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GENETICA HUMANA CURSO 1979-80

BASES GENETICAS

Tema 1. Definicién de Genética Huamana, Datos Histéricos., Dificul-
tades del estudio de la Genética Humana.

Tema 2. Estructura cromésémica. Componentes de cromatina, Tipos de
D N A, Estructura de la cromatina: nucleosomas., Modelo de estructu
ra cromosdémica,

Tema 3. Mitosis y cromosomas humanos mitdtico$ Cromosomas en meta-
fase. Meiosis y cromosomas meidticos,. Citologia de la meiosis. Meio-
sis en el varén. Meiosis en la mujer. Significado clinico de la mei;

sis en el varén. ,

Tema 4. Fecundacidén. Desarrollo embrionario. Anomalias genéticas de
la fecundacién.Seleccién precigética.

Tema 5. Patrones de transmisién genética en el hombre. Genes y cara
teres. Polimerfa. Plerotropia. Modelos para la herencia autosomica
recesiva. La herencia ligada al sexo en el hombre. Caracteristicas
de la herencia limitada al sexo. Caracteristicas de la herencia con
trolada por el sexo., Caracteristicas de la herencia ligada al sexo.
Herencia holdndrica. Principales caracteres ligados al cromosoma X,
Variabilidad en la expresién genética., Penetrancia y expresividad.
Viabilidad genética: Letalidad, subletalidad. Fenocopias, Modifica-
ciones y supresores. Herencia citoplasmdtica.

Tema 6. Genes en el desarrollo y diferenciacién. Gemelos. Malforma-
ciones congénitas: aspectos genéticos de algunas malformaciones gen
ticas mds frecuentes. ‘

Tema 7. Genética de poblaciones. Panmixia. Frecuencias genéticas.
Ley de Hardy-Weimberg. Factores que modifican las frecuencias gene-
tipicas. : ;

Tema 8. Mutaciones. Determinacidén de la. frecuencia de la mutacidn.
Método directo. Método indirecto; Determinacién de mutaciones somd=-
ticas. Factores Biolégicqgﬁgye influyen en las mutaciones.

bl ambiambaley ' i
Tema 9. Herencia y Ambiente. Rasgos fisicos. Anomalias mentales,
inteligencia, Caracteristicas de la personalidad.

GENETICA BIOQUIMICA DEL lIOMBRE

A) Variaciones normales

Tema 10. Polimorfismo: tipos. Seleccidén en poblaciones Humanas.
Evolucidén y polimorfismos.

Tema 11. Polimorfismo enzimdtico. Sistemas enzimaticos polimorficos
. Fosfatasa d4cida de los gldébulos rojos, .Fosfaglucomutasa. Glucosa. €
fosfato deshi genasa etc.

Tema 12. Polimorfismos proteinicos. Polimorfismos derectables por
electroforesis. llaploglobinas. Transfeninas. Componente especifico
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Tema 14, Introduccidén a los grupos sanguineos. Los grupos sanguineo
como sistemas anti{geno-anticuerpos. Tipos y propiedades de los anti
nos grupales. Anticuerpos grupales., Métodos de estudio.

Tema 15. Sistema A B O, Grupos y subgrupos de este sistema, lleren-.
cia de los mismos., Cdculo de las frecuencias genéticas. Variantes
del sistema A B O, Sistema secretor., Antigenos Lewis,

Tema 16. Sistema MNSs y Rh. Frecuencia de los grupos MNSs, Interpre
tacidén genética del sistema MNSs y su variedad. Fundamentos y com-
plejidad del sistema Rh. Enfermedad hemolitica del recién nacido y
seleccidén natural para Rh, : .

Tema 17, Otros sistemas de grupos sanguineos, El sistema Xg: aspec-
tos genéticos y proporcién de sexos. Genética elemental de los gru-
pos: P. Kell, Duffy, Kid d, Lutheran, Diego e I. Grupos sanguineos
en primates,

Tema 18, Hemoglobinas humanas. Estructura y funcién de la hemoglobi.
na. llemoglobinas anémalas, Anemia dreponicitica. Otras hemoglobinas
anémalas, Talasemia,

Tema 19. Antigenos de los leucocitos. Isoantigenos de los leucoci-
tos y plaquetas. Sistema HL-A: genética e implicaciones proéticas,.
Utilidades del polimorfismo., Técnicas para demostrar el polimorfis-
mo, Determinacién de la estructura y funcién celular. )

B) Variaciones patolégicas,

Tema 20, Errores innatos del metabolismo. Errores en el me tabolis=
mo de los aminodcidos. Errores en el metabolismo de los gldcidos,
Errores en el metabolismo del cobre. Deteccién de heterozigotos,
Diagnéstico neonatal,

J
Tema 21. Imnoglobulinopatfas: Hiperinmunoglobulinopatias, parainmi-
noglobulinopatias, hipoinmunoglobulinopatfas., Factores anémalos de
la coagulacidén: Genética de la hemofilia y enfermedad de Von Willa-
bran.

CITOGENETICA HUMANA

Tema 22, Fundanentos de las técnicas citogenéticas. Técnicas con-:
vencionales. Técnicas de Cultivo. Técnicas de identificacién cromo-
sémica., Autorradiograffia. Métodos de Fluorescencia., Métodos por
tincidén con Giemsa, Técnicas especiales, Andlisis Cromosémico auto
mdtico, :

Tema 23, Nomenclatura cromosémica, Cariotipo humano normal., Identi-
ficacién de los cromosomas somaticos,- Cromosomas meioticos. Polimor-
fismos cromosdémicos: Bandas C. Bandas N.6.R. Disposicién de los cro-
mosomas en el nucleo interfdsico. Asociacién de cromosomas,

Tema 24, Cromatina X e inactivacién génica en el hombre, Cromatina
sexual y su variabilidad. Postulados de la hipétesis de Lyon. Prue-
- bas de esta Hipdétesis.



Tema 25, Origen y transmisién de las anomalias cromosémicas,
Cambios cromosdémicas estructurales, Mosaicismo, No disyuncidn,
Comportamiento meidtico, Portadores equilibrados, Quimerismo,

Tema 26, Anomalias del grupo G. Sindrome de Down. Tipos citogenéti-
cos de la trisomia 21, Monosomias parciales.

Tema 27. Anomalias del grupo E. Sindrome de Edward. Otras alter-
naciones numéricas y estructurales del grupo E,

Tema 28, Anomalfas del grupo D, Sindrome de Patau. Otras anomalias
del grupo D,

Tema 29. Anomalias autosdémicas en otros grupos: trisomias, deleccio=-
nes, duplicaciones y translocaciones (excepto’'de los grupos D, E y
G). Sindromes por rotura cromosémica,

Tema 30, Determinacién del sexo y Cromosoma X y Antigeno H-Y, Meca=-
nismos de la diferenciacidén sexual en el hombre.

Tema 31, Anomalfas de los cromosomas sexuales en el varon. Exceso

de cromosomas X en el vardén: sindrome de Klinefelter Y sus variantes
Exceso de cromosomas Y. Variaciones estructurales del cromosoma Y
Efectos fenotipicos de la hetereocromatina de los cromosomas sexua=
les en el vardn,

Tema 32. Anomalias de los cromosomas sexuales en la mijer. Disgenesi:
ovdrica, Disgenesia gonadal pura., Alteraciones numéricas Yy estruc-
turales del cromosoma X. Efectos de la hetereocromatina de 1los cro-
mosomas sexuales en la mujer. ;

Tema 33. Incersexualidad en el hombre. Hemafroditismo verdadero,
Pseudohermafroditismo. Pseudohermafroditismo femenino. Pseudoherma--
froditismo masculino. Sindrome de feminizacién testicular. Varones XX,

Tema 34, Genética de la esterilidad e infertilidad. Anomalfas meid—
ticas. Translocaciones. Sindrome de desinapsis, Pulverizacion cro-
mosémica, Infertilidad y anomalias cromosdémicas,.

Tema 35. Aspectos citogeneticos en los abortos. Tipos de anomalias’
que cdusul. los abortos: triploidfa, tetrapoidia, otras anomalias,
Frecuencia de las anomalias cromosémicas en los embarazos.

Tema 36, Cromosomas y enfermedades neopldsicas., Teoria cromosémica
del cdncer segun Boveri. Patologia cromosémica y predisposicidén al
céncer. Genética y céncer.

Tema 37. Diagnéstico prenatal. Amniocentesis. Estudios cromosémicos,
Estudios bioquimicos. Defectos del tubo neural,

Tema 38. Anomalias cromosémicas inducidas. Efectos de las radiacio-
nes ionizantes. Rayos X. Rayos beta, Rayos Gamma y neutrones. A

Tema 39. Efectos de virus y drogas en los cromosomas. Efecto de los
virus sobre los cromosomas " in vivo" e "in vitro"., Efecto de las
drogas. Farmacogenética. :



Tema UO, Consejo Genético. Definicidén, Diagnostico de 1la enfermedad,
Cdlculo del ttiesgo: anomalias génicas.Anomalias cromosémicas. Con-
sanguinidad, '

Tema 41, Mapas de genes en cromosomas humanos. Mapas por métodos de
recombinacién. Mapas mediante hibridacién celular,. Mapas mediante
anomalias cromosdémicas,

Tema 42, Cromosomas humanos Y evolucidén, Evolucién cromosémica en
Hominoideos. Anomalfas cromosdémicas mis frecuentes en el hombre,

Tema 43, Dermatoglifos y anomalias cromosémicas. Dermatoglifos Yy

anomalias de los autosomas, Dermatoglifos y anomalias de los cro-
mosémas sexuales, ;
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