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Prerequisitos

Convendria haber superado y alcanzado las competencias correspondientes a las asignaturas: "Biologia
Celular e Histologia", "Genética Humana", "Citogenética" y "Genética y Reproduccion”.

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 interpretacién genética del diagnéstico, pronéstico, prevencion y terapia de las patologias
genéticas mas frecuentes en la poblaciéon humana.

Conocer la distribucion de enfermedades de base genética en una poblaciéon 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

® Aplicar los conocimientos tedricos a la practica.

® Asumir un compromiso ético.

® Capacidad de andlisis y sintesis.

® Demostrar sensibilidad en temas medioambientales, sanitarios y sociales.

® Desarrollar estrategias de andlisis, sintesis y comunicaciéon que permitan transmitir los distintos
aspectos de la genética en entornos educativos.

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



® Describir las bases genéticas del desarrollo y del control de la expresién génica.
® Describir los mecanismos epigenéticos

Disefiar e interpretar estudios de asociacion entre polimorfismos genéticos y caracteres fenotipicos
para la identificacion de variantes genéticas que afectan al fenotipo, incluyendo las asociadas a
patologias y las que confieren susceptibilidad a enfermedades humanas u otras especies de interés.
Medir e interpretar la variacion genética dentro y entre poblaciones desde una perspectiva clinica, de
mejora genética de animales y plantas, de conservacion y evolutiva.

Percibir la importancia estratégica, industrial y econémica, de la genética y gendmica en las ciencias de
la vida, la salud y la sociedad.

® Realizar diagndsticos y asesoramientos genéticos, considerando los dilemas éticos y legales.

Valorar la importancia de la calidad y del trabajo bien hecho.

Resultados de aprendizaje

. Aplicar las técnicas basicas de uso habitual en el laboratorio de genética humana y de genética del

cancer.

2. Aplicar los conocimientos tedricos a la practica.

3. Asumir un compromiso ético.

4. Demostrar sensibilidad en temas medioambientales, sanitarios y sociales.

5. Desarrollar la capacidad de analisis y sintesis.

6. Describir el papel de la variacion genética en la especie humana en el diagnéstico, prevencion y
tratamiento de enfermedades.

7. Describir la estructura y variacion del genoma humano desde una perspectiva funcional, clinica y
evolutiva.

8. Describir las causas genéticas y ambientales de los defectos congénitos.

9. Describir las consecuencias clinicas que se derivan de los mecanismos de control epigenético.

10. Enumerar y describir las diferentes técnicas de analisis de polimorfismos de DNA que se pueden
aplicar en los estudios de variacidon genética asociada a patologias humanas.

11. Escoger las técnicas mas adecuadas para la valoracion de los cambios epigenéticos en cada caso
clinico.

12. Evaluar e interpretar la variacion genética dentro y entre poblaciones humanas desde una perspectiva
clinica y evolutiva.

13. Exolicar como se aplica el conocimiento de la variacion genética humana a la medicina personalizada,
la farmacogenémica o la nutrigenémica.

14. Integrar los conocimientos de las diferentes técnicas de analisis de la variacion del material genético y
las bases tedricas de las mismas en la evaluacion e interpretacion de los resultados desde una
perspectiva clinica.

15. Interpretar publicaciones cientificas, resolver problemas y casos ejemplo del ambito de la genética
humana y la genética del cancer.

16. Preparar propuestas de comunicacion en entornos educativos de la importancia de la transferencia de
los avances genéticos a la practica clinica.

17. Reconocer la importancia estratégica de los avances genéticos en el ambito de la salud humana,
especialmente las aplicaciones de la gendmica a la medicina personalizada, la farmacogendmica o la
nutrigenémica.

18. Valorar la importancia de la calidad y del trabajo bien hecho.

Contenido

1. Principios generales

1.1. Introduccién basica a las enfermedades genéticas
1.2. Concepto de predisposicion o susceptibilidad genética
1.3. Consejo genético

2. Alteraciones cromosomicas

2.1. Trisomias autosémicas

2.2. Alteraciones de los cromosomas sexuales

2.3. Microdeleciones y microduplicacions cromosdmicas



3. Enfermedades neuromusculares

3.1. Distrofias musculares: definicion y clasificacion

3.2. Distrofias musculares de Duchenne y de Becker

3.3. Otras distrofias musculares

3.4. Distrofia miotonica

3.5. Atrofia muscular espinal

3.6. Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth: Neuropatia hereditaria sensoriomotora

4. Enfermedades mentales y del comportamiento

4.1. Discapacidad Intelectual

4.2. Sindrome del cromosoma X Fragil y enfermedades asociadas
4.3. Sindrome de Rett

4.4. Trastorno de déficit de atencion 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. Sindrome de Marfan

6.4. Sarcoma

7. Enfermedades craneofaciales
7.1. Craneosinostosis

8. Enfermedades dermatologicas
8.1. Albinismo
8.2. Cancer de piel

9. Enfermedades oftalmoldgicas y sordera
9.1. Defectos de la vision de los colores
9.2. Sordera

10. Enfermedades cardiovasculares
10.1. Hipertensién

11. Enfermedades gastrointestinales
11.1. Celiaquia
11.2. Cancer de colon

12. Enfermedades respiratorias
12.1. Cancer de pulmén

13. Enfermedades metabdlicas

13.1. Alteraciones en el metabolismo de los glucidos: Intolerancia a la lactosa
13.2. Alteraciones en el metabolismo de los lipidos: Hipercolesterolemia
13.3. Alteraciones en el metabolismo de los aminoacidos: Fenilcetonuria

14. Enfermedades hematolégicas
14.1. Hemoglobinopatias

14.2. Hemdfilias

14.3. Leucemias y Linfomas



15. Enfermedades urogenitales
15.1. Rifiones poliquisticos

15.2. Cancer de rifién

15.3. Cancer de vejiga

15.4. Cancer de prostata

16. Enfermedades endocrinolégicas
16.1. Diabetes mellitus
16.2. Cancer de mama

Metodologia

Clases magistrales: Exposicion sistematizada del temario de la asignatura, dando relevancia a los conceptos
mas importantes. El alumno adquiere los conocimientos cientificos basicos de la asignatura en las clases de
teoria, que complementara con el estudio personal de los temas expuestos.

Aprendizaje basado en problemas (ABP): Los alumnos trabajaran en grupos reducidos, y bajo la
supervisién de un profesor, sobre problemas especificos 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 expondra el trabajo ante el resto de compafieros.

La plataforma de comunicacion y de transferencia de material utilizada de manera general sera el Moodle.

Actividades
Titulo Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Tipo: Dirigidas
Aprendizaje basado en problemas (ABP) 12 0,48 2,1,3,12,4,6,7,8,9, 11, 13, 14, 15, 16, 5, 18
Clases magistrales 34 1,36 3,12,6,7,8,9,10, 11, 13, 14, 15, 17

Tipo: Supervisadas

Elaboracion de trabajos 18 0,72 2,3,12,4,6,7,8,9,10, 13, 14, 15, 16, 17,5, 18

Tutorias presenciales y virtuales 6 0,24 2,3,14,15

Tipo: Autonomas

Busqueda de documentacion 17 0,68
Estudio 38 1,52 12,6,7,8,9, 10, 11, 13, 14, 15,16, 17, 5
Evaluacion 6 0,24 12,6,7,8,9,10, 11,13, 14
Lectura de textos 19 0,76 13, 14,15, 5
Evaluacion

Las competencias de esta materia seran evaluadas mediante: examenes, trabajos en grupo y presentaciones
publicas.



El sistema de evaluacion se organiza en dos médulos, cada uno de los cuales tendra asignado un peso
especifico en la calificacion final:

® Médulo de Aprendizaje Basado en Problemas (ABP) (25%). Los aspectos que se tendran en cuenta
para la calificacion seran: 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 presentacién final. En el caso del alumnado
repetidor, si la puntuacion de esta evidencia de aprendizaje en cursos anteriores fue superior o igual a
5, puede renunciar a repetir la actividad y se utilizara esta puntuacion para calcular la calificacién global
de la asignatura. Por las caracteristicas de la actividad, esta evidencia de aprendizaje no es
recuperable.

® Modulo de pruebas escritas (75%). Se haran dos examenes parciales del contenido de la materia
impartida en las clases de teoria, cada uno correspondiente a una parte de la asignatura. Los
examenes seran tipo test con cuatro opciones de respuesta multiple.

Actividades de evaluacion Recuperable Valor
1" parcial Si 37.5%
2° parcial Si 37,5%
ABP caso 1 No 12,5%
ABP caso 2 No 12,5

Total* 100%

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

Para aprobar la asignatura, sera necesario obtener una calificaciéon global igual o superior a 5.
Examen de recuperacion

Para participar en la recuperacion, el alumnado debe haber estado previamente evaluado en un conjunto de
actividades el peso de las cuales equivalga a un minimo de dos terceras partes de la calificacion total de la
asignatura. Por tanto, el alumnado obtendra la calificacion de "No Avaluable" (No Evaluable) cuando las
actividades de evaluacion realizadas tengan una ponderacion inferior al 67% en la calificacion final.

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

Si el alumno se examina de los dos examenes parciales, la puntuacién conseguida corresponde al 75% de la
calificacion de la asignatura, desapareciendo el requisito de tener que obtener una puntuacién superior o igual
a 4 de cada uno de los examenes parciales. Esta puntuacién se utilizara para calcular la calificacion global
con el resto de actividades de evaluacion.



Los alumnos que quieran mejorar la nota de uno o de ambos parciales podran hacerlo en el examen de
recuperacion, renunciando previamente a la calificacion 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 exdmenes, constituyen un delito que
puede representar suspender la asignatura.

Actividades de evaluacién

Titulo Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje

Aprendizaje basado en problemas (ABP) 25% 0 0 2,3,4,15,16,5,18

Examenes 75% 0 0 1,12,6,7,8,9, 10, 11, 13, 14, 15, 17
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