Genética Humana 2016-2017

Cadigo: 102958
Créditos: 4.5

Titulacion Semestre

2502442 Medicina OB 2 1

Fe de errores

Se excluye del EQUIPO DOCENTE a las profesoras ltziar Salaverria Frigola y Alba Fernandez
Encinas y se incorpora el profesor Viceng Catala Cahis. El docente responsable de la asignatura
serd el profesor Jordi Camps, jordi.camps@uab.cat

En el apartado de CONTENIDOS, el apartado VIl de citogenética pasa a ser VI y el apartado VI de
genética y genémica de enfermedades pasa a ser VII.

Profesor de contacto Utilizacion de idiomas en la asignatura
Nombre: Jordi Camps Polo Lengua vehicular mayoritaria: catalan (cat)
Correo electronico: Jordi.Camps@uab.cat Grupo integro en inglés: no

Grupo integro en catalan: no

Grupo integro en espafiol: no

Equipo docente
Rosa Mir6 Ametller
Maria Angels Rigola Tor
Alberto Plaja Rustein

Itziar Salaverria Frigola

Alba Fernandez Encinas

Prerrequisitos

Es aconsejable que los alumnos tengan un buen conocimiento de inglés, ya que muchas de las
fuentes de informacién de esta materia se encuentran en este idioma. Asimismo, es conveniente
gue el estudiante haya alcanzado unas competencias basicas en biologia celular, bioquimica y
biologia molecular. Ademas, es conveniente que el estudiante conozca los principios béasicos de la
genética.

Objetivos



mailto:Rafael.Torrubia@uab.cat

La asignatura se programa en el segundo curso del grado de Medicina. Su objetivo general es dar al
alumnado toda la informacidn necesaria que le permitir4 adquirir el conocimiento sobre la
organizacion, funcién y regulacion de los genes en condiciones de normalidad y le capacitara para
entender los mecanismos implicados en las enfermedades de base genética.

El estudiante adquirira conocimientos avanzados sobre genoma humano; epigenética y regulacion
de la expresion génica; mutacion y reparacion del ADN; farmacogendmica; genética del desarrollo;
patrones de herencia; citogenética; enfermedades raras; genética del cancer, y genética de
poblaciones.

Competencias

Comunicarse de forma clara, tanto oralmente como por escrito, con otros profesionales y

con los medios de comunicacion.

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

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

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
analisis genético.

Demostrar un nivel basico de habilidades de investigacion.

Formular hipétesis y recoger y valorar de forma critica la informacion para la resolucion de
problemas siguiendo el método cientifico.

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

Reconocer los determinantes de la salud de la poblacién, tanto los genéticos como los
dependientes del sexo, el estilo de vida, la demografia, los factores ambientales, sociales,
econdmicos, psicoldgicos y culturales.

Valorar criticamente y utilizar las fuentes de informacidn clinica y biomédica para obtener,
organizar, interpretar y comunicar la informacion cientifica y sanitaria.

Resultados de aprendizaje
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Aplicar las técnicas basicas de uso habitual en el laboratorio de genética.

Comprender textos cientificos y elaborar trabajos de revision sobre genética humana y
enfermedades genéticas.

Comunicarse de forma clara, tanto oralmente como por escrito, con otros profesionales y

con los medios de comunicacion.

Contrastar las técnicas y los métodos que permiten hacer el diagnéstico genético.

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

Demostrar un nivel basico de habilidades de investigacion.

Describir las anomalias de los cromosomas humanos y evaluar las consecuencias.

Describir las bases moleculares de la mutacién y la reparacion del ADN.

Describir la organizacion, la evolucion, la variacion interindividual y la expresion del genoma
humano.

Explicar los mecanismos de transmision del material genético.

Explicar la importancia de la investigacion en el campo de la genética.
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Formular hipétesis y recoger y valorar de forma critica la informacion para la resolucién
de problemas siguiendo el método cientifico.

Identificar los conceptos y el lenguaje genético y consultar la literatura cientifica del
ambito de la genética humana.

Identificar los factores epigenéticos implicados en el control de la expresion génica.
Identificar la distribucion de enfermedades de base genética en una poblacién
determinada teniendo en cuenta su origen.

Identificar las bases genéticas de las principales enfermedades con base o componente
genético.

Identificar las bases genéticas del desarrollo humano.

Interpretar los resultados de un proyecto cientifico.

Interpretar publicaciones cientificas, resolver problemas y casos ejemplares del ambito
de la genética.

Relacionar la disfuncion genética con el fenotipo patologico.

Contenidos

Contenidos de la asignatura
I. Genomay expresion génica.

1. Genoma humano.

2. Control de la expresion génica.

3. Epigenética.

4. Variabilidad en la expresién génica.

Il. Mutacion y reparacion del ADN.

5. Bases moleculares de la mutacion.
6. Mecanismos de reparacion del ADN.
7. Farmacogendmica.

Ill. Patrones de herencia.

8. Herencia autosdmica.
9. Herencia ligada al sexo.
10. Herencia multifactorial.
11. Herencia mitocondrial.

IV. Genética de poblaciones.

12. Genética de poblaciones.
13. Polimorfismos y variabilidad genética.

V. Genética del desarrollo.

14. Impronta genémica.
15. Genes de control del desarrollo embrionario.

VII. Citogenética.

16. Alteraciones cromosomicas estructurales desequilibradas.
17. Alteraciones cromosoémicas estructurales equilibradas.
18. Anomalias cromosémicas numeéricas.

VI. Genética y gendmica de enfermedades.

19. Enfermedades raras.
20. Genética del cancer.

Bloques distributivos



I-1. Genoma humano: caracteristicas generales, genes codificadores de proteinas, genes de ARN
no codificantes, splicing, transcripcion del genoma, elementos repetitivos, elementos reguladores,
variabilidad del genoma.

I-2. Expresion génica: mecanismos de control y regulacion de la expresion génica, microARN y
IncARN, edicion del ARN.

I-3. Epigenética: factores epigenéticos, modificacién del ADN, modificacion de histonas, inactivacién
del cromosoma X.

I-4. Variabilidad en la expresion génica: relaciones genotipo-fenotipo, alelomorfismo mdltiple,
fenotipo de los heterocigotos, penetrancia reducida, expresividad variable, pleiotropia, heterogénea.

1I-5. Bases moleculares de la mutacién: concepto y tipos de mutaciones, mutaciones de secuencia,
mutaciones estructurales, mutaciones cromosoémicas, nomenclatura de las mutaciones, agentes
mutagenos.

11-6. Reparacion del ADN: respuesta celular al dafio genético, principales mecanismos de reparacion
del ADN, enfermedades asociadas a errores en la reparacion del ADN.

II-7. Farmacogendmica: respuesta a farmacos, polimorfismos de moléculas metabolizadoras,
transportadores y receptores de farmacos, dianas farmacolégicas.

111-8. Herencia autosémica: deteccién de enfermedades génicas en la practica médica,
caracteristicas y patrén de transmision de la herencia autosémica dominante, caracteristicas y
patron de transmision de la herencia autosémica recesiva, deteccion de los heterocigotos en la
poblacién.

111-9. Herencia ligada al sexo: herencia ligada al cromosoma X recesiva y dominante, herencia ligada
al cromosoma Y.

111-10. Herencia multifactorial: heredabilidad, bisqueda de genes candidatos, base genética 'y
ambiental, caracteres normales de variabilidad continua, alteraciones multifactoriales con umbral,
enfermedades comunes que afectan a la poblacion adulta.

I1I-11. Herencia mitocondrial: ADN mitocondrial, caracteristicas de la herencia mitocondrial, patrén
de transmision de alteraciones mitocondriales, enfermedades mitocondriales.

IV-12. Genética de poblaciones: Ley de Hardy-Weinberg, frecuencias alélicas, genotipicas y
fenotipicas, calculo de la frecuencia de portadores en enfermedades autosémicas recesivas y
ligadas al cromosoma X, factores que alteran el equilibrio Hardy-Weinberg, equilibrio Hardy-
Weinberg aplicado a los perfiles del ADN.

IV-13. Polimorfismos y variabilidad genética: concepto de polimorfismo, grupos sanguineos,
polimorfismos del ADN y aplicaciones a la practica médica.

V-14. Impronta genémica: concepto, genes y regiones cromosOmicas improntadas, alteraciones
influidas por la impronta.

V-15. Genes de control del desarrollo embrionario: caracteristicas generales, factores de
transcripcion y moléculas sefial, genes HOX.

VI-16. Alteraciones cromosdmicas estructurales desequilibradas: origen, deleciones, duplicaciones,
cromosomas en anillo, isocromosomas, efectos fenotipicos, nomenclatura.

VI-17. Alteraciones cromosomicas estructurales equilibradas: inversiones pericéntricas y
paracéntricas: origen, riesgo de anomalias en la descendencia; translocaciones reciprocas: origen,
portadores equilibrados y riesgo de anomalias en la descendencia; translocaciones robertsonianas:
origen, portadores equilibrados y riesgo de anomalias en la descendencia; fenotipo de las anomalias
estructurales equilibradas.

VI-18._.Anomalias cromosdmicas numéricas: poliploidias; aneuploidias: origen y consecuencias;
individuos mosaicos, trisomias y monosomias viables en la especie humana, bases moleculares de
los sindromes de Down y de Turner.




VII-19. Bases genéticas de las enfermedades raras: definicién y caracteristicas, ejemplos, consejo
genético, andlisis genético.

VII-20. Genética del cancer: oncogenes y genes supresores de tumores, tipos de cancer,
acumulacion de mutaciones somaticas en la célula tumoral, alteraciones genémicas y cancer.

Metodologia

Clases tedricas: 22 sesiones. Exposicién sistematizada del temario de la asignatura, dando
relevancia a los conceptos mas importantes. El alumnado adquiere los conocimientos cientificos
béasicos de la asignatura en las clases de teoria, que complementara con el estudio personal de los
temas expuestos. Los estudiantes podran encontrar un resumen del material utilizado en clase en el
Campus Virtual y/o en el Moodle.

Seminarios: 5 sesiones. Exposicidn, en grupos reducidos, de temas relevantes de la asignatura.
Esta metodologia permitira que los estudiantes repasen los temas mas importantes 0 mas basicos,
necesarios para la comprension de la asignatura.

Practicas de aula (problemas): 4 sesiones. Exposicion y resolucion de casos y problemas de
genética presentados por el profesor.

Practicas de laboratorio: 3 sesiones. Exposicion y aplicacion de las diferentes técnicas
utilizadas en la citogenética basica y clinica.

Actividades formativas

Titulo Horas ECTS  Resultados de aprendizaje

Tipo: Dirigidas

PRACTICAS DE AULA (PAUL) 4 0,16 1,2,3,5,6,7,10, 12, 13, 15, 16, 19
PRACTICAS DE LABORATORIO (PLAB) 8,5 0,34 1,4,5,6, 13, 16

SEMINARIOS ESPECIALIZADOS (SESP) 5 0,2 1,4,7,9, 10,11, 12, 15, 16, 19
TEORIA (TE) 22 0,88 1,4,7,8,9, 10, 11, 14, 15, 16, 17

Tipo: Supervisadas

1,2,3,4,56,7,8,9,10, 12, 13, 14, 16,

TUTORIAS 14 0,56 19

Tipo: Auténomas

ELABORACION DE TRABAJOS 10 0,4 6,11, 12, 19
LECTURA DE ARTICULOS / INFORMES DE

INTERES 20 0,8 1,11, 12,19
LECTURA DE ARTICULOS / INFORMES DE 21 0.84 1,7,11, 15, 19

INTERES




Evaluacion
La asignatura se evaluara mediante:

Teoria'y seminarios (70 % de la nota final)

Los contenidos de los temas impartidos en las clases de teoria (temas 1-20) y seminarios (1-5) se
evaluaran mediante un examen final, que constara exclusivamente de preguntas tipo test. Para
aprobar la asignatura sera necesario superar el examen de teoria y seminarios, final o de
recuperacion, con una nota igual o superior a 5.

Practicas de aula (problemas) (10 % de la nota final)

Se realizard un examen final y un examen de recuperacién, ambos escritos, que coincidiran con la
fecha de los examenes correspondientes de teoria y seminarios. Los alumnos que quieran mejorar
la nota de practicas de aula (problemas) podran volver a examinarse de esta parte en el examen de
recuperacion. La nota alcanzada en la prueba de recuperacion sera la que hara media con las notas
obtenidas en el resto de examenes.

Préacticas de laboratorio (20 % de la nota final)

Evaluacion continua de las préacticas de laboratorio mediante una prueba escrita, que se realizara al
final de cada préactica. El no presentarse a la practica y, por lo tanto, no realizar la correspondiente
prueba escrita representard un 0 en esa practica de laboratorio. Los alumnos repetidores solo
tendran que volver a realizar las sesiones de practicas de laboratorio en las que no hayan alcanzado
una nota igual o superior a 6 en la prueba de la practica correspondiente.

El examen final evaluara los contenidos de teoria y seminarios mediante preguntas tipo test, e
incluird un examen de problemas para evaluar las practicas de aula. Los alumnos que no hayan
superado el examen final se podran presentar a un examen de recuperacion de las mismas
caracteristicas que el examen final. *Para aprobar la asignatura sera necesario obtener una nota
global igual o superior a 5 sobre 10. *El «No evaluable» reflejara la no asistencia al examen de
recuperacion por parte de los alumnos que no hayan aprobado el examen final en la primera
convocatoria.

Revision de exdmenes

Después de cada examen de la asignatura, se convocara la revision del examen, durante la
cual los alumnos podran consultarlo y, si es necesario, hacer una reclamacion por escrito y
razonada.

Actividades de evaluacién

Titulo Peso Horas ECTS  Resultados de aprendizaje
Evaluaciones escritas mediante pruebas objetivas: 70 % 6 0,24 1, 3,4,7,8,9, 10, 13, 14, 15,
items de eleccién mdltiple 16, 17, 20

Practica: evaluaciones escritas mediante pruebas 20 % 1 0,04 1, 2,3,4,5, 6, 10, 11, 12, 13,
objetivas 16, 18, 19

Problemas: evaluaciones escritas mediante pruebas 10 % 1 0,04 4, 10, 14, 15, 16

objetivas
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