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Prerequisitos

Convendría haber superado y alcanzado las competencias correspondientes a las asignaturas: "Biología
Celular", "Genética Humana", "Biología Molecular de la Célula", "Biología del Desarrollo y Teratogenia".

Objetivos y contextualización

Los principales objetivos de esta asignatura son:

Conocer las bases genéticas de las principales enfermedades con base o componente genético.
Relacionar la disfunción genética con el fenotipo patológico.
Realizar la interpretación genética del diagnóstico, pronóstico, prevención y terapia de las patologías
genéticas más frecuentes en la población humana.
Conocer la distribución de enfermedades de base genética en una población determinada teniendo en cuenta
su origen.
Analizar desde un punto de vista genético la relación probandus-familia que facilite el ofrecimiento de consejo
genético.

Competencias

Actuar respetando los aspectos éticos y legales de la investigación y de las actividades profesionales.
Comunicar y aplicar los conocimientos en el debate público y cultural.
Demostrar que comprende las bases y los elementos aplicables al desarrollo y validación de técnicas
diagnósticas y terapéuticas.
Demostrar que conoce los conceptos y el lenguaje de las ciencias biomédicas al nivel requerido para el
adecuado seguimiento de la literatura biomédica.

Demostrar que conoce y comprende conceptual y experimentalmente las bases moleculares y
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Demostrar que conoce y comprende conceptual y experimentalmente las bases moleculares y
celulares relevantes en patologías humanas y animales.
Desarrollar conocimiento científico, pensamiento crítico y creatividad.
Desarrollar estrategias de aprendizaje autónomo.
Desarrollar habilidades de autoaprendizaje y motivación para continuar su formación a nivel de
postgrado.
Desarrollar un pensamiento y un razonamiento crítico y saber comunicarlos de manera efectiva, tanto
en las lenguas propias como en una tercera lengua.
Generar propuestas innovadoras y competitivas en la investigación y en la actividad profesional.
Identificar y comprender los continuos avances y retos en la investigación.
Leer y criticar artículos científicos originales y de revisión en el campo de la biomedicina, y ser capaz
de evaluar y elegir las descripciones metodológicas adecuadas para el trabajo de laboratorio
biomédico.
Planificar e implementar prácticamente experimentos y procedimientos de análisis de laboratorio en el
campo de la biomedicina.
Trabajar como parte de un grupo junto con otros profesionales, comprender sus puntos de vista y
cooperar de forma constructiva.

Resultados de aprendizaje

Actuar respetando los aspectos éticos y legales de la investigación y de las actividades profesionales.
Comprender textos científicos sobre genética y desarrollo y elaborar trabajos de revisión.
Comunicar y aplicar los conocimientos en el debate público y cultural.
Contrastar las técnicas y métodos que permiten el diagnóstico genético.
Desarrollar conocimiento científico, pensamiento crítico y creatividad.
Desarrollar estrategias de aprendizaje autónomo.
Desarrollar habilidades de autoaprendizaje y motivación para continuar su formación a nivel de
postgrado.
Desarrollar un pensamiento y un razonamiento crítico y saber comunicarlos de manera efectiva, tanto
en las lenguas propias como en una tercera lengua.
Diseñar metodologías para el estudio experimental de enfermedades genéticas.
Generar propuestas innovadoras y competitivas en la investigación y en la actividad profesional.
Identificar las bases genéticas de las principales enfermedades con base o componente genético.
Identificar y comprender los continuos avances y retos en la investigación.
Interpretar publicaciones científicas, resolver problemas y casos ejemplo del ámbito de la citogenética.
Relacionar la disfunción genética con el fenotipo patológico.
Trabajar como parte de un grupo junto con otros profesionales, comprender sus puntos de vista y
cooperar de forma constructiva.
Utilizar correctamente la terminología genética y embriológica empleada en libros de texto y consulta .

Contenido

1. Principios generales
1.1. Introducción básica a las enfermedades genéticas
1.2. Concepto de predisposición o susceptibilidad genética
1.3. Consejo genético

2. Alteraciones cromosómicas
2.1. Trisomías autosómicas
2.2. Alteraciones de los cromosomas sexuales
2.3. Microdeleciones y microduplicacions cromosómicas

3. Enfermedades neuromusculares
3.1. Distrofias musculares: definición y clasificación
3.2. Distrofias musculares de Duchenne y de Becker
3.3. Otras distrofias musculares
3.4. Distrofia miotónica

3.5. Atrofia muscular espinal
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3.5. Atrofia muscular espinal
3.6. Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth: Neuropatía hereditaria sensoriomotora

4. Enfermedades mentales y del comportamiento
4.1. Discapacidad Intelectual
4.2. Síndrome del cromosoma X Frágil y enfermedades asociadas
4.3. Síndrome de Rett
4.4. Trastorno de déficit de atención e hiperactividad
4.5. Autismo
4.6. Esquizofrenia

5. Enfermedades del sistema nervioso central
5.1. Enfermedad de Huntington
5.2. Alzheimer
5.3. Parkinson
5.4. Tumores primarios del sistema nervioso central

6. Enfermedades esqueléticas y del tejido conectivo
6.1. Osteogénesis imperfecta
6.2. Acondroplasia
6.3. Síndrome de Marfan
6.4. Sarcoma

7. Enfermedades craneofaciales
7.1. Craneosinostosis

8. Enfermedades dermatológicas
8.1. Albinismo
8.2. Cáncer de piel

9. Enfermedades oftalmológicas y sordera
9.1. Defectos de la visión de los colores
9.2. Sordera

10. Enfermedades cardiovasculares
10.1. Hipertensión

11. Enfermedades gastrointestinales
11.1. Celiaquía
11.2. Cáncer de colon

12. Enfermedades respiratorias
12.1. Cáncer de pulmón

13. Enfermedades metabólicas
13.1. Alteraciones en el metabolismo de los glúcidos: Intolerancia a la lactosa
13.2. Alteraciones en el metabolismo de los lípidos: Hipercolesterolemia
13.3. Alteraciones en el metabolismo de los aminoácidos: Fenilcetonuria

14. Enfermedades hematológicas
14.1. Hemoglobinopatías
14.2. Hemofilias
14.3. Leucemias y Linfomas

15. Enfermedades urogenitales
15.1. Riñones poliquísticos
15.2. Cáncer de riñón
15.3. Cáncer de vejiga
15.4. Cáncer de próstata

16. Enfermedades endocrinológicas
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16. Enfermedades endocrinológicas
16.1. Diabetes mellitus
16.2. Cáncer de mama

Metodología

Clases magistrales: Exposición sistematizada del temario de la asignatura, dando relevancia a los conceptos
más importantes. El alumno adquiere los conocimientos científicos básicos de la asignatura en las clases de
teoría, que complementará con el estudio personal de los temas expuestos.

 Los alumnos trabajarán en grupos reducidos, y bajo laAprendizaje basado en problemas (ABP):
supervisión de un profesor, sobre problemas específicos a lo largo de 3 sesiones de 2 horas cada una para
cada caso, y un total de 2 casos. Al final de cada caso, se expondrá el trabajo ante el resto de compañeros.

La plataforma de comunicación y de transferencia de material utilizada de manera general será el Moodle.

Actividades

Título Horas ECTS Resultados de aprendizaje

Tipo: Dirigidas

Aprendizaje basado en problemas (ABP) 12 0,48 2, 3, 4, 6, 7, 8, 9, 10, 12, 11, 13, 14, 15, 16

Clases magistrales 34 1,36 2, 4, 6, 7, 12, 11, 14, 16

Tipo: Supervisadas

Elaboración de trabajos 18 0,72 2, 3, 4, 6, 7, 8, 9, 10, 12, 11, 13, 14, 15, 16

Tutorías presenciales y virtuales 6 0,24 5, 8, 10, 11, 14

Tipo: Autónomas

Búsqueda de documentación 17 0,68 2, 4, 6, 12, 13

Estudio 38 1,52 2, 3, 4, 6, 7, 8, 9, 10, 12, 11, 13, 14, 15, 16

Evaluación 6 0,24 4, 8, 11, 13, 14, 16

Lectura de textos 19 0,76 2, 4, 6, 12, 11, 13, 14, 16

Evaluación

Las competencias de esta materia serán evaluadas mediante: exámenes, trabajos en grupo y presentaciones
públicas.

El sistema de evaluación se organiza en dos módulos, cada uno de los cuales tendrá asignado un peso
específico en la calificación final:

Módulo de Aprendizaje Basado en Problemas (ABP) (25%). Los aspectos que se tendrán en cuenta
para la calificación serán: el interés y la calidad del trabajo demostrados a lo largo del desarrollo del
caso para cada uno de los alumnos y del grupo, y la presentación final. En el caso del alumnado
repetidor, si la puntuación de esta evidencia de aprendizaje en cursos anteriores fue superior o igual a

5, puede renunciar a repetir la actividad y se utilizará esta puntuación para calcular la calificación global
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5, puede renunciar a repetir la actividad y se utilizará esta puntuación para calcular la calificación global
de la asignatura. Por las características de la actividad, esta evidencia de aprendizaje no es
recuperable.

Módulo de pruebas escritas (75%). Se harán dos exámenes parciales del contenido de la materia
impartida en las clases de teoría, cada uno correspondiente a una parte de la asignatura. Los
exámenes serán tipo test con cuatro opciones de respuesta múltiple.

Actividades de evaluación Recuperable Valor

1  parcialer Si 37,5%

2º parcial Si 37,5%

ABP caso 1 No 12,5%

ABP caso 2 No 12,5

Total* 100%

*Requisitos para poder calcular la calificación global
La media ponderada de las puntuaciones se aplicará a partir de calificaciones iguales o superiores a 4 en
cada uno de los exámenes parciales.

Para aprobar la asignatura, será necesario obtener una calificación global igual o superior a 5.

Examen de recuperación

Para participar en la recuperación, el alumnado debe haber estado previamente evaluado en un conjunto de
actividades el peso de las cuales equivalga a un mínimo de dos terceras partes de la calificación total de la
asignatura. Por tanto, el alumnado obtendrá la calificación de "No Avaluable" (No Evaluable) cuando las
actividades de evaluación realizadas tengan una ponderación inferior al 67% en la calificación final.

Se pueden recuperar los exámenes parciales en los que la nota del examen haya sido inferior a 4. El alumno
puede presentarse al examen de recuperación sólo del parcial suspendido.

Si el alumno se examina de los dos exámenes parciales, la puntuación conseguida corresponde al 75% de la
calificación de la asignatura, desapareciendo el requisito de tener que obtener una puntuación superior o igual
a 4 de cada uno de los exámenes parciales. Esta puntuación se utilizará para calcular la calificación global
con el resto de actividades de evaluación.

Los alumnos que quieran mejorar la nota de uno o de ambos parciales podrán hacerlo en el examen de
recuperación, renunciando previamente a la calificación obtenida en el examen parcial correspondiente.

Copia y plagio

La copia o plagio, tanto en el caso de trabajos como en el caso de los exámenes, constituyen un delito que
puede representar suspender la asignatura.

Actividades de evaluación
5



Actividades de evaluación

Título Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje

Aprendizaje basado en problemas (ABP) 25% 0 0 1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 12, 11, 13, 14, 15, 16

Exámenes 75% 0 0 2, 4, 6, 7, 8, 9, 12, 11, 13, 14, 16
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