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ASIGNATURA:

1 OBJETIVOS GENERALES Y JUSTIFICACION DE LA ASIGNATURA

1.1 Justificacion de la asignatura

En esta asignatura se dara una vision actual de la Genética y se hara comprender a los alumnos como
ha sido una de las disciplinas imprescindibles para el desarrollo de la Biomedicina, y como continua
siendo un motor de avance para su comprension. Es necesario que los alumnos tengan un buen
conocimiento de Genética para poder entender la Biomedicina actual, las enfermedades, su pronéstico
y las posibles alternativas de tratamiento.

1.2 Objetivos generales

Proporcionar al alumno el lenguaje y los conocimientos necesarios en genética humana que le permitan
conocer las bases, para comprender la fisiopatologia, y desarrollar aptitudes en los aspectos de
identificacion clinica, busqueda de informacién. Autoaprendizage en genética, formacion continuada,
reconocimientode las limitaciones propias, respecto a la autonomia e individualidad del apciente, consejo
genético y posibilidades de tratamiento de las enfermedades con base genética.

2 OBJETIVOS ESPECIFICOS, CONTENIDOS Y TEMARIO

1.2 Obijetivos especificos

La préactica de medicina moderna necesita saber el papel que juegan los factores genéticos, tanto en la
salud como en la enfermedad. Para ello se requiere conocer la estructura, la funcién, los mecanismos y
relaciones entre genes, asi como entre genes y ambiente. En base a esto, los alumnos deberan saber :

1.1 Qué son los genes, como se organizan y regulan, que hacen y como se segregan.

1.2 La naturaleza de las mutacions y de las premutaciones y como intervienen en la génesis y
variabilidad humana ol/y de la enfermedad

1.3 Los patrones de herencia caracteristicos de cada uno de los tipos de herencia: autosGmica
dominante, autosémica recesiva, ligada al X, dominante y recesiva

1.4 Los factores que afectan a la expresion fenotipica en las enfermedades, incluyendo la
expresivida variable y la penetrancia incompleta.

15 La base y el patrén de herencia de las enfermedades mitocondriales.
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1.6 Como se organizan los genes en cromosoma, como se replican y segregan durante la mitosis y
la meiosis y como se transmiten a la descendencia.

1.7 Las manifestaciones clinicas de las anomalias cromosomicas, namericas, estracturales, y en
mosaico, mas frecuentes

1.8 Los conceptos e importancia de los fenomenos de imprinting génico y disomia uniparental.

1.9 Las leyes de la genética de poblaciones y sus implicaciones en salud publica y epidemiologia
genética.

1.10 El uso de los polimorfismos en medicina, el analisis de ligamiento,las estrategias de mapage
genético.

1.11 Las bases de los errores innatos del metabolismo, de las variaciones farmacogenéticas y sus
manifestaciones clinicas generales.

1.12  La naturaleza multifactorial de la mayoria de los rasgos humanos y los principios de la herencia
multifactorial.

1.13 Los mecanismos teratogénicos y los principales esfectos de los teratdgenos en humanos.

1.14 Como reconocer y clasificar las anomalias congénitas y cémo diagnosticar los sindromes
congeénitos.

1.15 El papel de la genética en las neoplasias y la predisposicion al cancer.

1.16 Coémo utilizar los principios evolutivos para comprender tanto la biologia human como la
enfermedad.

1.17 Coémo varia la frecuencia de las enfermedades hereditarias en los diferentes grupos étnicos.

1.18 Las técnicas citogenéticas moleculares y diagnosticas mas comunes y su aplicacion al
diagnostico.

1.19 Los procedimientos disponibles para el diagnéstico genético prenatal y para las enfermedades
mas frecuentes detectbales en periodo prenatal.

1.20 Consejo genético.

1.21  Ventajas e inconvenientes, limitaciones y peligros de los test predictivos.

1.22  Existencia y justificacion de programas de prevencion de enfermedades hereditarias.

1.23  Los avances y enfoques disponibles par el tratamiento de enfermedades genéticas.

1.24 Comopueden evaluarse los avances cientificos en el contexto clinico y como pueden ser
aplicados de forma apropiada a la atencién del paceinte.

1.25  Aspectos organitzativos y econnémicos del sistema de salud en relacio a la genéetica.

1.26  Los aspectos legales y éticos Els relacionados con la practica de la genética.

1.27  La historia de las aplicacionesadecuadas e inadecuads en genética humana.

Las habilidades y aptitudes: Los estudiantes han de aprender a sintetizar los hechos objetivos
relacionados con las enfermedades genéticas, y a utilizar esta informacion para formular una estrategia
apropiada para la evaluacion diagnéstica y el tratamiento o prevencion del paciente o los familiares. Los
estudiantes deben también, aprender atransmitir la informacion relacionada comn las diferentes
enfermedades genéticas , de forma clara, no dirigida y sin sesgo personal, a individuos procedentes de
muy diferentes estratos sociales.

Las actitudes: Los estudiantes deben ser empaticos, no emitir juicios de valor y dar un consejo genético
no dirigido. Deben reconocer susu propias limitaciones, saber buscar ayuda, cuando sea necesario, y
estar motivados para continuar con el autoapredizage y fromacioén continuada hasta el fin de us carreras
profesionales.

TEMARIO:

Tema 1. Introduccién. Concepto contexto historico d e la Genética

Presentacion del programa. La ciencia de la Genética. Breve historia de la Genética. Importancia de la
Genética en Medicina. La Biologia y la sociedad. Fuentes de informacion

Tema 2. Genoma humano, estructura y expresién de los genes

Composicion del genoma humano. Tipos de genomas: nuclear y mitocondrial. DNA y RNA como material
hereditario. Estructura de los genes. Exones, intrones, splicing. traduccion, codigo genético. Regulacién de la
expresion génica.

Tema 3. Replicacién, recombinacién y mutacion delg  enoma

Ciclo celular. Mitosis.. Replicacion del DNA. Mutagenos. Errores en la replicacion del DNA. Correccion de los
errores. Tasas de mutacion. Meiosis. Entrecruzamiento y recombinacién. Concepto de ligamiento genético.
Consecuencias de la recombinacion no homologa.

Tema 4. Bases metodolégicas de andlisis genético

Técnicas de analisis y manipulacién de acidos nucleicos. Enzimas de restriccion. Técnicas de hibridacion.
PCR. Aplicaciones generales. Rastreo de mutaciones. Secuenciacion de DNA. Analisis de expresion:
“arrays”.
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Tema 5. Genoma humano. Informacién actual y posibil  idades de estudio

El proyecto genoma. Resultados e informacion disponible derivados del analisis del genoma humano.
Aplicaciones en investigacién. Consulta en bases de datos con informacion genémica. Aplicaciones médicas
y clinicas.

Tema 6. Herencia mendeliana en le hombre. Patrones  de herencia monogénica

Herencia autosémica dominante. Herencia autosémica recesiva. Herencia ligada al sexo. Reconocimiento de
los diferentes tipos de herencia Construccion de genealogias.

Tema 7. Aspectos de la expresion fenotipica. Patron  es no clasicos de herencia monogénica

Herencia no mendeliana. Penetrancia. Expresividad. Pleiotropia. Fenotipos influidos por el sexo. Herencia
mitocondrial. Mosaicismo somatico. Mosaicismo germinal. Impronta gamética: Sindromes de Prader-Willi y
de Angelman. Disomia uniparental. Inactivacioén del X. Mutaciones dinamicas.

Tema 8. Genética de poblaciones

Frecuencias genéticas y genotipicas. Ley del equilibrio de Hardy Weinberg. Factores que modifican el
equilibrio de Hardy Weinberg, consecuencias: estratificacion, union dirigida, cosanguineidad, seleccion
natural, deriva genética, cuellos de botella, efecto fundador, migraciones. Aplicaciones de la ley de Hardy
Weinberg. Calculos de riesgo.

Tema 9. Exploracion en genética clinica

Arbol genealdgico y cuestionario sobre la historia familiar. Exploracion fisica en genética clinica.
Exploraciones complementarias. Fuentes de informacion y consulta. OMIM. Busqueda de laboratorios de
analisis moleculares.

Tema 10. Estudios citogenéticos.

Cariotipo humano. Bandeo cromosémico. Identificacion de cromosomas. Polimorfismos cromosémicos..
Citogenética molecular: Hibridacion in situ (FISH) fluorescente. Hibridacién genémica comparada (CGH),
multi-Fish (M-FISH), CGH- arrays.

Tema 11. Alteraciones cromosémicas: de autosomas y de cromosomas sexuales

Alteraciones numéricas: polploidia, aneuploidia, mosaicos. Alteraciones estructurales: delecion, duplicacion,
inversion, traslocacion, anillo, isocromosoma. Mecanismos de produccion. Autosomopatias: generalidades,
incidencias, descripcion clinica y citogenética de las mas frecuentes. Gonosomopatias: sindromes de Turner
y de Klinefelter.

Tema 12. Determinacion del sexo, desarrollo embrion ario y alteraciones asociadas al fracaso
reproductivo

Fenotipo sexual y criterios de asignacién del sexo. Diferenciaciéon de las génadas primitivas. Cromosomas
sexuales. Gen SRY. Estados intersexuales y hermafroditismo. Receptor de andrégenos. Genes implicados
en el desarrollo embrionario, pricipales ateraciones. Esterilidad en el hombre. Microdeleciones del
cromosoma Y, sindrome de Klinefelter y agenesisa de vasos deferentes. Déficit de 21-hidroxilasa. Infertilidad
en la mujer. Consecuencias reproductivas de las translocaciones equilibradas.

Tema 13. Bases moleculares de las enfermedades liga  das al cromosoma X

Criterios para reconocer una enfermedad con herencia ligada al X: Hemofilias, Distrofia muscular de
Duchenne, sindrome del X fragil.

Tema 14. Enfermedades autosémicas dominantes

Criterios para reconocer las enfermedades con herencia autosémica dominante. Mecanismos de
dominancia. Neurofibromatosis tipo |, Hipercolesterolemia familiar, etc.

Tema 15. Enfermedades autosémicas recesivas

Criterios para reconocer las enfermedades con herencia autosOmica recesiva. Fibrosis quistica.
Hemocromatosis hereditaria, cistinuria, sindrome de Wolfram

Tema 16. Bases genéticas de las enfermedades comple jas y de las enfermedades mitocondriales
Enfermedades multifactoriales. Caracteres cuantitativos, caracteres discontinuos. Riesgo empirico, blsqueda
de loci de susceptibilidad. Estudios de asociacion. Test de desequilibrio de transmision (TDT). Ejemplos de
enfermedades multifactoriales.

Herencia mitocondrial. Genética mitocondrial. Homoplasmia y heteroplasmia. Enfermedades mitocondriales.
Tema 17. Genética del cancer

Oncogenes y genes supresores de tumores. Mecanismos de activacién de oncogenes: amplificacion,
mutacién puntual, translocacién y formacion de genes quiméricos. Leucemia mieloide crénica. Genes
supresores: retinoblastoma. Cancer familiar, Pérdida de heterocigosidad . Metilacién. Control del ciclo celular.
Defectos en la reparacion del DNA. Control de la integridad del genoma. Inestabilidad de microsatélites.
Actividad telomerasa. Cancer de mama, cancer colorectal.

Tema 18. Genética de algunos procesos fisioldgicos

Expresion diferencial de los genes de globina a lo largo de la ontogenia. Talasemias. Formacion de calculos
de cistina. Cistinuria. Genética del envejecimiento. Progeria

Tema 19. Diagnéstico genético. Prevencion de las en  fermedades de base genética. Consejo genético
Tipos de Diagnéstico genético: directo versus indirecto. Deteccion de familias de alto riesgo. Diagnostico
presintomatico. Riesgos pre y post-test. Diagndstico de portadores, prenatal y neonatal. Consejo genético.
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Tema 20. Tratamiento de las enfermedades hereditari  as

Posibilidades terapéuticas de las enfermedades hereditarias basadas en la genética molecular. Terapia
génica. Farmacogenética. Sustitucion proteica, intervencién metabélica. Técnicas de reproduccion asistida.
Aspectos éticos de la investigacion y de las aplicaciones diagnésticas y terapéuticas de la tecnologia
genética.

Clases practicas:

Amplificacion per PCR, digestion, PCR e interpretac  i6n de resultados de genotipado per PCR-RFLP i
mediante PCR-SSCP.

Metodologias disponibles para la deteccién de mutaciones y polimorfismos. Interpretacién de los resultados
de anadlisis de PCR, PCR-RFLP y de PCR-SSCP.

1. Obtencidn e interpretacion de resultados de secuen  ciacion del DNA
Metodologia de la secuanciacion del DNA. Secuenciadores automaticos. Interpretacion de electroferogramas
en la identificacién de mutaciones o polimorfismos.

2. Construccion de un arbol genealdgico. Historia cli nica en genética humana.

Elaboracién de un arbol genealdgico. Interogatorio familiar en genética humana. Peticion de pruebas
complementarias. Blsqueda de laboratorios donde realizar estudios moleculares a través de Internet.

2  EVALUACION

2.1  Contenidos de la evaluacion
Se valoraran tanto, los contenidos te6ricos,como practicos, como del trabajo autbnomo.

2.2  Criterios de evaluacion
Demostrar que se poseen los conocimientos, las aptitudes y que conocen las actitudes especificads en
los objetivos especificos.
Examen tipo test final:: 70%, 2 preguntas curtas delexamen final: 15%, Asistencia a practicas y tabajo
auténomo: 15% de la nota final. Aprobado >65% del test (40/70) y >60% del total, N >75%, E >85%

2.3  Procedimientos

70 preguntas de respuesta multiple (5 posibilidades) con sélo una valida. Dos preguntas cortas en las
que se ha de razonar la respuesta.

3 RECURSOS DEAPRENDIZAJE
3.1 Docencia presencial

3.1.1 Clases tedricas

Se desarrollaran mediante clases donde se plantearan los principales aspectos del temario, para
orientar a los alumnos y prepararlos para el trabajo préctico.

3.1.2 Clases practicas
Es desenvolupara mitjancant practiques de laboratori.
3.2 Trabajo no presencial

3.2.1 Trabajo a desarrollar:

Los alumnos entregaran una memoria individual de las practicas realizadas. Loa alumnos deberan
adquirir los conocimientos teéricos y practicos impartidos. También podran realizar, de forma voluntaria,
trabajos sobre temas relacionados con la asignatura.

Estudio por parte del alumno: 60 horas para superar la materia.
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