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Prerequisitos

Las indicadas para cursar este Master.

Objetivos y contextualizacion

® Actualizar los conocimientos de los ultimos avances en citogenética y genética clinica que permiten
ofrecer un diagnéstico preciso de enfermedades hereditarias.

® Relacionar la alteracion cromosdmica con el fenotipo asociado.

® Conocer las regiones cromosémicas criticas asociadas a las patologias hereditarias mas frecuentes.

® Conocer la base del Consejo Genético y saber calcular de riesgo de descendencia afecta de
enfermedades hereditarias en portadores de alteraciones cromosomicas.

® |dentificar las ventajas e inconvenientes de cada uno de los métodos de diagndstico prenatal (invasivos
Y no invasivos).

Competencias

® Aplicar el método cientifico y el razonamiento critico en la resoluciéon de problemas.

® Desarrollar la actividad profesional respetando los principios éticos.

® Disefiar y ejecutar protocolos de analisis en el ambito del Master.

® |dentificar las bases celulares y moleculares de las patologias humanas asociadas a anomalias
cromosémicas.

® Interpretar, resolver y presentar casos clinicos o resultados cientificos en el ambito del Master.



® Poseer y comprender conocimientos que aporten una base u oportunidad de ser originales en el
desarrollo y/o aplicacion de ideas, a menudo en un contexto de investigacion.

® Que los estudiantes posean las habilidades de aprendizaje que les permitan continuar estudiando de
un modo que habra de ser en gran medida autodirigido o autbnomo.

® Que los estudiantes sean capaces de integrar conocimientos y enfrentarse a la complejidad de formular
juicios a partir de una informacion que, siendo incompleta o limitada, incluya reflexiones sobre las
responsabilidades sociales y éticas vinculadas a la aplicacion de sus conocimientos y juicios.

® Que los estudiantes sepan aplicar los conocimientos adquiridos y su capacidad de resolucién de
problemas en entornos nuevos o poco conocidos dentro de contextos mas amplios (o
multidisciplinares) relacionados con su area de estudio.

® Que los estudiantes sepan comunicar sus conclusiones y los conocimientos y razones ultimas que las
sustentan a publicos especializados y no especializados de un modo claro y sin ambigledades.

® Utilizar y gestionar informacion bibliografica o recursos informaticos en el ambito del master, en las
lenguas propias y en inglés.

Resultados de aprendizaje

—_

. Aplicar el método cientifico y el razonamiento critico en la resolucién de problemas.

Desarrollar la actividad profesional respetando los principios éticos.

Desarrollar tecnologias de aplicacion a la genética y citogenética clinica o a la investigacion en el

ambito publico o privado.

Evaluar el riesgo de descendencia afectada en individuos portadores y asesorar en el consejo genético

Identificar e integrar los cambios genéticos implicados en las patologias cromosdmicas.

Interpretar y diagnosticar alteraciones del cariotipo humano.

Poseer y comprender conocimientos que aporten una base u oportunidad de ser originales en el

desarrollo y/o aplicacién de ideas, a menudo en un contexto de investigacion.

Presentar articulos o resultados cientificos del ambito de la citogenética clinica.

9. Que los estudiantes posean las habilidades de aprendizaje que les permitan continuar estudiando de
un modo que habra de ser en gran medida autodirigido o auténomo.

10. Que los estudiantes sean capaces de integrar conocimientos y enfrentarse a la complejidad de formular
juicios a partir de una informacién que, siendo incompleta o limitada, incluya reflexiones sobre las
responsabilidades sociales y éticas vinculadas a la aplicacion de sus conocimientos y juicios.

11. Que los estudiantes sepan aplicar los conocimientos adquiridos y su capacidad de resolucion de
problemas en entornos nuevos o poco conocidos dentro de contextos mas amplios (o
multidisciplinares) relacionados con su area de estudio.

12. Que los estudiantes sepan comunicar sus conclusiones y los conocimientos y razones ultimas que las
sustentan a publicos especializados y no especializados de un modo claro y sin ambigiiedades.

13. Utilizar y gestionar informacion bibliografica o recursos informaticos en el ambito del master, en las

lenguas propias y en inglés.
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Contenido

Tema 1: Citogenética clinica. Consecuencias clinicas de las anomalias germinales y somaticas. Individuos
mosaicos. Frecuencia en la poblacion. Deteccion de anomalias cromosdmicas en la poblacion. Origen de
anomalias numéricas y estructurales: pérdida anafasico y no disyuncién. Roturas cromosodmicas.

Tema 2: Patologias cromosomicas mas frecuentes. Caracteristicas generales y rasgos clinicos asociados.
Trisomias y monosomia viables a la especie humana. Alteraciones de cromosomas autosomicos. Alteraciones
de cromosomas sexuales. Bases moleculares. Regiones criticas: Correlacion genotipo-fenotipo.

Tema 3: Alteraciones Estructurales. Alteraciones equilibradas. Riesgo de descendencia afectada en individuos
portadores. Translocaciones e inversiones. Alteraciones desequilibradas mas frecuentes. Cromosomas
marcadores. Principales sindromes asociados a microdeleciones y microduplicacions.

Tema 4: Consejo Genético y Diagndstico Genético Prenatal. Consejo Genético. Indicaciones para realizar un
Diagnéstico Prenatal. Métodos de Diagnéstico Prenatal: invasivos y no invasivos. Abortos espontaneos de
primer trimestre.




Tema 5: Especialidad de Genética Médica. Organizacion de Genética Clinica a nivel estatal. Accesoa la
especialidad. Servicios asociados a la Genética Médica. Bases de datos de Genética Humana en Internet.
Interrelacion de serviciosinter-hospitalarios. Centros de referencia

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

Metodologia

1.- Clases presenciales tedricas con apoyo de TIC.

2.- Ejercicios de autoevaluacion de los contenidos del médulo.

3.-Trabajo auténomo: cada alumno debe realizar un trabajo sobre algin tema concreto del moédulo (
presentacion oral y del manuscrito).

Nota: La metodologia docente propuesta puede experimentar alguna modificacidon en funcién de las
restricciones ala presencialidad que impongan las autoridades sanitarias

Actividades

Resultados
Titulo Horas ECTS de

aprendizaje

Tipo: Dirigidas

Identificar las alteraciones presentes en el cariotipo humano y las consecuencias 8 0,32 1,4,2,3,

clinicas que se derivan 5,6, 8, 10,
11,12, 9,
7,13

Trabajar en equipo por resolucién de cuestiones relacionadas en el consejo genéticoy 8 0,32 1,4,3,5,

calculo de riesgo de descendencia afectada por enfermedades hereditarias 6, 10, 11,
12,13

clases magistrales 30 1,2 1,5, 6, 10,
11,12,9,7

Tipo: Supervisadas

Elaboracion del Trabajo Oral y Escrito 4 0,16 1,2,3,8,
10, 11, 12,
9,7,13

Tipo: Auténomas

Elaboracion del trabajo e integracion de conocimientos 60 2,4 1, 2,8,10,
11,12,7,
13

ejercicios de autoevaluacion 10 0,4 3,5, 6,10,
11,9

Evaluacién



Sistema de Evaluacion

Las competencias de esta asignatura seran evaluadas mediante la participacion en clase, la elaboracién de un
trabajo y la realizacién de examen.

La evaluacién de este modulo es individual:

1.- Evaluacion Continua para la participacion activa en las discusiones en clase: 10% nota final.

2.- Examen tipo texto (4 opciones / 1 correcta; Penalizacién de1 / 3): 30% nota final.

3.- Presentacion y defensa de un trabajo relacionado con la citogenética: 60% nota final.

Exposicion oral. se debera responder a las preguntas planteadas por los compafieros y profesores: 30% nota
final.

Presentacion escrita. Sera necesario que el trabajo manifieste los comentariosefectuados durante la
exposicion oral:30% nota final.

4.-Examen de recuperacion (50% texto- 50% exposicion i presentacion escrita).
Hay que recordar que la asistencia a clase es obligatoria.

Nota: 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
Participacion activa en las discusiones en clase 10% 27 1,08 2,5,10,11,12,9,7
Examen tipo test 30% 1 0,04 1,4,5,6
Presentacion y defensa de un trabajo de citogenética 60% 2 0,08 1,4,3,8,7,13
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Press.
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Oxford University Press (3rd ed).
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PubMed http://www.kumc.edu/gec/prof/cytogene.html

Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM) http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=0OMIM
Orphanet http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/home.php?Lng=ES

Genetics Home Reference http://ghr.nim.nih.gov/ghr/page/Home

Cytogenetic Resources http://www.kumc.edu/gec/prof/cytogene.html

University of Wisconsin http://www.slh.wisc.edu/wps/wcm/connect/extranet/cytogenetics

Documentacion adicional disponible el Campus Virtual



