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Data Subject

Code 42790

Name Laboratory of preimplantation genetic diagnosis

Cycle Master's degree

ECTS Credits 4.0

Academic year 2017 - 2018

Study (s)

Degree Center Acad. Period

year

2131 - Master's Degree in Biotechnology of Faculty of Medicine and Odontology 1  First term
Assisted Human Reproduction

Subject-matter
Degree Subject-matter Character

2131 - Master's Degree in Biotechnology of 4 - Reproduction laboratories Obligatory
Assisted Human Reproduction

Coordination
Name Department
PELLICER MARTINEZ, ANTONIO 290 - Pediatrics, Obstetrics and Gynaecology

SUMMARY

Hace ahora aproximadamente 50 afios que se identificaron las primeras concepciones humanas aneupl oi des (anomalias
cromosdmicas numeéricas) y desde entonces la investigacion se ha centrado en tres preguntas basicas:

1) Lafrecuencia de las aneuploidiasy su importanciaclinica
2) El origen del cromosomals en exceso/defecto
3) Los mecanismos que producen las aneuploidias

La primera de estas cuestiones ya ha sido resueltay sabemos que no menos del 5% de los embarazos clinicos son trisémicos
(ganancia de un determinado cromosoma) 0 monosémicos (pérdida de un determinado cromosoma). La mayoria de estas
gestaciones aneuploides finalizan en un aborto en €l primer trimestre de embarazo, pero en algunos casos (trisomias 13, 18, 21y
de los cromosomas sexuales, asi como la monosomia X) son compatibles con laviday representan la causa principal de nifios
nacidos con defectos congénitos o retraso mental.
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VNIVERSITAT G D VALENCIA

En este tema definiremos | os diferentes tipos de anomal ias cromosdmicas y tipos de enfermedades genéticas, para describir a
continuacion lo que se conoce hasta el momento sobre su incidenciay su origen. Nos centraremos sobre todo en |os aspectos
genéticos que tienen implicaciones en lafertilidad humanay las opciones reproductivas en parejas portadoras de enfermedades
genéticas y con riesgo de alteraciones cromosdmicas. Dentro de las opciones reproductivas destaca la posibilidad de realizar una
biopsia alos embriones obtenidos tras unafecundacién “in vitro” y analizar su contenido génico y/o cromosoémico paratransferir
embriones sanos al Utero materno dentro de un programa de diagndstico genético preimplantaciona (DGP).

PREVIOUS KNOWLEDGE

Relationship to other subjects of the same degree

There are no specified enrollment restrictions with other subjects of the curriculum.

Other requirements

Para la realizacion de esta materia, no es necesario tener conocimientos previos fuera de la licenciatura
de origen, y del orden establecido de las asignaturas. Asi mismo, tampoco es necesaria la evaluaciéon
de sus aptitudes o conocimientos previamente al ingreso.

El alumno adquirira las competencias presentados en las diferentes asignaturas en los plazos
establecidos, no requiriéndose de una preparacion previa por parte del alumno mas que aquella
contenida en asignaturas cursadas anteriormente.

COMPETENCES (RD 1393/2007) // LEARNING OUTCOMES (RD 822/2021)

LEARNING OUTCOMES (RD 1393/2007) // NO CONTENT (RD 822/2021)

Al finalizar esta materia los estudiantes tienen que ser capaces de:

- Demostrar los conocimientos que tienen del trabajo que se desempefia en € |aboratorio de
androl ogia, diagnosticando las muestras de semen y protocolizando el tratamiento de las muestras.

- Demostrar los conocimientos que tienen del trabajo que se desempefia en €l |aboratorio de
fecundacion in vitro, describiendo las diferentes técnicas y protocol os que se desarrollan en este
laboratorio.

- Demostrar los conocimientos que tienen del trabajo que se desempefia en €l |aboratorio de
diagndstico genético preimplantacional, evaluando con rigor las diferentes técnicas y protocolos que se
desarrollan en este |aboratorio

DESCRIPTION OF CONTENTS
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1. Origen y etiologia de las anomalias cromosomicas.

En este tema se describen los diferentes tipos de anomalias cromosOmicas y su incidencia en base a la
informacion obtenida de los estudios en abortos espontaneos. Se detallan diferentes aspectos de la
meiosis femenina, ya que se trata del proceso responsable de la mayor aprte de las aneuploidais
humanas

2. Anomalias cromosémicas de origen masculino: estudios en espermatozoides y meiosis

3. Asesoramiento genético reproductivo y estudios cromosémicos en la pareja infértil

4. Estudios genéticos en la pareja infértil.

Se describen las pruebas genéticas que deben solicitarse a una pareja infértil, haciendo especial
hincapié en el varon infértil, con screening para fibrosis quistica y microdeleciones del cromosoma Y.

5. Técnicas de biopsia embrionaria.

En esta parte explicamos en qué consiste la biopsia embrionaria y como se realiza en el laboratorio,
presentando videos sobre las diferentes modalidades.

6. Diagndstico genético preimplantacional para screening de aneuploidias.

Se explican las bases de este programa y las dos técnicas mas utilizadas para el estudio de aneuploida
en embriones: la hibridacion in situ fluorescente y los micrroarrays.

7. Diagndstico genético preimplantacional en portadores de anomalias estructurales.

Se describe con detalle el riesgo de desequilibrio cromosémico en parejas portadoras de alteraciones
cromosoémicas Yy la posibilidad de evitarlo mediante DGP.

8. DGP: diagnostico molecular de enfermedades monogénicas mediante PCR.

Se presentaran los diferentes protocolos para la identificacion de mutaciones en difentes enfermedades
monogéncias y segun los diferentes patrones de herencia.

42790 Laboratory of preimplantation genetic diagnosis 3



_ Course Guide
42790 Laboratory of preimplantation genetic
diagnosis

=5

3
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9. Efecto de la exposicion ambiental en la reproduccion humana

10. Diagndstico Prenatal No Invasivo (NIPT)

ACTIVITY Hours % To be attended

Theory classes 38,00 100

Tutorials 1,00 100

Seminars 1,00 100
TOTAL| 40,00

TEACHING METHODOLOGY

|M D1 — Método Expositivo/Clases tedricas. presenciales, con la explicacion del temario por parte de
los profesores, y la entrega de material escrito. Ademas, las clases, junto con sus presentaciones en
diapositivas comentarios de los profesores y respuestas a dudas de |os alumnos, son grabadas,
utilizando la herramienta de e-learning Elliminate live, que permite la asistencia virtual en caso de
ausencia justificada, asi como poder volver a consultar 1os contenidos dados en clase.

IMD2- Estudio de casos(adquisicion de aprendizajes mediante €l andlisis de casos reales o simulados)
en las clases tedricas se utiliza mucho estd metodol ogia para completar |os conocimientos impartidos.

IMD3- Método expositivo-participativo y estudio de casos (adquisicion de aprendizajes mediante el
andlisis de casos reales o simulados): metodol ogias utilizadas en |os cursos, conferencias 0 mesas
redondas organizadas por la CCA del Master parafomentar |as competencias transversales.

IMD4 —Resolucion de problemas (gjercitar, ensayar y poner en préactica los conocimientos previos) es
la metodol ogia mas utilizada en seminarios y talleres, como es €l caso de los seminarios web de las
diferentes sociedades de reproduccién y congresos del ambito. El objetivo de estos seminarios esla
auto-actualizacion de los contenidos de |a especialidad.

[Mediante |os seminarios se construye el conocimiento através de lainteraccién y actividad de los
estudiantes.

IMD5- Aprendizaje orientado a proyectos (realizacion de un proyecto- trabajo aplicando competencias
adquiridas). Se realizan trabajos bibliograficos sobre temas que contribuyan alaformacion integral .
Se elabora una memoria de | as actividades.
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Si el trabajo se desarrolla en equipo se fomenta también la metodol ogia de aprendizaje cooperativo
(desarrollar aprendizajes activos y significativos de forma cooperativa)

IMD8 — Tutorias se desarrolla una atencion individualizada en la que sobretodo se resuelven dudasy se
fomenta el aprendizaje significativo de las competencias que han adquirido. El profesor actia como
guia académico, apoyando a estudiante pero siempre fomentando el aprendizaje autbnomo.

EVALUATION

Sistema de evaluacion |Ponderacién  |Ponderacion
minima maxima

SE1 - Exdmenes escritos, parciales y finales, sobre las clases
presenciales. basados en |os resultados de aprendizaje y en los
obj etivos especificos de cada asignatura. Exdmenes tipo test de
respuesta multiple.

50 70

SE?2 - Evaluacion de las actividades no presenciales
relacionadas con los trabajos de investigacion bibliogréfica
presentados: evaluacion del trabajo escrito, y de la presentacion
oral y defensa de la presentacion.

30 50
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disorders in a pediatric emergency department.Mayo Clin. Proc.,76, 777-783.
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