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RESUMEN

La asignatura de Genética Humana se imparte en el cuarto curso del Grado en Biologia (Plan 2009) y
pertenece alaintensificacion Fundamentos de Biologia Sanitaria (FBS). Es una asignatura de caracter
tedrico-préctico, que se ubicaen e primer cuatrimestre junto con las asignaturas Endocrinologiay
Reproduccion y Bioguimica Clinica.

La Genética Humana se encarga del estudio de la herenciay de la variacién de los caracteres biol 6gicos
en los humanos, constituyendo actualmente uno de los pilares de la Biologia Sanitariay de la
Biomedicina. El conocimiento del lengugje y los conceptos de Genética Humana, asi como la valoracién
de la perspectiva genéticay genomica de lasalud y la enfermedad, establecen un marco de aprendizaje,
gue es esencia hoy en diaen el gjercicio profesional dentro del campo de la salud.

L a Genética Humana constituye un campo de la Biologia muy amplio, en el que coexisten en perfecta
armonia, metodologias clésicas con otras mas novedosas. Ello ha permitido €l estudio de un gran nimero
de alteraciones genéticas responsables de enfermedades, posibilitando el desarrollo de estrategias parala
deteccion, el diagnostico y € tratamiento de tales patologias. Ha sido sin duda, € Proyecto Genoma
Humano el motor que haimpulsado las investigaciones en torno a aislamiento de |os genes responsables
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de enfermedades hereditarias, las de tipo mendeliano en un primer momento y, més recientemente, las
enfermedades con herencia compleja, mucho més prevalentes en la poblacion. La naturaleza de los
avances que se consiguen continuamente, en este sentido, tienen una enorme repercusion social, que hace
gue los temas rel acionados con la Genética Humana tengan una presencia constante en |os medios de
comunicacion y sean objeto de debate, no solo en la comunidad cientifica, sino también en laopinién
publica.

CONOCIMIENTOS PREVIOS

Relacién con otras asignaturas de la misma titulacion

No se han especificado restricciones de matricula con otras asignaturas del plan de estudios.

Otros tipos de requisitos
Es necesario tener superados 120 ECTS

COMPETENCIAS

1100 - Grado de Biologia
- Conocer y saber aplicar el método cientifico.

- Capacidad de organizacion, planificacién y gestion de la informaciéon usando bases de datos
bibliograficas adecuadas.

- Utilizacién del vocabulario especifico de la Biologia sanitaria.

- Capacidad de resolucién de problemas y toma de decisiones.

- Capacidad de elaborar articulos, informes o proyectos y de exponerlos a diferentes auditorios.
- Habilidad para el trabajo en equipo y en contextos multidisciplinares.

- Capacidad de andlisis critico de textos cientificos.

- Aprendizaje auténomo y adaptacién a nuevas situaciones.

- Potenciar la creatividad, iniciativa y espiritu emprendedor.

- Apreciacion del rigor, el trabajo metddico, y la solidez de los resultados.
- Potenciacion de la capacidad de liderazgo.

- Capacidad de utilizacion de herramientas matematicas y estadisticas.

- Reflexidn ética sobre la actividad profesional.

- Conocimiento de bases de legislacion relacionada con la Biologia.

- Saber analizar datos usando herramientas estadisticas apropiadas.

- Conocimiento de sistemas de gestion en tareas profesionales en Biologia sanitaria.
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- Conocer los principales métodos y técnicas experimentales aplicadas al estudio de las enfermedades
humanas, su etiologia y la efectividad de los tratamientos.

- Conocimiento de las enfermedades y disfunciones més frecuentes durante las distintas etapas de la
vida.

- Diferenciar entre enfermedades cromosémicas, genéticas de transmision mendeliana y
multifactoriales.

- Conocer las estrategias genéticas para la prevencion de enfermedades hereditarias como
fundamento del consejo y diagnéstico genético.

- Conocer los fundamentos de terapia génica.

- Conocer las aplicaciones de los analisis genéticos en la identificaciéon de individuos y la
determinacion de relaciones de parentesco.

RESULTADOS DE APRENDIZAJE

Relativas al conocimiento

» Conocer y aplicar correctamente el vocabulario y laterminologia especifica de la Genética humana.

» Adquisicién de los conocimientos esencial es sobre |as bases genéticas y moleculares de las
enfermedades hereditarias.

» Adquisicién de los conocimientos basicos sobre € origen de las alteraciones en €l cariotipo y sobre
su aplicacion en la citogenética clinica.

» Adquisicién de los conocimientos, y su aplicacion, sobre la metodologia desarrollada para la
identificacion de genes mendelianos y de factores genéticos de riesgo en las enfermedades
multifactorialesy en el cancer.

» Adquisicion de los conocimientos basicos sobre | as estrategias que permiten abordar la prevencion
y el tratamiento de las enfermedades genéticas.

» Adquisicion de los conocimientos sobre las bases genéticas de las diferencias interindividuales en la
respuesta a los diferentes farmacos y su aplicacion en el contexto de la medicina personalizada.

Relativas al procedimiento

* Identificacién de los distintos patrones de herencia mendeliana, asi como de los factores que pueden
alterar dichos patrones, a partir del estudio de genealogiasy asignacion del genotipo.

» Determinacién de la prediccion genéticay riesgo de recurrencia en las enfermedades hereditarias.

» Reconocimiento de las mutaciones de pérdida de funcién vs ganancia de funcion génica en
enfermedades hereditarias concretas.

» Ser capaz delocalizar un gen a partir de los resultados obtenidos de las diferentes metodologias de
cartografiado genético.

 Discriminacion entre mutaciones patol 6gicas y polimorfismos genéticos.

» Aprendizaje del protocolo de obtencion del cariotipo humano e identificacion de ateraciones
cromosomicas.

» Aprendizaje de diferentes técnicas de genotipacion.

Conocer las diferentes técnicas de andlisis de los marcadores moleculares y su aplicacion en la

determinacién de paternidad biol 6gica e identificacion de individuos.
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* Interpretacion y presentacion de los resultados del andlisis genético de diferentes tipos de muestras
y de las pruebas aplicadas en el diagndstico genético.

» Mangjo de las fuentes bibliogréficas relacionadas con la Genética humana, tanto a partir de librosy
revistas especializadas, como de bases de datos.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

1. Introduccioén

El papel de la Genética en la Biologia Sanitaria. Avances técnicos y

cientificos en Genética Humana. El Proyecto genoma humano. Grandes proyectos internacionales en
gendmica. Bases de datos gendmicos. Enfermedades genéticas y hereditarias. Prevalencia e Incidencia
de una enfermedad.

2. Bases cromosOmicas y genomicas de las enfermedades: Alteraciones de los autosomas

Estudio de los cromosomas humanos. Gametogénesis y mutagénesis. Alteraciones del cariotipo y
técnicas de estudio. Alteraciones autosomicas estructurales. Alteraciones autosomicas numericas.
Diploidia y disomia uniparental. Principales sindromes citogenéticos.

3. Bases cromosdmicas y gendmicas de las enfermedades: Alteraciones de los cromosomas
sexuales

Compensacion de la dosis génica. Mecanismo de inactivacion del cromosoma X. Alteraciones en los
heterocromosomas. Sitios fragiles. El sindrome del cromosoma X-fragil.

4. Bases genéticas y moleculares de las enfermedades hereditarias.

Patrones de herencia mendeliana. Estudios de genealogias. Prediccién genética y riesgo de
recurrencia. Mutaciones de ganancia y de pérdida de funcién. Variaciones en la herencia mendeliana.
Penetrancia. Expresividad. Heterogeneidad de locus. Anticipacion genética. Pleiotropia. Impronta
genética. Letalidad. Mosaicismo. Herencia mitocondrial.

5. Genética de las enfermedades con herencia compleja

Herencia multifactorial continua. Herencia multifactorial discontinua. Factores de vulnerabilidad genética.
Estudios de agregacién familiar. Estudios de gemelos: tasas de concordancia y heredabilidad. Estudios
de adopcion. Malformaciones congénitas. Trastornos multifactoriales en la poblacién adulta.
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6. Grupos sanguineos
El sistema ABO y el Rh. Incompatibilidades.

7. ldentidad genética

La aplicacion de los marcadores moleculares para la obtencién de huellas genéticas. La huella genética
en la asignacion de identidades. Asignacion de probabilidades en genética forense. Asignaciéon de
probabilidades en pruebas de paternidad y de parentesco biolégico.

8. Genética del cancer

Bases genéticas del cancer. Cancer hereditario y esporadico. Factores de riesgo de tipo ambiental.
Mutaciones en oncogenes y genes supresores de tumor. Alteraciones en la reparacién del DNA.
Inestabilidad cromosémica. Progresion tumoral.

9. Clonacion de genes de enfermedades humanas

Identificacion de los genes responsables de las enfermedades Mendelianas: Clonacién posicional.
Cartografia genética: Andlisis de ligamiento. Secuenciacion del exoma/genoma. Secuenciacién de
paneles de genes. Identificacion de factores genéticos de riesgo en las enfermedades multifactoriales:
estudios de asociacion. Problemas éticos.

10. Prevencién de las enfermedades genéticas

Consejo genético. Determinacion de los riesgos de recurrencia. Diagndstico genético: preimplantacional,
prenatal y presintomético. Métodos de diagndstico y pruebas de laboratorio.Pruebas de cribado genético
en la poblacién.

11. Tratamiento de las enfermedades genéticas

Estrategias terapéuticas. Terapia génica: tipos. Genes y construcciones terapéuticas. Vectores y
métodos de transferencia. Enfermedades candidatas. Aplicacién de la gendmica al tratamiento del
cancer. Edicién gendmica. Terapia de reemplazo de mitocondrias. Farmacogenética y medicina
personalizada. Aspectos éticos.

12. Practicas de laboratorio

PRACTICA 1. Deteccion de polimorfismos en el gen ADH3 mediante hibridacion en filtro y sondas ASO.
Amplificacion de gDNA mediante PCR. Realizacion de un dot blot. Hibridacion con Oligonucleo6tidos
especificos de alelo (ASO). Deteccién de los hibridos por colorimetria. Interpretaciéon de los resultados.
PRACTICA 2. Identidad genética.

Genotipado de un marcador microsatélite del gen DRD4. Identificacién de los cromosomas X e Y
mediante marcadores moleculares. Interpretacion de los resultados. Elaboracion de perfiles moleculares
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individualizados, a partir de los resultados de ambas practicas, para la asignacion de la identidad de una
muestra problema.

13. Problemas y casos clinicos

Resolucion de problemas y casos clinicos

Analisis de genealogias y determinacién del patron de herencia. Calculo del riesgo genético y riesgo de
recurrencia en enfermedades mendelianas y enfermedades cromosomicas. Analisis de ligamiento.
Célculo de la frecuencia de recombinacion. Determinacion del valor LOD. Estudios de asociacion caso-
control: célculo de la Odd ratio. Asignacion de probabilidades en genética forense y en pruebas de
paternidad. Diagnostico genético indirecto mediante marcadores moleculares.

VOLUMEN DE TRABAJO

ACTIVIDAD Horas % Presencial
Clases de teoria 27,00 100
Practicas en laboratorio 15,00 100
Practicas en aula 6,00 100
Tutorias regladas 2,00 100
Estudio y trabajo autbnomo 35,00 0
Preparacion de actividades de evaluacion 20,00 0
Preparacion de clases de teoria 8,00 0
Preparacion de clases practicas y de problemas 8,00 0
Resolucion de casos practicos 4,00 0
TOTAL 125,00

METODOLOGIA DOCENTE

L as siguientes metodol ogias docentes seran utilizadas para el desarrollo de esta asignatura:

Clases deteoria. Sesiones de una hora para cubrir esta faceta docente. En las clases de teoria se empleara
basicamente la clase magistral. El profesor/a presentara los contenidos més relevantes de la asignatura,
empleando |os medios audiovisuales necesarios para €l desarrollo agil y coherente de las mismas. El
profesor/a dejard accesible en |a plataforma de apoyo ala docencia Aula Virtual, el material necesario
parael correcto seguimiento de las clases de teoria.

Clases practicas de laboratorio y de problemas. Las clases de laboratorio se llevaran acabo en 5
sesiones de 3 horas (15 h) y son de asistencia obligatoria. Las clases de problemas constan de 6 sesiones
de 1h. En ellas sereforzaran los conceptos presentados en las clases de teoriay se estimularala
participacion activa de los dlumnos através de la discusion y resolucion de problemas y casos clinicos. El
profesor preparara una serie de g ercicios para cada bloque tematico, que permitiran trabgjar de forma
individual (mediante la preparacion personal de los mismos) y de forma colectiva (mediante la exposicion
y discusion en la clase de grupo) los aspectos mas rel evantes del temario.
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Tutorias de grupo: En dos sesiones, de una hora de duracion cada una se revisaran aguellos conceptos
mas complejos o que resulten de mayor dificultad paralos alumnos.

Tutorias personalizadas. Al alumno se le instara a que utilice este recurso para asesorarse y discutir con
el profesor cualquier tema sobre el programa, la asignatura, o los estudios de grado.

EVALUACION

1. Evaluacion de los conocimientos de teoria

Se realizara una evaluacion de los conceptos trabajados en las sesiones tedricas mediante una prueba
escritaa final del cuatrimestre. La prueba consistird en preguntas de respuesta cortay de tipo test. El
valor de esta prueba sera el 60% de lacalificacion fina de la asignatura.

2. Evaluacién de los conocimientos practicos

El valor de la nota obtenida en la evaluacién de los conocimientos practicos sera el 40% de la calificacion
final delaasignatura.

Se hard una evaluacion de la capacidad del alumno para enfrentarse y resolver problemas de tipo
genético, mediante una prueba escrita que se realizara junto con lade teoria a finalizar el curso. El valor
de esta prueba sera el 20 % de la calificacion final de la asignatura.

El aprovechamiento del aprendizaje en el laboratorio, se evaluara teniendo en cuenta la presentacion de
los resultados de las précticas y su discusion transcurridos 15 dias de la finalizacién de estas clases (10%
los de resultados de lanotafinal) y una prueba escrita que se llevara a cabo en la Ultima sesion del
laboratorio (10% de lanotafinal). Laasistencia alas sesiones de laboratorio es requisito imprescindible
para aprobar la asignatura.

Otras consider aciones;

Lanotafinal serdlasuma de las notas alcanzadas en los distintos apartados. Para superar la asignatura
seré necesario obtener unacalificacion global igual o superior a5 sobre 10, siempre y cuando la nota de
los conocimientos tedricos y précticos (tanto de los problemas como del 1aboratorio) sea
independientemente, igual o superior a4 sobre 10.

Para |os alumnos que no hayan aprobado |a asignatura en la primera convocatoria, las notas de los
conocimientos tedricos y de |os précticos obtenidas en dicha convocatoria se guardaran parala segunda
convocatoria, siemprey cuando sean iguales o mayores de 4 sobre 10.

La nota obtenida del trabajo de laboratorio se guardaréa para €l siguiente curso, s esigual o superior a5
puntos sobre 10.

Aquellos estudiantes que NO se presenten a alguna de las partes del examen final (teoria o problemas) al
final del primer cuatrimestre o en la segunda convocatoria, figuraran con lanota de NO PRESENTADOS
en las actas
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ADELANTO DE CONVOCATORIA: Para solicitar €l adelanto de convocatoria de esta asignatura
se deber éan de haber realizado las actividades obligatorias que seindican en esta guia docente.

REFERENCIAS

Basicas

- JORDE LB, CAREY JC y Bamshad MJ. Genética Médica. 2021 (62 ed). Editorial Elsevier Espafia SL.
ISBN 978-84-9113-797-9; elSBN: 978-84-9113-880-8.

-NUSSBAUM R.L., McINNES R.R., WILLARD H.F. Genética en Medicina. 2016 (8% Ed). Elsevier
Espafa. ISBN: 9788445826423.

-PIERCE B.A. Genetics: A Conceptual Approach. 2018 (52 Ed.). WH Freeman. ISBN 1319187811. La
cuarta edicion tiene traduccion al castellano: Genética: un enfoque conceptual. 2016 (42 ed). Editorial
Médica Panamericana.

-PRITCHARD D.J. / KORF B.R. Genética Médica. 2015 (32 ed). Editorial Médica Panamericana. ISBN
9788479033958.

-STRACHAN T, GOODSHIP J, and CHINNERY P. 2015. Genetics and Genomics in Medicine. Garland
Science, Taylor & Francis Group, LLC. ISBN 978-0-8153-4480-3.

-STRACHAN and READ. Human Molecular Genetics. 2018 (52 ed, ISNB 0815345895); 2010 (42 ed,
ISBN, 9780815341499) Garland Science/Taylor & Francis Group. La tercera edicion tiene traduccion al
castellano (2006, Mc.Graw-Hill Interamericana, ISBN970-10-5135-1).

-Peter Turnpenny and Sian Ellard. Emery: Elementos de genética médica. 2018 (Ed. 15). Elsevier.
ISBN 9788491132066

Libros electronicos:
- Relacién de libros electronicos sobre temas de biomedicina. https://www.ncbi.nim.nih.gov/books/

Complementarias

- -CRESPILLO MARQUEZ Manuel C y BARRIO CABALLERO Pedro A. (editores). GENETICA
FORENSE. Del laboratorio a los Tribunales. 2019. Editorial Diaz de Santos. Madrid. ISBN: 978-84-
9052-213-4.

-DELGADO RUBIO A., GALAN GOMEZ E., GUILLEN NAVARRO E., LAPUNZINA BADIA PABLO D.,
PENCHASZADEH VICTOR B., ROMEO CASABONA CARLOS MARIA, EMALDI CIRION AITZIBER.
Asesoramiento Genético en la practica médica. 2012. Editorial Médica Panamericana.

-LORENTE, J.A. Un detective llamado ADN. 2004, Ediciones Temas de Hoy. ISBN: 84-8460-386-5.
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WEBS recomendadas

GeneCards: http://www.genecards.org/
Gene Names: www.genenames.org

GeneReviews: http://www.genereviews.org/
OMIM - Online Mendelian Inheritance in Man: https://omim.org/

Orphanet (portal europeo de informacion de referencia en enfermedades raras y medicamentos
huérfanos):

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
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