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PROGRAMA DOCENTE DE GENETICA HUMANA

Bases Genéticas.
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1. Definicidén. 2. El1 hombre cono objeto de estudio genético. 3. Partes
O Ccampos. 4. Detos histéricos. 5. Bibliograia: libros, monosrafies,
revistas.

ESTRUCTURA DE LOS CROMOSOMAS EUCARIOTAS:

1. Introduccidén. 2. DNArepetitivo. 2.1 DNA setélite. 2.2 DNA moderada-
mente repetitivo. 3. DNA "tnico" 4. Organizzcidn estructurzl de los
cromosomas metafisicos. 4.1 Estructura de la cromatina. 4.2 Cromatida
uninémica. 4.3 Teldmeros. 4.4 Centrdémeros. 4.5 Regiones organizadcoras
del nucleolo. 4.5 Otras construcciones secundarias. 4.7 Beandas cromo-
sdmicas. 5 Modelos de estructura cromosdmica.

GENETICA MOLECULAR I.

1. Métodos basicos de ingenieria genétiza. 1.1 HIbridecidn "in sity"
1.2 "Southern blot". 1.3"Northern blot". 1.4 Electroforesis nulsada
de DNA. 1.5 Rezaccidn en cadena de la Polimerzsa (PCA).

GENZTICA MOLECULAR II.
1. Aplicacién de las técnicas de ADN recombinante de la genética humzna.

1.1 Obtencidn de hormonas, factores sanguineos, interfon. 1.2 Dizands—
tico de enfermedades senéticas. 1.3 Terapia mediante inierto de senes.
MITOSIS.

1. Ciclo mitdtico. 2. Replicacidn Cromosdmica. 3. Fusidn celular.
4. Cromosomas »orematuramente condensados: aplicaciones. 5. rigen
de los cromosomas alocizlicos. 6. Intercambio de cromitides hermanas:
aplicaciones. 7 Crossing-over mitdtico. 3 Endorreduplicacidn. S
Endomitosis. 10. Siznificado de la Meiosis. 11 . Fases de 13 neiosis:
11.1 Complejo sinantinémico. 12 Oosenesis. 13 Espermatogénesis.

13.1 Espermiogenésis. AnZlisis cromosdmico de espermatozoides humznos:
fecund2cidn heterdlosa hombre-hamster.

FECUNDACION.

1. Prenaracidn de los gametos: 1.1 oocitos. 1.2 Espermatozoides. 1.2.1
Maduracidn. 1.2.2 Capacitacién. 1.2.3 Reaccidn acrosémica. 2. Intera-
cion de los espermatozoides con la zona nelficida. 3. Fusidn de membra-
nas. 4, Activacion del =ziccto. 5. Errores en laz fecundacidn. 0.
Fecundacidn in vitro. 2 Etapzs tempranas del desarrollc embrionzrio.

PATRONES DE TRANSMISION GENETICA EN EL HOMBRE.

1. Arboles genealdzicos. 2. Herencia autosdmica dominante. 2.1 Pene-
trancia y expresividad. 3. Herencia zutosémica recesiva. 3.1 Consan-
guinidad. 4. Herencia 1ligada al cromosoma X. 4.1 Dominante. 4.2
Recesiva. 5. Herencia Holandrica. 6. Herencia multifactorial. 7
"Imorintinz".

GEMELOS, DEFECTOS CONGENITOS.

1. Gemelos. 1.1 Biologia de los gemelcs. 1.2 Diasndstico de la cigosi-
dad. 1.3 Aplicaciones del estudio de gemelos en gendtica humana.
1.4 limitaciones. 2. Defectos coneénitos. 2.1 Definicidén. 2.2 Fre-
cuencia. 2.3 Etiologia.



TEMA 8. 2.3.1. Factores gendticos. 2.3.2. Factores ambientales: agentes infecciosos
agentes fisicos, agentes quimicos, factores maternos metabdlicos v gené-

’ » . 7 LL’
ticos. 2.4, Genética y prevencién de los defectos del tubo neral,

TEMA 9. 1. Mutacién esponténea. 1.1. Frecuencia. 1.2 Frecuencia de mutacion y
edad del padre. 1.3 Mutacién en células germinales.. 1.4 Mutacion en
células somiticas. 4. Reparacidén del DNA. 4.1 Sindromes hereditarios con
defectos emrenzimas de repara¢idn 4.1.1. sfndromes de inestabilidad
cromdsomica: Anemia de Fanconi, S. de Bloom, Ataxia Telangiectasia
4.1.2 Xeroderma pigmentosum. 2. Mutacién inducida. 2,1 Mutacién inducida
por radiacién. 2.1.1. Conceptos bAsicos de los efectos genéticos de las
radiaciones. 2.1.2. Radioactividad natural. 2.1.3. Radioactividad adi-
cional debida a la civilizacién moderna. 2.2. Mutacidén inducida por
agentes quimicos. 2.2.1, Mecanismos moleculares de la mutagénesis quimica
2.2.2. Mutagenos en alimentos, farmacos, ocupacionales.

TEMA 10. GENETICA DE LAS POBLACIONES.
1. Introduccién. 2. Frecuencia genética. 3. Ley de Hardy-Weinberg.
4. Factores que modifican el equilibrio Hardy-Weinberg. 4.1. Migracién
4.2 Mutacioén 4.3 Seleccién. 4.4 Consanguinidad. 4.5 Deriva genética
4.6 Apareamiento selectivo.

TEMA 11. GENETICA DEL COMPORTAMIENTO.
1. Analisis genético de fenotipos definidos. 1.1. Psicosis. 1.1.1. Esqui-
zofrenia. 1.1.2. Desequilibrios afectivos: depresién y mania. 1.2. Enfer-
medad de Huntington. 1.3 Enfermedad de Alzheimer. 2. Enfermedades por
adiccion. 2.1 Alcoholismo. 3. Inteligencia 3.1 Retraso mental

TEMA 12. POLIMORFISMO: GRUPOS SANGUINEOS.
L. Polimorfismo genético. 1.1 Polimorfismo en DNA nuclear v mitocondrial
2. Causas de la diversidad alélica. 2.1 posicién seleccionista. 2.2. po-
sicibén neutralista. 3. Introduccién a los grupos sanguineos. 3.1. Antigenos
grupales 3.2 Anticuerpos grupales 3.3. Reacciones antigeno-anticuerpo
4. Sistema ABO. 4.l1. Grupos y subgrupos ABO 4.1.1. Distribuciédn
4.2 Variantes. 4.3 ., Bioquimica y Biosintesis de los antigenos A,B, H.
4. Sistema secretor 5. Sistema Lewis. 6. ABO y enfermedad.

TEMA 13. GRUPOS SANGUINEOS.

Sistema Rhesus, haplotipos Rh. Enfermedad Hemolitica del recién nacido.
Sistema MNSS. Sistema Xg. Grupos sanguineos en primates.

TEMA 14, POLIMORFISMOS ENZIMATICOS Y PROTEINICOS.
1. Métodos de estudio. 2. Isoenzimas. 3. Sistemas enzimaticos pclimérficos.
3.1 Glucosa 6 fosfato deshidrogenasa. 3.2. Colinesterasa sérica. 3.3
N-acetil transferasa. 4. Polimorfismo de las proteinas plasmiticas.
5. Haptoglobinas. 6. Transferrina. 7. Compor ente especifico de grupo.

TEMA 15. SISTEMA HLA.
1. Antigenos HLA. Clase I,II y III. 2. Estructura, Polimorfismo y evo-
lucion de los Genes del sistema HLA. 3. HLA y transplantes. 4. HLA y
enfermedad.

TEMA 16. BASE GENETICA DE LA DIVERSIDAD DE ANTICUERPOS.
l. Genes de las Immunoglobulinas. 2. Polimorfismos de las Immunoglobu-
linas. Immunoglobulinopatias.

TEMA 17. HEMOGLOBINAS.
1. Control genético de las hemoglobinas normales. 2. Variantes estruc-—
turales de las hemoglobinas. 2.1l. Variantes por sustitucién de base.
2.2 Variantes por crossing-over desigual. 2.3. Variantes por delecion.
2.4. Variantes por elongacién de cadena. 2.5. Variantes por insercidn
0 adicién de bases. 3. Efectos clinicos de las variantes de las hemo-
globinas. 4. Talaserias. 4.1, Talasemias < . 4.2. Talasemias 3 .4.3.
HbF persistente y heredable. 4.4, Talasemia §@ . 5. Presién selectiva

y mantenimiento del Polimorfismo de HbS y Talasemia 3 .
/
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19.

20.

21.

22,

24,

26.

ERRCRES INNATOS DEL METAROLISMO.

1. Definicidén y caracteristicas generales. 2. Deteccidn de heterozigotos.
3. Fenilceto uria. 4. Enfermedacdes por almacenemiento en los lisosomas.
4,1 Muccpolisacaridosis. 4.2. Sfingolipidosis. 5. Hiperlipemias. 5.1.
Clasisficacién genética. 5.2. Genes de apolipoproteinas. 6. Farmaccgené-
tica. €.1. Inactivaciidn de la isoniacida.

ALTERACIONES GENETICAS DE LOS FACTORES DE COAGULACION.
1. Hemofilia. 1.1. Genética molécular. 2. Enfermedad de Von Willebrand
3. Hemcfilia B. 4. Otras alteraciones.

TECNICAS EN CITCGENETICA HUMANA.

1. Fundamento de las técnicas citogenéticas. 2. Técnicas de cultivo.

2.1, Linfocitos. 2.2. Fibroplastos. 2.3. Células del liquido amnidtico.

3. Técnicas directas y cultivos ccrtos. 3.1. Estudio de células germinales.
3.2. Estudio de Leucemias. 4. Técnicas de Bandas Cromosdémicas. 4.1. En
preparacicnes fijadas. 4.1.1. Bandas G. 4.1.2. Bandas Q. 4.1.3. Bandas C.
4,1.4, Regiores organizadoras del nucleolo (NOR). 4.2. Mediante tratamiento
de células en cultivo. 4.2.1. Bromodeoxiuridine (BrdU). 5. Obtencidén de
cromosomas en profase o prometafase. 6. Microfotografia. 7. Analisis
cromosémico automético.

EL CARIOTIPO HUMANO.

1. El cariotipo humano normal. 2. Nomenclatura cromosémica. 2.1. Conferen-
cia de Paris. 2.2. Conferencia de Estocolmo. 3. Polimorfismos cromosémicos.
3.1. Bandas C. 3.2. Bandas Q. 3.3. Regiones organizadoras del nucleolo.
3.4. Otras variantes. 4. Disposicidn de lcs cromosomas en el nucleo.

4.1. Asociacidn de cromosomas acrocéntricos.

ALTERACICNES CROMOSCMICAS NUMERICAS.

1. Aneuploidia. 1.1. Trisomia. 1.2. Monosomia. 2. Origen aneuploidia.
2.1. No disyuncién. 2.1.1. Tipos. 2.2. Pérdida anafasica. 3. Poliploidia.
3.1 Triploidia. 4. Origen poliploidia. 4.1. Errores en la fecundacion.
4.2. Endcmitesis, endorreduplicacién. 5. Causas de la no disyuncion.

5.1. Edad materna. 5.2. Otros. 6. Mosaicos y Quimeras.

SINDROMES FOR ANOMALIAS CROMOSOMICAS NUMERICAS AUTCSOMICAS EN EL HOMBRE.

1. Incidencia de alteraciones crorosbémicas en recién nacidos. 2. Triploides
y tetreploides. 3. Ancuploidia autosomica. 3.1. Anomalias fenotipicas
causadas por desequilibrio cromcsdmicc. 4. Sindrome de Down (Trisomia 21).
4.1. Incidencia. 4.2. Rasgos fenotipicos. 4.3. Tipos citogenéticos.

4.4, Etiologia.

CONTINUACION: ANEUPLOIDIAS AUTOSOMICAS EN EL HOMBRE.

1. Sindrcme de Patau (Trisomia 13). 1.1. Incidencia. 1.2. Rasgos fenoti-
picos. 1.3. Tipos citogenéticos. 1.4. Etiologia. 2. Sindrome de Edward
(Trisomia 18). 2.1. Incidencia. 2.2. Rasgos fenotipicos. 2.3. Tipos citc-
genéticos. 2.4, Etiologia. 3. Otros sindromes por aneuploidias autosémicas.

CAMBIOS CROMOSOMICOS ESTRUCTURALES.

1. Origen de las alteraciones cromosdmicas estructurales. 1.1. Rotura de
cromatide y cromosoma. 1.2. Teldémeros. 2. Causas de las roturas cromosé-
micas. 2.1. Roturas espontaneas. 2.2. Roturas inducidas. 2.3. Radiaciones
ionizantes. 2.4, Agentes quimicos. 2.5. Métodos de estudio de las roturas
cromosémicas. 3. Tipos de aromalias estructurales. 4. Comportamiento
meidtico de cada tipo de alteracién estructural.

ALTERACIONES AUTOSOMICAS ESTRUCTURALES HUMANAS.

1. Deleccidén o Monosomia pura. 1.1. Sindrome del Cri-du-Chat. 1.2. Sindrcme
4p- . 1.3. Sindrome 18p- . 1.4, Sindrome 18q— . 1.5. Otros sindromes por
delecidon, 2. Cromosomasen anillo. 3. Inversiones. 3.1. Pericéntricas.

3.2. Paracéntricas. 4. Duplicacicnes o Trisomias parciales puras. 5. Inser-
ciores. 6. Crorosomas marcadores.



TEMA 27.

TEMA 28.

TEMA 29.

TEMA 30.

TEMA 31.

TEMA 3z.

TEMA 33.

TEMA 3¢,

TEMA 35.

TEMA 36.

TEMA 37.

TEMA 38.

ALTERACIONES LSTRUCTURALES AUTOSOMICAS HUMANAS (Cont.).

I. TranslncacionesRobertsoniznas. 1.1. Frecuercias de los diversos tipos.
1.2, Dicéntricos y Monocéntricos. 1.3. Segregacion de translocaciones
Robertsoniznas. 2. Translocaciones reciprocas. 2.!. Punto de rotura.

2.2. Fenotipos de Portadores de translocaciones €quilibradas y no equili-
bradas. 2.3. Meiocis en los portadores de translocaciones equilibradas.
3.Lugares fragiles. N

DETERMINACION DEL SEXO.

1. Desarrollo de lcs caracteres sexuales. 2. Papel de las Hormonas gonadal-=s
en el desarrollo de los fenotipos sexuales. 2.1. Desarrollo masculino,

2.2, Desarrollo femenino. 3. Cromosoma Y. 4. Antigeno H-Y. 5. Genes del
cromosma Y. 6. Alteraciones numéricas y estructurales de los cromosomas
sexuales.

COMPENSACION DE DCSIS FARA EL CROMOSOMA X EN MAMIFEROS.
l. Cromatina X. 2. Inactivacién del cromosoma X. 3. Hipotesis de Lyon.
4. Evidencias de esta hipdtesis.

ANOMALIAS DE LOS CROMOSOMAS SEXUALES.

1. Anomalias numéricas. 1.1. Sindrome de Klinefelter. 1.2. Sindrome X Y Y
1.3. Sindrome de Turner. 2. Alteracicnes estructurales. 2.1. Cromosoma X.
2.2. Sindrome de Fragilidad del cromosoma X. 2.1.1. Alteraciones estruc-
turales del cromosma X y patrones de inactivacién. 2.2, Cronosma Y.

3. Varones XX. 4. Mosaicismo.

INTERSEXUALIDAD EN EL HOMBRE.,

1. Definicién. 2. Hermafroditismo verdadero. 3. Pseudohermafroditismo
masculino. 3.1. Disgenesias de los gonadas fetales concariotipo normal.
3.2. Anomalias de las Gonadotropinas. 3.3. Deficiencias en enzimas, nece-
sarias para la biosintesis de Testosterona. 3.4. Sindrome por ausencia
del Receptor del andrégenc (feminizacién testicular). 4. Pseudohermafro-
tidismo femenino.

ESTERILIDAD Y ABORTOS.

1. Anomalias cromosdmicas e infertilidad. 1.l. Anomalias somaticas.

1.2, Anomalias meiéticas. 2. Alteraciones cromosdmicas y abortos. 2.1. In-
cidencia de pérdida fetal en el homtre. 2.2. Incidencia de alteraciones
cromosémicas. 2.3. Tipos de alteracicnes cromosémicas en los abortos.

DERMATOGLIFOS Y ANOMALIAS CROMOSOMICAS.

1. Dermatcglifos. 2. Dermatoglifos y alteraciores cromosdémicas. 2.1. Der—
matoglifos y anomalias autosémicas. 2.1.1. Sindrome de Down. 2.2.2. Sindro-
me de Patau. 2.1.3. Sindrome de Edward. 2.1.4. Sindrome del "Cri-du-Chat".
2.2. Derratoglifos y anomalias de los cromosomas sexuales. 2.2.1. Sindrome
de Turner. 2.2.2. Sindrome de Klinefelter.

GENETICA Y CANCER.

1. Introduccidén. 2. Oncogenes. 3. Mecanismos de activacién de los oncogenes.
4. Oncogenes recesivos. 5. Diminutos dobles (DM). 6. Regiones de tincién
homogénea (HSR). 7. Estudios cromosémicos en r~oplasias primarias. 7.1.
Leucemias. 7.2, Linfomas. 7.3. Tumores sélidos. 8. Efectos de los cambios
cromosomicos en el desarrollo del tumor.

MAPA DE GENES EN CROMOSCMAS HUMANOS.

1. Estado actual del mapa humano. 2. Métodos para el mapsdo humano.
2.1. Estudios familiares. 2.2. Dosis génica. 2.3. Hibridacién somatica
célular. 2.3.1. Micromanipulacién. 2.4, Hibridacién "in situ". 2.5. DNA
recomtinante.

DIAGNOSTICO PRENATAL DE LAS ENFERMEDADE HEREDITARIAS.

l. Indicaciones. 2. Amniocentesis. 3. Biopsia de vellosidades coribnicas.
4. Otras técnicas: Ultrasonidos, Fetosccpia, Hibridacidn molecular.

5. Alteraciones crcmosomicas. 6. Alteraciones bioquimicas. 7. Enferme-
dades géricas ligadas al cromosoma X. 8. Defectos del tubo neural.

CONSEJO GENETICO.

1. Definicidn. 2. Diagndstico de la enfermedad. 3. Cilculo del riesgo.
3.1. Alteracicnes génicas. 3.2. Alteraciones crorosémicas. 3.3. Consan-
guinidad. 4. La practica del Consejo Genético.

FILOGENIA DE LOS CROMOSOMAS HUMANOS. .

1. El origen del hombre. 2. Citctaxonomia y Evolucidn d= Hominoideos.

3. Citogenética Molecular y Mapado génico comparativo. 4. Re2organizaciores
cromosoémicas en la Evolucidén y en las Poblacionss actuales.





