantidad y la calidad de las respuestas individuales y colectivas a
las preguntas realizadas por el profesorado, asi como sus preguntas, anaisisy reflexiones.
Eventualmente, el profesorado podra solicitar a alumnado exposiciones breves de ciertos aspectos
de los temas ya abordados.

Recursos

Material multimedia alojado en Aula Virtual / Bibliografia recomendada por €l profesorado / Foro
general de la asignatura del AV / Busgueda auténoma de informacion (Biblioteca, TIC) /
Herramientas TIC del Campus Virtual

PRACTICAS DE LABORATORIO
9 sesiones de 2h, mas 1 sesion de 1 hora.

Tareas/actividades

Previamente a la imparticion de cada clase, el profesor pondra a disposicion del alumnado, en €l
Campus Virtua de la asignatura, los protocolos y otros materiales con el contenido de la clase a
impartir, para que lo aborde, profundice y conteste a las preguntas planteadas concernientes a la
materia, antes de cada préctica. Para ello, consultara las fuentes bibliogréficas recomendadas y
anotara dudas no resueltas para planteamiento en el aulao en el Campus Virtual.

Durante la clase se desarrollardn los protocolos de précticas de laboratorio guiados por €l
profesorado y personal de apoyo de laboratorio. Visualizacion y anadisis de resultados en el
microscopio éptico. Planteamiento de casos practicos.

Posteriormente, el alumnado respondera a las cuestiones planteadas en cada préctica, bien através
de unatareadel AV o através de los chats abiertos en el Foro para abordar cada uno de los temas,
corrigiendo posibles errores y aclarando dudas en un ambiente participativo y de debate. Entrega
de porfolio através del Campus Virtual.

Recursos
Guion de Préacticas de Laboratorio (Campus Virtual), Equipamiento de laboratorio especifico de
citogenética, Herramientas T1C del Campus virtual / Videosy aplicaciones web

Resultados de Aprendizaje
RA3-4

EN CASO DE ENSENANZA NO PRESENCIAL (AV)

Tareas/actividades

Previo a abordaje de cada practica, € profesor pondra a disposicion del aumnado, en € Aula
Virtual de la asignatura, el material docente con el contenido de la practica a impartir, para que lo
aborde, profundice y conteste a las preguntas planteadas concernientes a la materia. Para €llo,
consultara las fuentes bibliogréficas recomendadas y anotara dudas no resueltas para
planteamiento en el aula Virtual.

Se sustituira la clase presencial por videoconferencias o chats en €l Foro de la Asignatura, siempre
guiados por €l profesorado, en los que el alumnado debatird y reflexionara sobre procedimientos
de técnicas e imégenes de posibles resultados a analizar. Visualizacion de videos y aplicaciones
web relacionadas con las técnicas. Planteamiento de casos practicos.

Posteriormente, el alumnado respondera a las cuestiones planteadas en cada préctica, bien através

de unatareadel AV o através de los chats abiertos en el Foro para abordar cada uno de los temas,
corrigiendo posibles errores y aclarando dudas en un ambiente participativo y de debate. Entrega
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de porfolio através del Campus Virtual.

Recursos

Guion de Précticas de Laboratorio (Aula Virtual) / Bibliografia recomendada por € profesorado /
Foro genera de la asignatura del AV / Herramientas TIC del Campus virtual / Videos y
aplicaciones web

PRACTICASDE AULA
6 sesiones de 2 horas en semanas alternas.

Tareas/actividades

Previamente a la imparticion de cada clase, € profesor pondra a disposicion del alumnado, en el
Campus Virtual de la asignatura, el material docente con el contenido de la préctica a impartir,
para que lo aborde, profundice y conteste a las preguntas planteadas concernientes a la materia,
antes de cada préactica. Para €ello, consultara las fuentes bibliogréficas recomendadas y anotara
dudas no resueltas para planteamiento en el aula o en e Campus Virtual.

Durante: Una primera hora de lectura de articulos cientificos, notas de libros de texto, repaso de
contenidos tedricos o0 visualizacion de videos. Una hora posterior para € andisis y trabgo
colaborativo.

Posteriormente: Entrega de trabajos via Aula Virtual

Recursos
Busgueda autonoma de informacion (Biblioteca, TIC) / Bibliografiay materiales del aula virtual /
Herramientas TIC del Campus Virtual / Videosy aplicaciones web

Resultados de Aprendizaje
RA1-9

EN CASO DE ENSENANZA NO PRESENCIAL (AV)

Previo a abordaje de cada practica, € profesor pondra a disposicion del alumnado, en € Aula
Virtual de la asignatura, €l material docente con & contenido de la practica a impartir (lectura de
articulos cientificos, notas de libros de texto, repaso de contenidos teodricos, casos y problemas
practicos o visualizacion de videos), para que lo aborde, profundice y conteste a las preguntas
planteadas concernientes a la materia. Para €llo, consultarda las fuentes bibliogréficas
recomendadas y anotara dudas no resueltas para planteamiento en €l aula Virtual.

Se sudtituira la clase presencia por videoconferencias o chats en el Foro de la Asignatura, siempre
guiados por €l profesorado, en los que profesorado y alumnado debatirén y reflexionaran sobre los
contenidos de las préacticas. Se incentivard ademas al estudiante para que participe y debata sobre
el tema abordado. Alternativamente, se podran visualizar videos relacionados con |os temas objeto
de debate.

Posteriormente, el profesorado requerird a alumnado de respuestas a las cuestiones planteadas en
cada practica, a través de, una tarea del AV, de los chats abiertos en € Foro, o bien, de
videoconferencias, en un ambiente participativo y de debate. EI alumnado debera entregar a la
finalizacion, un cuaderno con los trabajos realizados durante estas précticas de Aula.

TUTORIASDE AULA
4 sesiones de 1 hora
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Tareas/actividades
Previamente: Estudio del cuerpo tedrico-practico de la asignatura.

Durante: Planteamiento de casos y problemas en e aula. Andisis y resolucion de dudas y
cuestiones planteadas.

Recursos
Busqueda auténoma de informacion (Biblioteca, TIC) / Bibliografiay materiales €l aula virtual /
Herramientas TIC del Campus Virtual.

Resultados de Aprendizaje
RA1-9

EN CASO DE ENSENANZA NO PRESENCIAL (AV)
Esta actividad se desarrollaria de forma similar a la ensefianza presencial, pero a través de la
Plataforma Virtual, usando videoconferenciasy el Foro de la Asignatura.

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

1. Total de actividades: Presenciales (75 horas) + No Presenciales* (75 horas).
Clases tedricas. 40 horas (40 sesiones de 1 hora; 3 h/semana) + 50 horas no presenciales.

Practicas de aula/seminarios. 12 horas (6 sesiones de 2 horas en semanas alternas) + 12 horas no
presenciales.

Practicas de laboratorio: 19 horas (8 sesiones de 2h, més 1 sesion de 1 hora) + 13 horas no
presenciales.

Tutorias de aula (4 horas, 4 sesiones de 1 hora)
* Las actividades no presenciales serefieren a trabajo auténomo del estudiante.

La estructura del plan de trabagjo esta condicionada por la tipologia de horarios definida por €l
Centro. Como consecuencia, la actividad presencia de evaluacion final (2-3 horas) dedicada al
examen de Convocatoria (examen final tedrico-préctico escrito) no se encuentra incluida en el
computo total de 150 horas (25 ECTS) de latabla anterior.

L os horarios semanales y aulas asignadas se encuentran disponibles en la paginaweb del centro:
http://www.fccs.ul pge.es/index.php/en/oalhorarios-de-clase/medicina.html

Al inicio del curso académico se le comunicara a estudiante como se llevard a cabo la
temporalizacion de los contenidos que se desarrollardn en la asignatura y qué docentes serén los
encargados de impartirlos.

Esta temporalizacion podria sufrir variaciones como consecuencia de una obligada adaptacion ala
ensefianza no presencial. Ademés, en funcion del nimero maximo de estudiantes por aula,
permitido por las circunstancias sanitarias, se reducira el nimero de sesiones de préacticas de
laboratorio para poder aumentar e numero de grupos adaptados a un menor nimero de
estudiantes.
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Recursos que tendra que utilizar adecuadamente en cada uno de los contextos
profesionales.

Equipamiento de Laboratorio especifico de Biologia Celular.

Equipamiento de Laboratorio especifico de citogenética.

Herramientas de ofimatica basica

Herramientas de ensefianza-aprendizaje alojadas en el AulaVirtual de la asignatura.
Materia docente elaborado por el profesorado y alojado en el Aula Virtual de laasignatura.
Péaginasy aplicaciones WEB

Fuentes de documentacion: Biblioteca y recursos electrénicos. indices, bases de datos y
herramientas Web de busgueda de bibliografia.

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

El alumnado debera al canzar |os siguientes resultados en su aprendizaje, derivados de |os objetivos
(detallados entre paréntesis) y competencias [detalladas entre corchetes| establecidos en esta
asignatura. Por tanto, al finalizar la asignatura, se espera que cada estudiante sea capaz de:

RAOQ1: Demostrar conocimiento y comprension detallada sobre las ateraciones cromosomicas y
génicas que se traducen en una variacion del estado normal de salud (O1, O2) [B1, B5, EMOL,
EM10, EM11].

RAQ02: Manifestar andlisis critico sobre los mecanismos celulares que pueden verse
comprometidos como consecuencia de variaciones en e genoma humano (O1, O2) [B1, B5,
EMO01, EM10, EM11].

RAO3: Demostrar comprension detallada de los protocolos de trabgjo y su implementacién en un
laboratorio de genética humana (O3, O4) [B1, B5, EM01, EM10, EM11, EM27].

RA04: Seleccionar las pruebas de diagnéstico genético, adecuadas al tipo de alteracién genética
gue se pretende dilucidar (O3, O4) [B1, B5, EM01, EM10, EM11, EM27].

RAO05: Anadlizar e integrar la informacion suministrada a partir del arbol geneal6gico familiar, de
los andlisis genéticos de una persona afecta y de bases de datos genéticas para determinar posibles
patrones de herencia de la enfermedad (04, O5) [B1, B5, F1, F2, EM1, EM10, EM11, EM27].

RA06: Ofrecer asesoramiento genético, basico, pero cuaificado, objetivo y ético (05, O6) [N1,
N2, N4, N5, B1, D3, D4, F1, F2, EM01, EM 10, EM11].

RAQ7: Demostrar andlisis critico sobre |os problemas bioéticos asociados con la genética médicay
de agquellos derivados de la investigacion en genética humana (06, O7, O8) [N1, N2, N3, N4, N5,
D3, D4, F1, F2, G4, EM10, EM11].

RAOQ8. Integrar el conocimiento adquirido en esta asignatura con el adquirido en otras asignaturas

0 materias pertenecientes a otros ambitos o disciplinas de las Ciencias de la Salud (01, O7, O8)
[N1, N2, N3, N4, B1, B5, F1, F2, G4, EM01, EM10, EM11].
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RAQ9: Aplicar e método cientifico para analizar datos experimentales, contrastar diferentes
fuentes de informacién sobre Ciencias de la Salud y discriminar entre ciencia y pseudociencia
(O8) [N1, N3, N4, F1, F2, G4].

Plan Tutorial

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

Se realizaran durante todo €l periodo lectivo del curso académico mediante tutorias que podran ser
concertadas presencialmente y de acuerdo con la disponibilidad estudiante/docente, o bien
solicitadas previamente a través del Campus Virtual, de entre un calendario ofertado por el
profesorado.

Se destinardn 3h semanades para las tutorias presenciales. El resto del horario de tutorias
(3h/semana) se completara através del aulavirtual.

Para aguellos estudiantes que se encuentren en 52 62 y 72 convocatoria y demanden una tutela
especifica se creara un plan de accién tutorial personalizado acorde al PATOE de la Facultad, que
incluya un programa de reuniones, actividades de aprendizaje complementarias y actividades de
evaluacion destinadas a intentar que finalicen con éxito la asignatura.

Atencion presencial a grupos de trabajo

Se podran redlizar durante todo € periodo lectivo del curso académico mediante tutorias
concertadas, de acuerdo con la disponibilidad del estudiante y del docente.

Atencion telefénica

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

Atencién virtual (on-line)

Ademés del seguimiento programado, la comunicacién estudiante-docente 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 caréacter
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 |os contenidos cientificos de la asignatura
COMO para su programaci on.

En caso de no presencialidad, € profesorado podra desarrollar, previa concertaciéon con €l
alumnado, Tutorias de Aula através de video conferencia en la Plataforma Virtual .
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Datos identificativos del profesorado que la imparte.

Datos identificativos del profesorado que la imparte

Dr./Dra. Carlos Tabraue Tarbay

(COORDINADOR)

Departamento:
Ambito:

Area:
Despacho:
Teléfono:

278 - MORFOLOG A

050 - Biologia Celular
050 -
MORFOLOG A

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

Bi ol ogia Cel ul ar

D/Dia. Miguel Angel Perera Alvarez

Departamento: 278 - NMORFOLOG A
Ambito: 050 - Biol ogia Celul ar
Area: 050 - Biol ogia Celul ar
Despacho:
Teléfono: Correo Electrénico: M GUEL. PERERA. ALVAREZ@SEVAI L. COM

Despacho:
Teléfono:

Dr./Dra. Cristina Bilbao Sieyro
Departamento:

Ambito:
Area:

MORFOLOG A
Bi ol ogi a Cel ul ar

278 -
050 -
050 -
MORFOLOG A

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

Bi ol ogi a Cel ul ar

Despacho:
Teléfono:

Dr./Dra. Mariadel Mar Romero Aleman
Departamento:

Ambito:
Area:

MORFOLOG A
Bi ol ogia Cel ul ar

278 -
050 -
050 -
MORFOLOG A

928453425 Correo Electrénico: nmari adel mar. ronmer o@il pgc. es

Bi ol ogi a Cel ul ar

Dr./Dra. Antonio Jesus Castrillo Viguera

Departamento: 278 - NMORFOLOG A
Ambito: 050 - Biol ogia Celul ar
Area: 050 - Biol ogia Celular
Despacho:
Teléfono: Correo Electronico: antoni o.castrill o@l pgc. es

Dr./Dra. Patricia Martin Rodriguez

Departamento: 278 - MORFOLOG A
Ambito: 050 - Biol ogia Celular
Area: 050 - Biol ogia Celular
Despacho: MORFOLOG A
Teléfono: Correo Electronico: patricia. martinrodriguez@il pgc. es
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