Genética Médica 2015 - 2016

Genética Médica 2015/2016

Cddigo: 102886
Créditos ECTS: 3

Titulacién Tipo Curso Semestre
2502442 Medicina oT 3 0
2502442 Medicina oT 4 0
2502442 Medicina oT 5 0
2502442 Medicina oT 6 0
Contacto Uso de idiomas
Nombre: Maria Angels Rigola Tor Lengua vehicular mayoritaria: catalan (cat)

Correo electronico: MariaAngels.Rigola@uab.cat
Equipo docente

Rosa Mir6 Ametller

Prerequisitos

Es aconsejable que los alumnos tengan un buen conocimiento del inglés debido a que muchas de las fuentes
de informacion de esta materia se encuentran en este idioma. Convendria haber superado y alcanzado las
competencias correspondientes a las asignaturas: Biologia Celular y Genética Humana.

Objetivos y contextualizacion

Los principales objetivos de esta asignatura son:

Conocer las bases genéticas de las principales enfermedades con base o componente genético.
Relacionar la disfuncion genética con el fenotipo patolégico.

Realizar la interpretacion genética del diagnéstico, pronéstico, prevencion y terapia de las patologias
genéticas mas frecuentes en la poblacién humana.

Conocer la distribuciéon de enfermedades de base genética en una poblacién determinada teniendo en cuenta
su origen.

Analizar desde un punto de vista genético la relacion probandus-familia que facilite el ofrecimiento de consejo
genético.

Competencias
Medicina

® Demostrar, en la actividad profesional, un punto de vista critico, creativo y orientado a la investigacion
® Demostrar habilidades investigadoras a nivel basico
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* Demostrar que comprende la importancia y las limitaciones del pensamiento cientifico en el estudio, la
prevencion y el manejo de las enfermedades

® Demostrar que comprende la organizacion y las funciones del genoma, los mecanismos de transmision
y expresion de la informacion genética y las bases moleculares y celulares del andlisis genético

® Demostrar que comprende los fundamentos de accion, indicaciones, eficacia y relacién beneficio-riesgo
de las intervenciones terapéuticas, basandose en la evidencia cientifica disponible

® Demostrar que comprende los mecanismos de las alteraciones de la estructura y de la funcién de los
aparatos y sistemas del organismo en situacion de enfermedad

® Demostrar que conoce adecuadamente la lengua inglesa, tanto oral como escrita, para poder
comunicarse cientifica y profesionalmente de forma eficaz

® Indicar las técnicas y procedimientos basicos de diagnosis y analizar e interpretar los resultados para
precisar mejor la naturaleza de los problemas

Resultados de aprendizaje

1. Aplicar los principios basicos del método cientifico (observaciéon de fenémenos, formulacion de
hipétesis y comprobacion de las hip6tesis) al diagndstico, tratamiento y prevencion de las
enfermedades humanas.

2. Demostrar, en la actividad profesional, un punto de vista critico, creativo y orientado a la investigacion

Demostrar habilidades investigadoras a nivel basico

4. Demostrar que conoce adecuadamente la lengua inglesa, tanto oral como escrita, para poder
comunicarse cientifica y profesionalmente de forma eficaz

5. Describir el diagndstico, prondstico, prevencion y terapia de las patologias genéticas mas frecuentes en
la poblacion humana.

6. Describir los fundamentos moleculares de los mecanismos causantes de alteraciones
anatomopatoldgicas de diversas enfermedades, fundamentalmente hereditarias y neoplasicas, en
diferentes aparatos y sistemas.

7. Identificar las bases moleculares de las principales enfermedades genéticas con traduccion bioquimica

8. Identificar las pruebas de biologia molecular més eficientes para la prevencion, el diagnéstico y control
de la terapéutica de las patologias humanas mas frecuentes

9. Interpretar los resultados de investigacion y su aplicacién a la practica clinica.

w

Contenido

Sesién introductoria (presencial)

Sesiones de seguimiento de la asignatura (presenciales)

Sesién final de presentacién y discusion de los trabajos realizados por los alumnos (presencial)
Mddulos electrénicos

Médulo 1. Enfermedades monogénicas mas frecuentes

Médulo 2. Enfermedades metabdlicas

Médulo 3. Enfermedades mentales y del comportamiento

Médulo 4. Enfermedades endocrinas

Médulo 5. Enfermedades hematolégicas

Moédulo 6. Genética del cancer

Metodologia

Dirigidas: El curso incluye 3 sesiones presenciales, una al inicio, la otra a la mitad y la otra al final del curso.
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Supervisadas: También se dardn a conocer recursos y herramientas disponibles, potencialmente Utiles para el
desarrollo y méximo aprovechamiento del curso. El alumno adquiere los conocimientos cientificos basicos de
la asignatura. El alumno podré encontrar el material utlititzat a clase en el Campus Virtual.

Auténomas: El curso incluye un temario electronico consistente en 6 mddulos, en los que se imparte el
contenido tedrico del curso, que complementara con el estudio personal de los temas expuestos.

Actividades
Titulo Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Tipo: Dirigidas
Clases magistrales presenciales 4 0,16 4,5

Tipo: Supervisadas

Tutorias virtuales 9 0,36 4,5

Tipo: Auténomas

Preparacion de los médulos virtuales 35 1,4 4,5
Preparacion del trabajo de final de curso 20 0,8 2,4,3
Evaluacién

Las competencias de este curso seran evaluadas mediante los exdmenes de correccion automatica al final de
cada modulo (20%). Estos examenes se realizaran de forma virtual y deber& contestar correctamente cada
uno de los médulos para pasar al siguiente. La presentacion y defensa del trabajo final del curso representa el
80% de la nota final. Consiste en la presentacion y defensa oral de un caso clinico o enfermedad genética,
donde los alumnos deberan haber aplicado los conocimientos tedricos y practicos impartidos a lo largo de la
asignatura.

Actividades de evaluacion

Titulo Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Examen modulos 20% 3 0,12 1,5,6,7,8,9
Trabajo de fin de curso 80% 4 0,16 2,4,3,5
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