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Prerequisitos

Es aconsejable que los alumnos tengan un buen conocimiento de inglés, ya que muchas de las fuentes de
informacion de esta materia se encuentran en este idioma.

Es conveniente que el estudiante haya alcanzado unas competencias basicas en Biologia Celular, Bioquimica
y Biologia Molecular.

Es conveniente que el estudiante conozca los principios basicos de la genética.

Objetivos y contextualizacion

La asignatura se programa en el segundo curso del grado de Medicina. Su objetivo general es dar al
alumnado toda la informacién necesaria que le permitira adquirir el conocimiento sobre la organizacion,
funcion 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 regulacién de la
expresion génica; mutacion y reparacion del ADN; farmacogenémica; genética forense; genética del
desarrollo; patrones de herencia; citogenética; enfermedades raras; genética del cancer, y genética de
poblaciones.

Competencias



® Comunicarse de manera clara, tanto oral como escrita, con otros profesionales y con los medios de
comunicacion.

® Demostrar habilidades investigadoras a nivel basico.

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

® Formular hipétesis y recoger y valorar de forma critica la informacién para la resolucién de problemas
siguiendo el método cientifico.

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

® Reconocer los determinantes de la salud en la poblacion, tanto los genéticos como los dependientes

del sexo, el estilo de vida, la demografia, los factores ambientales, sociales, econdémicos, psicologicos
y culturales.

® Valorar criticamente y utilizar las fuentes de informacion clinica y biomédica para obtener, organizar,

interpretar y comunicar la informacion cientifica y sanitaria.

Resultados de aprendizaje

—

13.

14.
15.
16.

17.
18.
19.
20.

. 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 manera clara, tanto oral como escrita, con otros profesionales y con los medios de
comunicacion.

Contrastar las técnicas y métodos que permiten el diagnéstico genético.

Demostrar habilidades investigadoras a nivel basico.

Demostrar, en la actividad profesional, un punto de vista critico, creativo y orientado a la investigacion.
Describir la organizacion, evolucion, variacion interindividual y expresion del genoma humano.
Describir las anomalias de los cromosomas humanos y evaluar sus consecuencias.

Describir las bases moleculares de la mutacion y reparacion del DNA.

Explicar la importancia de la investigacion en el campo de la genética.

Explicar los mecanismos de transmision del material genético.

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

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.

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 expresién génica.

Interpretar los resultados de un proyecto cientifico.

Interpretar publicaciones cientificas, resolver problemas y casos ejemplo del ambito de la genética.
Relacionar la disfuncion genética con el fenotipo patoldgico.

Contenido

Contenidos de la asignatura (por temas)

I. Genoma y expresion génica

1. Genoma humano |

2. Genoma humano Il

3. Control de la expresién génica
4. Epigenética



5. Variabilidad en la expresion génica

II. Mutacion y reparacion del DNA

6. Bases moleculares de la mutacion
7. Mecanismos de reparacion del DNA
8. Farmacogenomica

. Citogenética

9. Alteraciones cromosémicas estructurales desequilibradas

10. Alteraciones cromosomicas estructurales equilibradas

11. Anomalias cromosémicas numéricas

12. Sindromes de microduplicacidn/delecion. Enfermedades raras

IV. Patrones de herencia
13. Herencia autosémica
14. Herencia ligada al sexo
15. Herencia multifactorial
16. Herencia mitocondrial

V. Genética de poblaciones
17. Genética de poblaciones
18. Polimorfismos y variabilidad genética

VI. Genética del desarrollo
19. Impronta genémica
20. Genes de control del desarrollo embrionario

VII. Genética y genémica del cancer
21. Genética del cancer |
22. Genética del cancer I

Bloques distributivos

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

I-2. Genoma humano ll: elementos repetitivos, elementos reguladores, variabilidad del genoma.

I-3. Expresién génica: mecanismos de control y regulacion de la expresion génica, microARN y IncARN,
edicion del ARN.

I-4. Epigenética: factores epigenéticos, modificacion del ADN, modificacion de histonas, inactivacion del
cromosoma X.

I-5. Variabilidad en la expresion génica: relaciones genotipo-fenotipo, alelomorfismo multiple, fenotipo de los
heterocigotos, penetrancia reducida, expresividad variable, pleiotropia, heterogénea.

II-6. Bases moleculares de la mutacion: concepto y tipos de mutaciones, mutaciones de secuencia,
mutaciones estructurales, mutaciones cromosdmicas, nomenclatura de las mutaciones, agentes mutagenos.
[I-7. Reparacion del ADN: respuesta celular al dafio genético, principales mecanismos de reparacion del ADN,
enfermedades asociadas a errores en la reparacion del ADN.

[I-8. Farmacogendmica: respuesta a farmacos, polimorfismos de moléculas metabolizadoras, transportadores
y receptores de farmacos, dianas farmacologicas.

[1I-9. Alteraciones cromosomicas estructurales desequilibradas: origen, deleciones, duplicaciones,
cromosomas en anillo, isocromosomas, efectos fenotipicos, nomenclatura.

[1I-10. Alteraciones cromosémicas 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.

[lI-11. Anomalias cromosémicas 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.




[lI-12. Bases genéticas de los sndromes de microduplicacién/delecion y las enfermedades raras: definicion y
caracteristicas, ejemplos, consejo genético, analisis genético.

IV-13. Herencia autosémica: deteccion de enfermedades génicas en la practica médica, caracteristicas y
patron de transmisién de la herencia autosémica dominante, caracteristicas y patron de transmision de la
herencia autosémica recesiva, deteccion de los heterocigotos en la poblacion.

IV-14. Herencia ligada al sexo: herencia ligada al cromosoma X recesiva y dominante, herencia ligada al
cromosoma Y.

IV-15. Herencia multifactorial: heredabilidad, busqueda de genes candidatos, base genética y ambiental,
caracteres normales de variabilidad continua, alteraciones multifactoriales con umbral, enfermedades
comunes que afectan a la poblacion adulta.

IV-16. Herencia mitocondrial: ADN mitocondrial, caracteristicas de la herencia mitocondrial, patrén de
transmision de alteraciones mitocondriales, enfermedades mitocondriales.

V-17. 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.
V-18. Genética forense: concepto de polimorfismo, identificacion de polimorfismos del ADN, aplicaciones a la
practica de la medicina forense.

VI-19. Impronta gendmica: concepto, genes y regiones cromosomicas improntadas, alteraciones influidas por
la impronta.

VI-20. Genes de control del desarrollo embrionario: caracteristicas generales, factores de transcripcion y
moléculas sefal, genes HOX.

VII-21. Genética del cancer I: oncogenes y genes supresores de tumores, tipos de cancer, acumulacion de
mutaciones somaticas en la célula tumoral, alteraciones gendémicas y cancer.
VII-22. Genética del cancer Il: modelos de carcinogénesis, tumores soélidos, neoplasias hematoldgicas.

Distributive blocks

I-1. Human genome I: general characteristics, protein coding genes, non-coding RNA genes, splicing, genome
transcription.

I-2. Human genome ll: repetitive elements, regulatory elements, genome variability.

I-3. Gene expression: mechanisms of control and regulation of gene expression, microRNA and IncRNA, RNA
editing.

I-4. Epigenetics: epigenetic factors, modification of DNA, modification of histones, inactivation of chromosome
X.

I-5. Variability in gene expression: genotype-phenotype relationships, multiple allelomorphism, phenotype of
heterozygotes, reduced penetrance, variable expressivity, pleiotropy, heterogeneous.

[I-6. Molecular bases of the mutation: concept and types of mutations, sequence mutations, structural
mutations, chromosomal mutations, nomenclature of mutations, mutagenic agents.

[I-7. DNA repair: cellular response to genetic damage, main mechanisms of DNA repair, diseases associated
with errors in DNA repair.

[I-8. Pharmacogenomics: response to drugs, polymorphisms of metabolizing molecules, transporters and drug
receptors, pharmacological targets.

[11-9. Unbalanced structural chromosomal alterations: origin, deletions, duplications, ring chromosomes,
isochromosomes, phenotypic effects, nomenclature.




[11-10. Balanced structural chromosomal alterations: pericentric and paracentric inversions: origin, risk of
anomalies in offspring; reciprocal translocations: origin, balanced carriers and risk of anomalies in offspring;
Robertsonian translocations: origin, balanced carriers and risk of anomalies in offspring; phenotype of
balanced structural anomalies.

I1I-11. Numerical chromosomal anomalies: polyploidies; aneuploidies: origin and consequences; mosaics,
trisomies and viable monosomies in the human species, molecular bases of the Down and Turner syndromes.

[1I-12. Genetic bases of microduplication / deletion syndromes and rare diseases: definition and characteristics,
examples, genetic counseling, genetic analysis.

IV-13. Autosomal inheritance: detection of genetic diseases in medical practice, characteristics and pattern of
transmission of autosomal dominant inheritance, characteristics and transmission pattern of autosomal
recessive inheritance, detection of heterozygotes in the population.

IV-14. Heredity linked to sex: inheritance linked to the recessive and dominant X chromosome, inheritance
linked to the Y chromosome.

IV-15. Multifactorial inheritance: heritability, search for candidate genes, genetic and environmental basis,
normal characters of continuous variability, multifactor alterations with threshold, common diseases that affect
the adult population.

IV-16. Mitochondrial inheritance: mitochondrial DNA, characteristics of mitochondrial inheritance, pattern of
transmission of mitochondrial alterations, mitochondrial diseases.

V-17. Population genetics: Hardy-Weinberg law, allelic frequencies, genotypic and phenotypic, calculation of
the frequency of carriers in autosomal recessive and X-linked diseases, factors that alter the Hardy-Weinberg
equilibrium, Hardy-Weinberg equilibrium applied to the profiles of DNA V-18. Forensic genetics: concept of
polymorphism, identification of DNA polymorphisms, applications to the practice of forensic medicine.

VI-19. Genomic imprint: concept, genes and imprinted chromosomal regions, alterations influenced by
imprinting.

VI-20. Genes of control of embryonic development: general characteristics, transcription factors and signal
molecules, HOX genes.

VII-21. Cancer genetics |I: oncogenes and tumor suppressor genes, types of cancer, accumulation of somatic
mutations in the tumor cell, genomic alterations and cancer.

VII-22. Cancer genetics |l: carcinogenesis models, solid tumors, hematological neoplasms.

Nota: A menos que las restricciones impuestas por las autoridades sanitarias obliguen a una priorizacién o
reduccién de estos contenidos.

Metodologia

Clases tedricas: 22 sesiones. Exposicidn sistematizada del temario de la asignatura, dando relevancia a los
conceptos mas importantes. El alumnado adquiere los conocimientos cientificos basicos 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. Exposicién, 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 molecular, y su aplicabilidad clinica.




NOTA IMPORTANTE: Previamente a la realizacion de las practicas de laboratorio, los alumnos tendran que
haber completado la prueba que acredita el conocimiento del contenido del manual de prevencion de riesgos y
subirla al Campus Virtual y/o Moodle. Son requisitos imprescindibles para poder realizar las practicas 1y 2
llevar bata de laboratorio y mostrar al profesor una copia firmada de la prueba de prevencién de riesgos.

NOTA IMPORTANTE: La metodologia docente propuesta puede experimentar alguna modificaciéon en funcion
de las restricciones a la presencialidad que impongan las autoridades sanitarias.

Actividades
Titulo Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Tipo: Dirigidas
PRACTICAS DE AULA (PAUL) 4 0,16 1,2,3,5,6,8,11,12,16, 13, 14, 19
PRACTICAS DE LABORATORIO (PLAB) 8,5 0,34 1,4,5,6,16, 14
SEMINARIOS (SEM) 5 0,2 1,4,7,8,11,10,12,13, 14,19
TEORIA (TE) 22 0,88 1,4,7,8,9,11,10, 17,13, 14,15

Tipo: Supervisadas

TUTORIAS 14 0,56 1,2,3,4,5,6,7,8,9,11,12, 16, 17, 14,
19

Tipo: Auténomas

ELABORACION DE TRABAJOS 10 0,4 5,10,12, 19

LECTURA DE ARTICULOS / INFORMES DE 20 0,8 1,10, 12, 19
INTERES

LECTURA DE ARTICULOS / INFORMES DE 21 0,84 1,8,10,13,19
INTERES

Evaluacién
Evaluacion

A. Las competencias adquiridas en las clases de teoria, seminarios y practicas de aula (o problemas de
genética) de esta asignatura se evaluaran de la siguiente manera:

1. Evaluacion continua: se dividira en dos examenes parciales:

Primer parcial:

* Prueba objetiva de eleccion multiple de los conocimientos adquiridos en las clases de teoria (temas
1-12) y seminarios 1y 2. Esta prueba se debe superar con una nota de 5 o superior. Esta prueba
corresponde al 35% de la nota final de la asignatura.

Segundo parcial:



* Prueba objetiva de eleccion multiple de los conocimientos adquiridos en las clases de teoria (temas
13-22) y seminarios 3, 4, y 5. Esta prueba se debe superar con una nota de 5 o superior. Esta prueba
corresponde al 35% de la nota final de la asignatura.

* Prueba objetiva escrita de preguntas relacionadas con las practicas de aula. Esta prueba corresponde
al 10% de la nota final de la asignatura.

2. Examen de recuperacion: se podran presentar al examen final los alumnos que se encuentren en las
siguientes situaciones:

* Los alumnos que hayan obtenido una calificacion inferior a 5 de la parte de teoria y seminarios en
cualquiera de los dos parciales.

* Los alumnos que hayan obtenido una calificacion igual o superior a 5 de la parte de teoria y seminarios
en ambas pruebas parciales pero no tengan aprobada la asignatura.

» Alumnos que quieran subir nota de uno o de los dos parciales, o bien de la parte de practicas de aula o
problemas. Se mantendra la nota obtenida en el examen final.

Este examen contiene:

* Prueba objetiva de eleccion multiple correspondiente a cada parcial. El alumno optara a realizar una o las
dos pruebas segun sea su situacion particular. Esta prueba se debe superar con una nota de 5 o superior.
Cada prueba correspondera al 35% de la nota final de la asignatura.

* Prueba objetiva escrita de preguntas relacionadas con las practicas de aula. Esta prueba corresponde al
10% de la nota final de la asignatura.

B. Las competencias adquiridas en las practicas de laboratorio se evaluaran por evaluacion continua mediante
una prueba escrita al final de cada practica. La media de las tres pruebas correspondientes a las tres practicas
de laboratorio se utilizara para la obtencién de la calificacion final. No es necesario que la media de las tres
pruebas iguale o supere el 5 para aprobar la asignatura. No presentarse a la practica y, por lo tanto, no
realizar la correspondiente prueba escrita, representa un 0 en aquella practica de laboratorio.

Los alumnos repetidores solo tendran que volver a realizar aquellas 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, siempre
que esta nota se haya obtenido en los dos ultimos cursos

La obtencion de la calificacion final se realizara de la siguiente manera:

Pruebas de teoria y seminarios: 70% de la nota final
Pruebas de practicas de aula: 10% de la nota final
Pruebasde practicas de laboratorio: 20% de la nota final

* Para aprobarla asignatura sera necesario obtener una nota global igual o superior a 5 sobre 10.

* A partir de una nota de 4,8 inclusive se podra hacer media entre los dos parciales siempre y cuando dicha
media sea igual o superior a 5.

* El "No evaluable" reflejara la no asistencia al examen final de recuperacion para los alumnos que no hayan
aprobado la asignatura previamente en los examenes parciales o que tengan que evaluar toda la asignatura
mediante el examen final de recuperacion.

C. En el caso de que el alumno no supere los requisitos de evaluacion de la asignatura y su nota media sea
superior a 5, la nota final no podra ser superior a 4.8.

D. Aquellos alumnos con tres convocatorias podran solicitar realizar un examen especial de sintesis que
comprendera la totalidad de la asignatura.

Revisién de examenes



Después de cada uno de los examenes de la asignatura, se convocara la revision del examen durante la que
los alumnos podran consultar su examen y, si es necesario, hacer una reclamacion por escrito y razonada.

NOTA IMPORTANTE: La evaluacién propuesta puede experimentar alguna modificacién en funcién de las
restricciones a la presencialidad que impongan las autoridades sanitarias.

Actividades de evaluacién

Titulo Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Evaluaciones escritas mediante pruebas objetivas: items de 70% 6 0,24 1,3,4,7,8,9, 11,16, 17,
elecciéon multiple 13, 14, 15, 20
Problemas: evaluaciones escritas mediante pruebas objetivas 10% 1 0,04 4,11,17,13, 14
Practica: evaluaciones escritas mediante pruebas objetivas 20% 1 0,04 1,2,3,4,5,6, 11,10, 12,
16, 14, 18, 19
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Recursos de Internet:
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http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim

http://www.geneclinics.org



