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RESUMEN

La Genética Humana es una asignatura obligatoria de cuarto curso del Grado en Bioguimicay Ciencias
Biomédicas de la Universidad de Valencia (Plan de estudios de 2009). Es de caracter tedrico-practico, le
corresponden 6 créditos ECTSy seimpartirden el primer cuatrimestre. Esta asignatura forma parte de la
materia“Biomedicina molecular” junto con la asignatura obligatoria “ Bioguimicaclinicay patologia
molecular”, y las asignaturas optativas “ Patogénesis microbiand’, “ Farmacologia molecular”, y
“Parasitologia molecular sanitaria’.

La Genética Humana se encarga del estudio de laherenciay de la variacién de los caracteres biol 6gicos
en los humanos, constituyendo actualmente uno de los pilares fundamentales de la Biomedicina. El
conocimiento del lenguaje, los conceptosy métodos de la Genética Humana, asi como la valoracion de la
perspectiva genéticay gendmicade lasalud y la enfermedad, establecen un marco de aprendizaje, que es
esencia hoy en diaen € gercicio profesional dentro de las Ciencias de la salud.
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Esta asignatura pretende dar una vision global e integradora de la aplicacion de la Genética a estudio de
la herencia en la especie humana, haciendo hincapié en los métodos y técnicas especificas que han
permitido €l aislamiento de los genes'y la caracterizacion de las mutaciones responsabl es de muchas
enfermedades hereditarias. En armonia con e desarrollo tedrico de la asignatura, se desarrollaran
experimental mente algunos de |os métodos aplicados, actualmente, en larealizacion del Consejo genético
y €l diagndstico genético en sus diferentes facetas, que se complementara con la discusion y resolucion de
casos clinicos concretos.

CONOCIMIENTOS PREVIOS

Relacion 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, sintesis y razonamiento critico en la aplicacion del método cientifico.

- Desarrollo de habilidades para la aplicacion de los conocimientos adquiridos al mundo profesional.
- Capacidad para el trabajo multidisciplinar en equipo y la cooperacion.

- Capacidad de utilizar las nuevas tecnologias de informacién y comunicacion.

- Saber utilizar las diferentes fuentes bibliograficas y bases de datos biol6gicos y usar las herramientas
bioinformaticas.

- Conocer los procedimientos habituales utilizados por los cientificos en el area de las biociencias
moleculares y la biomedicina para generar, transmitir y divulgar la informacion cientifica.

- Conocer los elementos moleculares y celulares comunes y diferenciales de los diferentes tipos de
organismos Vvivos con especial enfasis en el ser humano y organismos modelo para su estudio.

- Comprender las aproximaciones experimentales y sus limitaciones asi como interpretar resultados
cientificos en biociencias moleculares y biomedicina.

- Saber disefar estrategias experimentales multidisciplinares en el ambito de las biociencias
moleculares para la resolucion de problemas biol6gicos complejos, especialmente los relacionados
con salud humana.

- Adquirir destrezas en el manejo de las metodologias empleadas en las biociencias moleculares y en
el registro anotado de actividades.

- Saber trabajar de manera responsable y rigurosa en el laboratorio, considerando los aspectos de
seguridad en la experimentacion asi como los aspectos legales y practicos sobre la manipulaciéon y
eliminacion de residuos.
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- Conocer y comprender las bases moleculares de la informacién genética y los mecanismos de su
transmisién y variacion.

- Conocer las aplicaciones de los conocimientos adquiridos en el diagnéstico, prevencion y tratamiento
de las enfermedades humanas.

- Tener una vision integrada de las técnicas y métodos utilizados por las ciencias Biomédicas.

- Capacidad para trabajar correctamente en los laboratorios de Biomedicina incluyendo seguridad,
manipulacién, eliminacion de residuos y registro anotado de actividades.

- Utilizacién de terminologia especifica de la biomedicina.

- Conocer los principales métodos y técnicas experimentales aplicadas al estudio de la salud y
enfermedad humanas, su etiologia y la efectividad de los tratamientos.

- Conocimiento de las enfermedades y disfunciones mas frecuentes.
- Capacidad para utilizar la instrumentacion basica en los laboratorios de Biomedicina.
- Diferenciar entre enfermedades cromosdmicas, de transmisibn mendeliana y multifactoriales.

- Conocer las estrategias genéticas para la prevenciéon de enfermedades hereditarias como son el
consejo y el diagndéstico genético.

- Conocer el papel de los genes en el cancer y su seguimiento mediante marcadores tumorales.
- Conocer los fundamentos de terapia génica.

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

RESULTADOS DE APRENDIZAJE

Relativas al conocimiento
1. Conocer y aplicar correctamente el vocabulario y laterminologia especifica de la Genética humana.

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

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

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

5. Adquisicién de los conocimientos basicos sobre | as estrategias que permiten abordar la prevenciony el
tratamiento de las enfermedades genéticas.

6. Adquisicion de los conocimientos sobre |as bases genéticas de las diferencias interindividuales en la
respuesta a los diferentes farmacos y su aplicacion en el contexto de la medicina personalizada.
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Relativas al procedimiento

7. ldentificacion de los distintos patrones de herencia mendeliana, asi como de los factores que pueden
alterar dichos patrones, a partir del estudio de genealogias y asignacion del genotipo.

8. Determinacidn de la prediccion genéticay riesgo de recurrencia en las enfermedades hereditarias.

9. Reconacimiento de las mutaciones de pérdida de funcidn vs ganancia de funcion génica en
enfermedades hereditarias concretas.

10. Aprendizaje del protocolo de obtencion del cariotipo humano e identificacion de alteraciones
cromosomicas.

11. Aprendizaje de latécnica ASO (Allele Specific Oligonucleotide) paralaidentificacion de mutaciones
puntualesy la presentacion y discusion de los resultados obtenidos.

12. Interpretacion y presentacion de |os resultados de |os estudios genéticos de asociacion del tipo “caso-
control”.

13. Interpretacion y presentacion de los resultados del andlisis genético de diferentes tipos de muestras y
de las pruebas aplicadas en el diagndstico genético.

14. Manegjo de | as fuentes bibliogréficas relacionadas con la Genética humana, tanto a partir de librosy
revistas especializadas, como bases de datos.

Relativas a la proyeccion social

15. Conocimiento de los campos de aplicacion y la proyeccion socia de lainvestigacion en Genética
humana, la ética de la actividad profesional y su legislacion.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

1. Introduccioén

El papel de la Genética humana en la Biomedicina y en las Ciencias de la salud. Avances técnicos y
cientificos en Genética Humana. El Proyecto Genoma Humano. Grandes proyectos internacionales en
gendmica. Bases de datos gendmicos. Genética médica. Enfermedades genéticas y enfermedades
hereditarias. Prevalencia e Incidencia de una enfermedad.

2. Bases genéticas y moleculares de las enfermedades hereditarias

Herencia mendeliana. Enfermedades raras. Mutaciones de ganancia y de pérdida de funcion. Estudios
de genealogias. Patrones autosémicos de herencia. Alelos mdltiples: Grupos sanguineos. Herencia
ligada a los cromosomas sexuales.
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3. Extensiones de la herencia mendeliana |.

Factores que afectan a los patrones de herencia basicos: Penetrancia. Expresividad. Mutaciones de
novo. Mosaicismo gonadal. Letalidad. Heterogeneidad genética. Pleiotropia.

4. Extensiones de la herencia mendeliana Il.

Mutaciones dindmicas. Mecanismos y clasificacion de las expansiones de microsatélites. Anticipacién.
Sitios fragiles.

5. Extensiones de la herencia mendeliana Il

Epigenética. Epimutaciones. Genes con impronta. Enfermedades epigenéticas y
epigendmicas.Caracteristicas de la herencia mitocondrial. Enfermedades con herencia mitocondrial.
Terapia de reemplazo de mitocondrias.

6. Genética de las enfermedades con herencia compleja.

Genes y Ambiente. Norma de reaccion. Herencia multifactorial continua. Herencia multifactorial
discontinua. Alelos de vulnerabilidad genética. Estudio de las enfermedades complejas: estudios de
agregacion familiar; estudios de gemelos: tasas de concordancia y heredabilidad; estudios de adopcion.

7. Clonacion de genes con comportamiento mendeliano

funcional. Clonacién de genes candidatos. Clonacion posicional: clonacion de puntos de rotura
cromosomica, analisis de ligamiento. Estrategia del candidato posicional. Autocigosidad. Confirmacion
del gen candidato. Metodologia gendmica: secuenciacién del genoma/exoma completo. Paneles de
genes. Problemas éticos.

8. Identificacion de factores de vulnerabilidad genética en las enfermedades complejas

Andlisis de ligamiento en los caracteres complejos. Estudios de asociacion. Estudios de asociacion de
genes candidatos. Desequilibrio de ligamiento. Estudios de asociacidon de amplio rango (GWAS). Mapa
de haplotipos: proyecto HapMap. Interaccion gen x ambiente (GxXE). Estudio de asociacion del Fenoma
completo.

9. Genética del cancer

Bases genéticas del cancer. Cancer esporadico y cancer familiar. Factores de riesgo de tipo ambiental.
Mutaciones en oncogenes y genes supresores de tumor. Pérdida de heterocigosidad tumoral.
Alteraciones en la reparacion del DNA. Inestabilidad cromos6mica. Progresion tumoral.

33155 Genética Humana 5



Guia Docente
33155 Genética Humana

R

VNIVERSITAT G D VALENCIA

10. Prevencién de las enfermedades genéticas

Consejo genético. Determinacion de los riesgos de recurrencia. Diagnostico genético: preimplantacional,
prenatal y presintomatico. 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. Logros y futuro de la terapia génica. Aplicacion de
la genémica al tratamiento del cancer. Farmacogenética y medicina personalizada. Aspectos éticos en
el campo de la genética humana.

12. Laboratorio de Genética Humana: Deteccion de polimorfismos en el gen ADH3 utilizando
hibridacion en filtro y sondas ASO

Amplificacion del exon 8 del gen ADH3, mediante PCR, a partir de muestras de gDNA. Realizacion de
un dot blot. Hibridacién con oligonucleétidos especificos de alelo (sondas ASO) maacados con dUTP-
digoxigenina. Deteccién de los hibridos por colorimetria. Interpretacion de los resultados.

13. Laboratorio de Genética Humana: Genotipado del gen apolipoproteina E mediante analisis de
RFLPs

Obtencidn por PCR de un fragmento del exdn 4 del gen APOE portador de los SNPs en los codones
112 y 158. Digestion de los amplificados con el enzima de restriccion Hhal. Visualizacién de los
fragmentos obtenidos tras digestidon mediante electroforesis en geles de agarosa. Interpretacion de los
resultados.

VOLUMEN DE TRABAJO

ACTIVIDAD Horas % Presencial

Clases de teoria 36,00 100

Practicas en laboratorio 16,00 100

Précticas en aula 8,00 100
TOTAL 60,00

METODOLOGIA DOCENTE

1. Clases deteoria. En las clases de teoria se empleara basicamente la clase magistral de una duracién de
1 hora. El profesor presentara |os contenidos més relevantes de la asignatura, empleando |os medios
audiovisuales necesarios para el desarrollo &gil y coherente de las mismas. El profesor dejara accesible en
la plataforma de apoyo ala docencia Aula Virtual, el material necesario para el correcto seguimiento de
las clases. Los contenidos seran integrados con los del resto de |as actividades de la asignatura, alavez
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gue se promovera su transversalidad en relacion con otras asignaturas de la materia “ Biomedicina
molecular”.

2. Clases delaboratorio. El programa de clases practicas de laboratorio se desarrollaré de forma
coordinada con las clases de teoria. La duracién de cada sesion de laboratorio sera de 4 horas. Estas
clases son de asistencia obligatoria.

3. Clases de problemas. En estas sesiones, de 1hora de duracion, se reforzaran los conceptos
presentados en las clases de teoriay se estimulara la participacion activa de los dlumnos através de la
discusion y resolucion de problemasy casos clinicos. El profesor preparara una serie de gercicios para
cada bloque tematico, que permitiran trabgjar de formaindividual (mediante la preparacion persona de
los mismos) y de forma colectiva (mediante la exposicion y discusion en la clase de grupo) |os aspectos
més relevantes del temario.

4. Seminarios, conferencias u otras actividades. Se impartiran seminarios a cargo de investigadores
cuyas lineas de trabajo corresponden ala Biomedicina molecular, invitados con €l fin de que los
estudiantes conozcan y tomen contacto con las investigaciones actuales en |as tematicas de sus estudios.

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

EVALUACION

L os contenidos de la asignatura se evaluaran de forma continua (representando el 35% de lanotafinal) y
en una prueba final (65% de lanotafinal) tal y como se especifica a continuacion:

1. Evaluacion de los conocimientos adquiridos en las clases de teoria.
Laevauacion de esta parte representara el 60% de lanotafinal.

Parala Primera Convocatoria el 15% se obtendré de laresolucion de una serie de cuestionarios al
finalizar los diferentes bloques teméticos. La nota obtenida en estos cuestionarios de evaluacién continua
es irrecuperable en caso de no superar o de no haberse presentado a alguno(s) de ellos. El 45% restante
correspondera a una prueba de preguntas cortasy de tipo test al final del cuatrimestre.

En la Segunda convocatoria se realizara una Unica prueba de preguntas cortas 'y de tipo test con un valor
del 60% delanotafinal.

2. Evaluacién delos conocimientos adquiridos en las clases practicas.

La nota obtenida en la evaluacién de esta parte de la asignatura corresponderd al 40% de lacalificacion
final:

1.1 Seharaunaevauacion de lacapacidad del alumno para enfrentarse y resolver problemas de tipo
genético, mediante una prueba escrita que se realizara junto con lade teoria al finalizar el cuatrimestre. El
valor de esta prueba sera el 20% de lacalificacion fina de la asignatura.
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1.2 El aprovechamiento del aprendizaje en el laboratorio, se evaluara teniendo en cuentala

presentacion de |os resultados de las practicas y su discusion transcurridos 15 dias a finalizar las clases
de laboratorio (10% de lanotafinal) y una prueba escrita que se llevard a cabo en la Gltima sesion de
laboratorio (10% delanotafinal). Laasistencia alas clases de laboratorio es requisito imprescindible
para aprobar la asignatura.

Lanotafina serdlasuma de las notas alcanzadas en los distintos apartados. 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 los apartados 1 (teoria) y 2.1 (problemas) y 2.2 (laboratorio) seaigual o superior a4 sobre
10.

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

Lanota de laboratorio se guardara para €l siguiente curso, si esigual o superior a5 puntos sobre 10.

Aquellos estudiantes que NO se presenten a alguna de las partes del examen final (teoria o problemas) a
final del primer cuatrimestre 0 en la segunda convocatoria, figuraran con la notade NO PRESENTADOS
en las actas

ADELANTO DE CONVOCATORIA: parasolicitar el adelanto de convocatoria de esta asignatura se
deberan haber realizado |as actividades obligatorias que se indican en esta guia docente.

REFERENCIAS

Basicas
- JORDE LB, CAREY JC y Bamshad MJ. Genética Médica. 2016 (52 ed). Editorial Elsevier Espafia SL.
ISBN 9788491130581

- NUSSBAUM R.L., McINNES R.R., WILLARD H.F. Genética en Medicina. 2016 (82 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 edicién tiene traduccion al
castellano (2006, Mc.Graw-Hill Interamericana, ISBN970-10-5135-1)
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-Textos electronics:
(1) Relacio de llibres electronics sobre temes de biomedicina. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/
(2) Help me to understand genetics: https://ghr.nim.nih.gov/primer

Complementarias

- 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 Panaméricana.

- WEBS recomanades:

ENCODE www.nature.com/encode/#/threads

GeneCards: http://www.genecards.org/

Gene Names: www.genenames.org

Genetic Diagnosis: http://www.gendia.net/index.html

GeneReviews: http://www.genereviews.org/

OMIM - Online Mendelian Inheritance in Man: https://omim.org/

Orphanet (portal europeo de informacién de referencia en enfermedades raras y medicamentos
huérfanos):
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES

ADENDA COVID-19

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

1. Contenidos

Se mantienen |os contenidos recogidos en la guia docente, tanto en la parte tedrica como practica
(laboratorio y problemas).

2. Volumen de trabajo

Se mantiene & volumen de trabajo que se indica en la guia docente en las diferentes partes de la
asignatura.

3. Metodologia docente
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Ante la posibilidad de que la evolucién de la situacion derivada de la COVID-19 obligue a una reduccion
de la presencialidad, se tomaran las siguientes medidas:

1) Las actividades presenciales en aula se sustituirén preferiblemente por |a herramienta Videoconferencia
sincrona disponible en Aula Virtual y, en las situaciones que no sea posible, por Presentaciones
Powerpoint locutadas.

2) Las actividades presenciales de practicas de |aboratorio, se sustituirian por las siguientes metodol ogias:
- Presentaciones Powerpoint locutadas en Aula Virtual

- Trabajo con datos experimentales suministrados

3) Paratutorias y dudas se utilizarian las siguientes metodol ogias:

-Chats sincronos en Aula Virtual

-Foros asincronos en Aula Virtual

-Comunicacion directa profesor-estudiante a través del correo institucional

4. Evauacion

En la guia docente de la asignatura se especifica que:

1) TEORIA. Representa el 60% de lanotafinal. El 15% se obtiene de la evaluacién continua de los
contenidos mediante la resolucion presencial de cuestionarios. El 45% restante corresponde a una prueba
final en lafecha de exdmenes aprobada por la CAT.

En el caso de reduccion de la presencialidad, €l 15% de lanotafinal correspondiente ala evaluacion
continua de lateoria, se incrementara a un 20%. Parte de los cuestionarios se realizaran de forma
presencial, en lamedida de lo posible y cumpliendo con las medidas de seguridad que nos indiquen las
autoridades educativas y sanitarias, y la otra parte utilizando |a herramienta de Cuestiones de Aula
Virtual.

2) PROBLEMAS. Representa el 20% de la nota final, que se obtiene de la realizacion de una prueba final
en lafecha de examen establecida. En caso de reduccion de la presencialidad, la mitad de esta nota (10%
de la notafinal) se obtendra mediante la resolucién de problemas utilizando la herramienta de Tareas de
AulaVirtual.

Laevauacion delas clases de laboratorio se mantendratal y como se especifica en la guia docente por
tratarse de grupos reducidos.

L os cambios que se han indicado en este apartado implican aumentar en un 15% la contribucion de la
evaluacion continua ala notafinal de la asignatura, pasando del 35% inicial al 50%.
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En caso de que los exdmenes no pudieran ser presenciales, serealizarian ‘online en AulaVirtua
mediante |as herramientas disponibles.
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