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RESUMEN

Laasignatura de Genéticay Citogenética se imparte en el segundo curso del Grado en Bioquimicay CC
Biomédicas (Plan 2009). Se trata de una asignatura obligatoria que, junto a las asignaturas Genémica,
Genética del Desarrollo, Genética Humana, Técnicas de Andlisis Genético e Ingenieria Genética pretende
el objetivo de proporcionar al alumno los conocimientos basi cos relativos a la herencia biol 6gica asi
como |as herramientas conceptuales y metodol 6gicas que |o capaciten parallevar a cabo, en su tarea
profesional, tareas relacionadas con el andlisis genético y la genética clinica.

El alumno cursard esta asignatura paralelamente a las asignaturas Estructura de macromoléculas,
M étodos en Bioquimica, Biosintesis de macromoléculas, etc., las cuales complementaran las habilidades
y conocimientos béasi cos relacionados con los fundamentos de la biologia molecular y celular, en especial,
sobre la estructura de |os acidos nucleicos, su replicacion, transcripcion y traduccion, € ciclo celular, y
fendmenos de tanta importancia desde la perspectiva genética como son lamitosisy lameiosis, 1os dos
mecani smos responsables de la transmisién de la informacion hereditaria.
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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

COMPETENCIAS

1101 - Grado de Bioquimica y Ciencias Biomédicas

Capacidad de andlisis y sintesis.

Capacidad de resolucién de problemas.

Capacidad de aprendizaje auténomo.

Capacidad de comunicacion oral y escrita.

Capacidad de manejar el inglés como lengua extranjera.

Capacidad de utilizar las nuevas tecnologias de informacion y comunicacion.

Desarrollo de habilidades para comprender metodologia e interpretar resultados cientificos.
Capacidad para el trabajo en equipo y la cooperacion.

Desarrollo de la capacidad de razonar y aplicar el método cientifico.

Comprension de la logica molecular de los seres vivos como producto de la evolucién.

Capacidad para trabajar en el laboratorio de genética y biologia molecular incluyendo seguridad,
manipulacién, eliminacién de residuos y registro anotado de actividades.

Conocer y comprender las bases moleculares de la informacién genética y los mecanismos de su
transmision y variacion.

Relacionar las caracteristicas estructurales y funcionales de las macromoléculas.

Tener una visién integrada del metabolismo celular y la expresién génica relacionandolas con los
distintos compartimentos celulares.

Tener una vision integrada de las respuestas celulares a los efectores y cambios ambientales.

Conocer los elementos comunes y los diversos de la genética y la biologia molecular de los
diferentes tipos de organismos vivos.

Adquirir conocimientos tedricos sobre la estructura, funcion y evolucion de los genomas.

Conacer las aplicaciones de los conocimientos en genética y biologia molecular en el diagndstico de
enfermedades humanas.
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VNIVERSITAT G D VALENCIA

RESULTADOS DE APRENDIZAJE

Adquisicion y comprension de conocimientos en genética
Resolucion de gjercicios tedricos y practicos.
Realizacion de actividades practicas en el laboratorio y andlisis de los resultados obtenidos.

Realizacion en grupo de un trabajo escrito y presentacion oral con soporte audiovisual.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

1. Tema 1. Introduccién: conceptos basicos

Genética. Gen, locus, alelo. Fenotipo vs Genotipo. Ruido del Desarrollo. Norma de Reacciéon. Analisis
Genético. Mutacion y tipos. Relaciones entre alelos. Simbologia

2. Tema 2. Patrones de herencia.

Un poco de historia. Los experimentos de Mendel. Metodologia experimental en los trabajos de Mendel.
El cruce monohibrido: principio de segregacion. Conprobaciéon del principio de segregacion. El cruce
dihibrido: principio de transmision independiente. Extension al cruce polihibrido.

3. Tema 3. Teoria cromosdmica de la herencia.

Trabajos de Suton y Boveri. Teoria Cromosomica de la herencia. Genes y meiosis. Base citologica de la
segregacion Experimentos de Morgan y Bridges. No disyunciéon meidtica. Quiasmas (Janssen).
Entrecruzamiento. El primer mapa genético. Evidencias citolégicas del entrecruzamiento. Experimentos
de Creighton y McClintock

4. Tema 4. Calculo de proporciones y contraste de hipdtesis.

Predecir las proporciones de la descendencia en un cruce. Conceptos basicos de probabilidad. Regla
del producto. Regla de la suma. Tablas de doble entrada y diagramas ramificados. Desarrollo del
binomio. Aplicacién del binomio en trihibridismo/polihibridismo. Uso del binomio en familias. Contraste
de hipotesis. Pruebas estadisticas: Ji-cuadrado.
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5. Tema 5. Extensiones del analisis mendeliano.

Relaciones entre los alelos de un gen. Alelismo multiple. Series de dominancia entre alelos. Test de
complementacion. Alelos de autoesterilidad en plantas. Grupos sanguineos. Alelos letales. Herencia
ligada a los cromosomas sexuales. Interaccion entre genes. Genes y metabolismo. Epistasia. Influencia
del ambiente. Penetrancia. Expresividad. Efecto materno. Edad. Sexo. Fenocopias. Herencia
citoplasmatica. Enfermedades mitocondriales.

6. Tema 6. Ligamiento, recombinacién y mapas genéticos en eucariotas.

Transmision de genes ligados. Terminologia en cruces con ligamiento. Ligamiento completo.
Recombinacién y genes ligados. Deteccion de ligamiento. Acoplamiento y repulsion. Cruzamiento de
dos puntos. Célculo de distancias. Distancia en un cruce dihibrido. Test de Ji-cuadrado. El mapa de tres
puntos. Orden de los genes. Calculo de distancias. Test de contingencia. Limites de los mapas de
ligamiento. Célculo preciso de distancias. Funcion de mapa. Interferencia y Coincidencia. Correcciones.
Mapas genéticos versus mapas fisicos. Importancia de los mapas de recombinacion. Recombinacién
mitética.

7. Tema 7. Genética de los caracteres cuantitativos.

Caracteres hereditarios cualitativos vs cuantitativos. Experiencias de Johannsen. Experiencias de
Nilsson-Ehle. Poligenes o factores mdltiples. Experiencias de Edward East. Caracteres cuantitativos.
QTLs: ejemplos y aplicaciones. Influencia del ambiente y efecto umbral. Andlisis estadistico basico
aplicado a caracteres cuantitativos. Heredabilidad, ejemplos y calculo.

8. Tema 8. El cromosoma metafasico.

La fibra de cromatina: eucromatina y heterocromatina. Diferenciacion lateral y longitudinal del
cromosoma metafasico. Centromero. Telomeros. Cromémeros. Region NOR.

9. Tema 9. El cariotipo.

Forma, tamafio y nimero de cromosomas. El cariotipo humano. Bandeo cromosomico: tipos de bandeo.
Otras técnicas de identificacién de cromosomas. Cromosomas accesorios. Cromosomas politénicos.

10. Tema 10. Cromosomas sexuales.

Determinacion cromosdmica del sexo. Propiedades citogenéticas de los cromosomas sexuales.
Cromatina sexual y compensacion de dosis génica. Mecanismo molecular de inactivacion del
cromosoma X. Evolucion de los cromosomas sexuales en vertebrados. Alteraciones genéticas de la
determinacion del sexo en humanos.
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11. Tema 11. Variaciones cromosémicas estructurales I.

Deleciones: tipos, origen, consecuencias genéticas y citogenéticas. Deleciones en cromosomas
humanos. Anillos cromosoémicos Duplicaciones: tipos, origen, consecuencias genéticas y citogenéticas.
Duplicaciones en cromosomas humanos. Isocromosomas. Sindromes de microdeleciones y
duplicaciones

12. Tema 12. Variaciones cromosomicas estructurales Il.

Inversiones: tipos, origen, consecuencias genéticas. Comportamiento citogenético de los heterocigotos
estructurales. Translocaciones: origen y tipos. Translocaciones robertsonianas: fusién céntrica.
Translocaciones mdltiples.

13. Tema 13. Variaciones cromosoémicas numéricas I.

Variaciones del ciclo celular y sus consecuencias. Haploidia. Haploidia en angiospermas: origen,
identificacién, comportamiento citogenético y aplicaciones en la mejora genética. Poliploidia: origen e
identificacion. Comportamiento citogenético de los poliploides. Poliploidia artificial y mejora genética.
Poliploidia en humanos. Diploidia uniparental

14. Tema 14. Variaciones cromosémicas numéricas Il.

Los fallos en la disyuncién meiética y sus consecuencias. Aneuploidia: definicion y tipos. Origen y
comportamiento citogenético de los aneuploides. Aneuploidias de los autosomas humanos y sindromes
asociados. El Sindrome de Down. Aneuploidias de los cromosomas sexuales humanos y sindromes
asociados. Mixoploides: mosaicos y quimeras. Disomia uniparental.

15. Problemas

Prediccion de descendencia

Excepciones a las leyes de Mendel

Andlisis de genealogias

Ligamiento, recombinacion y distancia genética
Variaciones cromosOmicas estructurales
Variaciones cromosdmicas mnumeéricas

16. Practicas

PRACTICA 1. Segregaciéon de Caracteres Observacion de la segregacion independiente frente a la
segregacion de genes ligados. Aplicacion del analisis estadistico a los resultados experimentales.
Estimacién de la distancia entre genes ligados. (8.5 horas)

PRACTICA 2. Cromosomas Politénicos. Preparacion y observacion de cromosomas politénicos.
Deteccién y estudio de inversiones cromosdmicas. (6.5 horas)
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VOLUMEN DE TRABAJO

ACTIVIDAD Horas % Presencial
Clases de teoria 53,00 100
Précticas en aula 23,00 100
Préacticas en laboratorio 14,00 100
Elaboracién de trabajos en grupo 20,00 0
Estudio y trabajo autbnomo 80,00 0
Lecturas de material complementario 7,00 0
Preparacion de clases de teoria 13,00 0
Preparacion de clases practicas y de problemas 15,00 0
TOTAL 225,00

METODOLOGIA DOCENTE

El desarrollo de la asignatura se estructura en:

Clase deteoria: En total serén necesarias 42 sesiones de una hora para cubrir esta faceta docente. Se
empl eard basicamente la clase magistral. El profesor presentara los contenidos mas relevantes de la
asignatura, empleando |os medios audiovisual es necesarios para el desarrollo agil y coherente de las
mismas. El profesor dejara accesible con suficiente antelacion en la plataforma de apoyo ala docencia
AulaVirtual, el material necesario parael correcto seguimiento de las clases de teoria.

Clases de problemas: serealizaran 23 sesiones de una horaalo largo de todo €l curso, coordinadas con
las clases de teoria, generalmente a finalizar cada uno de los apartados del temario. En estas sesiones se
reforzaran los conceptos presentados en las sesiones tedricas y se estimulara la participacion activa de los
alumnos através de ladiscusion y resolucion de problemas. El profesor preparara una serie de problemas
para cada tema o blogue temético, que permitiran trabajar de formaindividual (mediante la preparacién
personal de los mismos) y de forma colectiva (mediante la exposicion y discusion de los mismos en clase
de grupo) diversos aspectos relacionados con el contenido del temario.

Sesiones préacticas de labor atorio: Son de asistencia obligatoria. Se realizardn7 sesiones de 2 horas cada
una. Los alumnos deberan acudir equipados con bata de laboratorio, gafas de seguridad y mascarilla.

Seminarios. Esta actividad se organizara de forma conjunta con |as otras asignaturas de segundo curso
del grado. La actividad consistira en la preparacion y exposicién de un seminario, con una duracion de
aproximadamente 30 minutos, por los alumnos en grupos de dosy en su participacion activaen la
discusion de todos los seminarios. Los alumnos realizaran la preparacion y exposicion del seminario una
solavez durante €l calendario de clases. Dentro de “Genéticay Citogenética’ se realizardn 5 seminarios.
También se ofrecerd un seminario-conferenciaimpartido por un investigador invitado. Las actividades de
seminarios serén de caracter obligatorio.
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Ademés, al dlumno se le instard a que utilice las tutorias personal es para asesorarse y discutir con €l
profesor cualquier tema sobre el programa, la asignatura, o la carrera.

EVALUACION

Primera Convocatoria

L os conceptos trabajados en las sesiones tedricas, asi como |a capacidad del alumno para para
enfrentarse y resolver problemas de tipo genético, se evaluaran de forma continuaalo largo del curso
con, en lamedida de lo posible, larealizacion de diversas actividades que pueden incluir cuestionarios
(tipo kahoot 0 moodle), disefio y realizacion de problemas en el aula, asistencia a conferencias especificas
delamateria, presenciales o “en linea’ , cuestionarios relacionados con las mismasy larealizacién de dos
pruebas escritas al final de cada cuatrimestre. El valor de las pruebas escritas realizadas al final del primer
y segundo cuatrimestree seré de un 80% de la nota de la asignatura. Las actividades de evaluacion
continua podran suponer hasta un 10% extra sobre la nota de la asignatura.

Laboratorio: La asistencia esobligatoria. Se evaluara el aprovechamiento de las sesiones de laboratorio
y el andlisis de los resultados. El valor de la nota de laboratorio sera el 15% del total.

Seminarios. Larealizacion de esta actividad es obligatoria. Se valorarala capacidad de sintesis e
integracion de lainformacién por parte de los alumnos participantes, la claridad y calidad de la
exposicion y la defensa realizada de | as preguntas formuladas por los alumnos y profesores. El valor de
la calificacion del seminario representael 5% del total.

Lanotafinal delaasignatura seralasuma de los diferentes apartados: Teor ia/problemas, précticas de
laboratorio y seminarios, siempre que se alcance un minimo de 5 en cada uno de ellos. Ademas, siempre
gue la nota de la asignatura supere €l 5 se podra conseguir hasta un 10% extra con las actividades de
evaluacion continua planteadas durante el curso.

En el caso del apartado de Teoria/problemas el promedio de las pruebas escritas al final de cada
cuatrimestre ha de alcanzar como minimo el 5. Si en una de las dos pruebas no se alcanza el 5 se podré
compensar a partir de 4 con la otra prueba escrita.

Para superar la asignatura seré necesario obtener una calificacion global igual o superior a5 sobre 10,
siempre y cuando la nota de cada uno de |os apartados seaigual o superior a5 sobre 10.

Segunda convocatoria:

Lanota obtenida en el primer o el segundo cuatrimestre se guardaré para la segunda convocatoria,
siempre y cuando sea mayor que 5 sobre 10, amenos que el alumno renuncie a€ella (realizando y
presentando el apartado correspondiente del examen de la segunda convocatoria).

Lanota obtenida en las précticas de laboratorio y enlos seminarios es Unicay se guardara parala
segunda convocatoria si fuera necesario.
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Nota del Departamento de Genética: “ Se recuerda a los estudiantes que no es posible larenunciaala
calificacion obtenida

en laasignatura, unavez publicada, tanto en la valoracion de la participacion en las actividades docentes
presenciales

(laboratorio, problemas, seminarios, etc.) como en la valoracion de las diferentes pruebas de evaluacion y
de los documentos

entregados para dicha eval uacion (examenes, memorias, etc.)”.

REFERENCIAS

Basicas

- Nussbaum, R.L.; Mclnnes, R.R. and Willard, H.F. (2016). Thompson & Thompson Genética en
Medicina. 82 Edicién. Ed. Elsevier Masson. ISBN: 9788445826423
Pascual, L i Silva, F. (2018). Principios basicos de genética. 1% edici6é. Ed. Sintesis.
ISBN9788491711063
Pierce, B (2015) Genética: Un enfoque conceptual Panamericana ISBN-10: 8498353920 Problemas
Benito, C. 141 Problemas de Genética. (2015). 12 edici6. Ed. Sintesis. ISBN 9788490772195

Complementarias
- Griffiths y otros (2013) Genética. Ed. McGraw-Hill-Interaméricana, ISBN-9788448160913
Klug y otros (2013). Conceptos de Genética. Pearson Education. ISBN-9788415552499
Pascual i Molté. (1999) Pero qué és aixo de la Genética. Ed Univ. de Valencia. ISBN- 8437041570
Lacadena (1996) Citogenética. Univ. Complutense. ISBN- 848936558X
Investigacién y Ciencia. Diferentes numeros

ADENDA COVID-19

Esta adenda solo se activara si la situacion sanitaria lo requiere y previo acuerdo del Consejo de
Gobierno

1y 2) Contenidosy Volumen de trabajo.

Sin cambios (laidea es no alterar los contenidos por esta situacion, ni €l volumen de trabajo, cambiala
metodologia).

3) Metodologia.
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El punto deinicio dado el nUmero de estudiantes y las aulas disponibles es de plena presencialidad en las
actividades. Sin embargo, ante la posibilidad de que la evolucién de la situacion derivada de la COVID-
19 obligue a una reduccion de la presenciaidad, se tomaran las siguientes medidas:

1) Las actividades presenciales en aula se sustituirian en funcion de las herramientas tecnol 0gicas
disponibles en el aulaen el momento de desarrollo del curso, por las siguientes metodol ogias:

-Videoconferencia sincrona
-Presentaciones Powerpoint locutadas en Aula Virtual

-Propuestas de actividades de resolucion de Cuestionarios de Aula Virtual y entrega de tareasy
cuestiones por Aula Virtual

2) Las actividades presenciales de précticas de laboratorio, se sustituirian por las siguientes metodol ogias:

- practicas de laboratorio simuladas mediante videoconferencia o se facilitara alos alumnos videos y
animaciones en los que se muestra larealizacion de las técnicas que inicialmente estaria previsto llevar a
cabo en e laboratorio de forma presencial

- Presentaciones Powerpoint locutadas en Aula Virtual
- Trabajo con datos experimental es suministrados

- Ejercicios préacticos de tipo virtual que simulen las actividades del laboratorio

3) Paratutorias y dudas se utilizarian las siguientes metodol ogias:
-Chats sincronos en Aula Virtual
-Foros asincronos en Aula Virtual

-Comunicacién directa profesor-estudiante a través del correo institucional

4) Evaluacion.

En caso de que los examenes no pudieran ser presenciales, seredizarian ‘on line’ en Aula Virtual
mediante las herramientas disponibles. El resto de actividades, cuestionarios, memoria de laboratorio,
asistencia awebminar y cuestiones rel acionadas seran evaluadas de la manera prevista en la guia docente
original.
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L os detalles concretos de la adaptaci on a las situaciones que se pudieran producir se supervisaran por la
CAT y se comunicaran alos estudiantes através de Aula Virtual
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