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GENETICA HUMANA: DIAGNOSTICO GENETICO Y REPRODUCCION
ASISTIDA (2017-18)

DATOS GENERALES

Codigo 36617
Créditos ECTS 3

Departamentos y areas

Departamento Area Dpt. Resp. Dpt. Acta

FISIOLOGIA, GENETICA Y MICROBIOLOGIA  GENETICA Si si

Estudios en que se imparte

MASTER UNIVERSITARIO EN QUIMICA MEDICA
MASTER UNIVERSITARIO EN BIOTECNOLOGIA PARA LA SALUD Y LA SOSTENIBILIDAD
MASTER UNIVERSITARIO EN BIOMEDICINA

Contexto de la asignatura

La Genética Humana es una disciplina crucial dentro de la Biomedicina, puesto que permite una mejor comprension de la
base molecular y celular de las enfermedades hereditarias, la cual puede hacerse extensiva a nivel de tejido, 6rgano,
sistema y organismo. Conecta por ello, de forma directa, con la gran mayoria de las asignaturas del Master, en las cuales
se hacen abundantes referencias a la Genética. Este conocimiento no sélo es aplicable a las enfermedades genéticas
catalogadas como 'raras' en base a su baja incidencia, sino también a la gran mayoria de las enfermedades consideradas
como complejas (obesidad, cancer, diabetes, hipertension, Alzheimer, Parkinson y un largo etc.), con una prevalencia muy
elevada en nuestra sociedad y cuyo reconocimiento de que poseen una base genética subyacente es cada vez mayor.
Dicha base de conocimiento es fundamental para su diagnostico por un lado, y el disefio de posibles terapias por otro. El
diagndstico moderno de estas enfermedades es de tipo molecular o genético en un nimero cada vez mayor de casos,
mientras que la variedad de terapias posibles se hace cada vez mas amplia: farmacoldgica, génica, de sustitucion celular,
etc. En este contexto, las técnicas de reproduccion asistida estan adquiriendo una importancia cada vez mayor tanto en su
deteccién (prenatal o incluso preimplantacional) y orientada al consejo genético, como en su posible prevencion.
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OBJETIVOS

Objetivos especificos aportados por el profesorado (2017-18)

Conocer los distintos patrones de herencia de enfermedades genéticas, y adquirir la capacidad de interpretar arboles
genealdgicos.

Conocer la base de las distintas técnicas genéticas aplicables al diagndstico molecular de enfermedades, y adquirir la
capacidad de interpretar resultados con vistas al consejo genético.

Familiarizarse con las técnicas mas modernas de reproduccioén asistida, y conocer su utilidad en beneficio de la sociedad.

Aprender a disefiar protocolos de ensayo utilizando las técnicas objeto de la asignatura, y aplicarlos a la resolucion de
problemas y casos practicos en el campo de la Biomedicina.

Fomentar el espiritu critico en el andlisis de resultados y la capacidad de discusion y exposicién de los mismos.
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CONTENIDOS
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Contenidos teoricos y practicos (2017-18)

TEMA 1. ENFERMEDADES MONOGENICAS

- Enfermedades genéticas. Patrones de herencia
- Enfermedades monogénicas

- Extension y excepciones leyes de Mendel

TEMA 2. ENFERMEDADES HEREDITARIAS NO MENDELIANAS
- Enfermedades mitocondriales
- Enfermedades cromosémicas
- Enfermedades multifactoriales

TEMA 3. ANALISIS DE LIGAMIENTO EN LA ESPECIE HUMANA
- Mapas genéticos.

- Marcadores moleculares

- Ligamiento genes enfermedades-marcadores moleculares

- 'LOD score'

TEMA 4. DIAGNOSTICO GENETICO

- Diagn6stico molecular: Mutaciones conocidas

- Identificacion de nuevos genes de enfermedades
- Andlisis de haplotipos

TEMA 5. CONSEJO GENETICO EN REPRODUCCION ASISTIDA
- Reproduccidn asistida
- Diagnostico prenatal y preimplantacional. Consejo genético
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EVALUACION

Instrumentos y criterios de Evaluacion 2017-18

Se valorara positivamente la asistencia (max. 10% ptos. extra), y la participacion en clases teoricas y practicas (max. 5%
ptos. extra). Las ausencias en CLASES TEORICAS no restaran nota.
El EXAMEN FINAL constara de varias preguntas con respuestas alternativas proporcionadas por el profesor (tipo test) o de

desarrollo corto. Va dirigido sélo a alumnos que no hayan superado la asignatura mediante la evaluacion continua o que
voluntariamente deseen mejorar su calificacion. Su realizacién en ambos casos implicara el que se lo hayan comunicado al
profesor con la antelacién debida con respecto a la fecha de examen establecida. Max.: 40% ptos. totales. No se puede
aprobar la asignatura sin haber asistido nunca a clase.

El dia del examen final (o anteriores) podran realizarse/entregarse las actividades pendientes de evaluacion, en caso
justificado de no haberse realizado en su dia.
El mismo sistema de evaluacién se aplicara en las convocatorias ordinaria y extraordinaria de la asignatura.

Tipo Criterio Descripcion Ponderacion
ACTIVIDADES DE Practicas clinicas 25
EVALUACION Visita a la Unidades de Genética
DURANTE EL y Reproduccién Asistida de la
SEMESTRE Clinica Vistahermosa y resolucién
de casos practicos relacionados
con la asignatura. Se discutiran
en clase de tutorias grupales.
ACTIVIDADES DE Seminarios teorico/préacticos 25
EVALUACION Presentacion por los alumnos de
DURANTE EL los resultados de articulos de
SEMESTRE investigacion y discusion en clase.
Se valorard la calidad de la
exposicion y de la presentacion
PowerPoint
ACTIVIDADES DE Practicas de problemas 25
EVALUACION Resolucién, entrega y discusion
DURANTE EL en clase de problemas de
SEMESTRE Genética Humana.
ACTIVIDADES DE Préacticas ordenador 25

EVALUACION Resolucién de casos practicos
DURANTE EL relacionados con la asignatura
SEMESTRE mediante busqueda de

informacion por ordenador. Se
discutiran en clase de tutorias
grupales.



