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DESCRIPCION DE LA ASIGNATURA

El objetivo principal de la asignatura de Genética es proporcionar al futuro médico una herramienta de
diagnéstico, fundamentada en el conocimiento de la estructura, expresion y variabilidad del genoma humano.
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La medicina personalizada, tal como la entendemos en el afio 2025, podria definirse como "la aplicacion de los
datos gendémicos y moleculares para una aproximacién mas certera al estado de salud de la persona, determinar
su predisposicién a una enfermedad y facilitar el descubrimiento y ensayo clinico de nuevos farmacos" (NIH-
Instituto Nacional de la Salud. USA). La medicina personalizada actual descansa en el enorme progreso de las
técnicas de secuenciacion del ADN, a partir del Proyecto Genoma Humano. No solo se ha aportado informacion
fundamental sobre la causa de muchas enfermedades, sino que se ha puesto de manifiesto la importancia del
conocimiento de la variabilidad de los genomas individuales en patologias tan comunes como el cancer o
enfermedades cardiovasculares. Esto ofrece una perspectiva de cambio en el ambito de la asistencia sanitaria: la
era "post genémica" permitira producir nuevas herramientas de diagnéstico (asesoramiento genético) y tratamiento
por medio de medicamentos disefiados en funcion de las caracteristicas de cada individuo (farmacogendmica). Por
tanto, consideramos que el conocimiento del lenguaje, conceptos y técnicas de la Biologia Molecular, asi como la
valoracion de la perspectiva genética y gendmica sobre la salud y la enfermedad constituyen un marco de
aprendizaje continuo, imprescindible para el futuro médico. En el Grado de Medicina de la UFV, la asignatura de
Genética pertenece al médulo de Morfologia, Estructura y Funcién del Cuerpo Humano. Tiene una dotacién de 6
créditos ECTS que se traducen en 150 horas de trabajo del alumno. Comenzaremos con el estudio de la
organizacion y expresion del material genético, para continuar con el estudio de la variacién del mismo y su
relacién con patologias. Entonces se trabajaran las principales técnicas de diagnostico molecular y finalizaremos
estudiando los patrones de herencia de patologias y el asesoramiento genético. El trabajo de los contenidos de la
asignatura por parte del alumno se repartira entre blsqueda de la informacién, resolucion de cuestiones y casos
practicos y sesiones de laboratorio. El profesor servira principalmente como guia o tutor en estas actividades.
"Blood, sweat and tears" (sangre, sudor y lagrimas) prometié Sir Winston Churchill a la poblacion britanica durante
la Il Guerra Mundial. El analisis genético no es sencillo, ni la interpretacién de los datos y procesos moleculares
tampoco; pero nada que verdaderamente merezca la pena lo es. El trabajo continuado de la asignatura permitira a
los alumnos adquirir los conocimientos, destrezas y actitudes necesarios, no solo para superar la asignatura, sino
fundamentales en un universitario y en un médico. Los alumnos conseguiran hacer suya la, también, expresion de
Churchill: "We will never surrender!" (jNunca nos rendiremos!).

OBJETIVO

El objetivo principal de la asignatura de Genética es proporcionar al futuro médico una herramienta de
diagnéstico, fundamentada en el conocimiento de la estructura, expresion y variabilidad del genoma humano.

CONOCIMIENTOS PREVIOS

Contenidos de la asignatura de Biologia, de 1° de Grado.

CONTENIDOS

Tema 1. Conceptos basicos de genética: gen, locus, alelos, cromosomas, haploidia y diploidia, mitosis, meiosis,
replicacién, transcripcién, traduccion.

Tema 2. Estructura y organizacion del genoma humano. Autosomas y cromosomas sexuales. Bases de datos en
genética humana: OMIM. Navegadores del genoma humano: Ensembl.

Tema 3. Expresion del genoma: transcripcion y traduccion.

Tema 4. Regulacién de la expresién génica. Epigenética. Impronta génica.

Tema 5. Replicacion y reparacién del genoma.

Tema 6. Variacion del genoma. Variaciones genémicas y polimorfismos: RFLP’s, VNTRs, SNP’s, CNVs. Mutacién
génica espontanea e inducida. Transposones. Aneuploidias. Alteraciones cromosémicas estructurales: deleciones,
duplicaciones, translocaciones robertsonianas y reciprocas. Disomia uniparental

Tema 7. Técnicas de diagndstico genético. Bandeado G. FISH. PCR y QF-PCR. MLPA. Array-CGH. Secuenciacién
Sanger. NGS.

Tema 8. Herencia de enfermedades monogénicas. Patrones de herencia autosémica recesiva, autosémica
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dominante y ligada al sexo. Alelismo multiple. Penetrancia y expresividad. Patrones de herencia de patologias
asociadas a impronta. Anticipacion génica. Patrones de herencia de patologias mitocondriales. Asesoramiento
genético.

Practicas: Diagnéstico molecular de la presencia de variantes alélicas responsables de una patologia, mediante
PCR-RFLP.

ACTIVIDADES FORMATIVAS

Las actividades formativas se basan en el trabajo y la participacién del alumno. Asi, las clases magistrales
impartidas por el profesor pierden peso en favor de la resolucién de casos practicos, la obtencién y analisis de la
informacion de distintas fuentes y el trabajo de laboratorio. El profesor tutorizara este trabajo a través de las
sesiones lectivas ordinarias y de las tutorias individuales o grupales.

- Clases expositivas.

- Seminarios de problemas y casos practicos.

- Trabajo de laboratorio.

- Tutorias: mediante las tutorias el profesor, a requerimiento del alumno y en el horario establecido para ello,
resolvera dudas o discutira las cuestiones que le plantee el alumno, con el fin de orientarle en el aprendizaje de la
asignatura.

- Evaluacion.

DISTRIBUCION DE LOS TIEMPOS DE TRABAJO

ACTIVIDAD PRESENCIAL TRABAJO AUTONOMO/ACTIVIDAD NO
PRESENCIAL
65 horas 85 horas
Clases expositivas Trabajo de contenidos a través de busqueda y
Seminarios cuestiones y problemas analisis de informacién, resolucion de problemas y
Clases practicas cuestiones.
Tutorias Trabajo de contenidos experimentales
Evaluacion Preparacion tutorias
COMPETENCIAS

Competencias bésicas

Que los estudiantes hayan demostrado poseer y comprender conocimientos en un area de estudio que parte de la
base de la educacion secundaria general, y se suele encontrar a un nivel que, si bien se apoya en libros de texto
avanzados, incluye también algunos aspectos que implican conocimientos procedentes de la vanguardia de su
campo de estudio

Que los estudiantes sepan aplicar sus conocimientos a su trabajo o vocacion de una forma profesional y posean
las competencias que suelen demostrarse por medio de la elaboracién y defensa de argumentos y la resoluciéon

de problemas dentro de su area de estudio

Que los estudiantes tengan la capacidad de reunir e interpretar datos relevantes (normalmente dentro de su area
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de estudio) para emitir juicios que incluyan una reflexion sobre temas relevantes de indole social, cientifica o ética

Que los estudiantes puedan transmitir informacion, ideas, problemas y soluciones a un publico tanto
especializado como no especializado

Que los estudiantes hayan desarrollado aquellas habilidades de aprendizaje necesarias para emprender estudios
posteriores con un alto grado de autonomia

Competencias generales

Comprender y reconocer los agentes causantes y factores de riesgo que determinan los estados de salud y el
desarrollo de la enfermedad.

Comprender los fundamentos de accidn, indicaciones y eficacia de las intervenciones terapéuticas, basandose en
la evidencia cientifica disponible.

Reconocer las propias limitaciones y la necesidad de mantener y actualizar su competencia profesional,
prestando especial importancia al aprendizaje de manera autbnoma de nuevos conocimientos y técnicas y a la
motivacion por la calidad.

Comprender y reconocer la estructura y funcién normal del cuerpo humano, a nivel molecular, celular, tisular,
orgénico y de sistemas, en las distintas etapas de la vida y en los dos sexos.

Comprender y reconocer los efectos, mecanismos y manifestaciones de la enfermedad sobre la estructura y
funcién del cuerpo humano.

Competencias especificas

Conocer la estructura y funcién celular: Caracteristicas y propiedades de las Biomoléculas. Organizacion general
del metabolismo celular. Metabolismo de las principales biomoléculas. Regulacion e integracion metabdlica.
Conocer los principios basicos de la nutricion humana. Conocer la estructuras y procesos de Comunicacion
celular, estructura y funcionamiento de las membranas excitables, el ciclo celular, procesos de diferenciacion y
proliferacion celular, mecanismo de informacion, expresion y regulacion génica.

Saber resolver problemas genéticos, interpretar arboles genealdgicos, manejar mapas genéticos.

Conocer los principios de la herencia.

Diagnéstico y consejo genético.

Conocer los marcadores bioquimicos, citogenéticos y de biologia molecular aplicados al diagndstico clinico.

RESULTADOS DE APRENDIZAJE
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Identificar los principales componentes de la organizacion de un gen y del genoma humano.
Explicar los fundamentos de la expresion y regulacion de la expresion génica.

Identificar las caracteristicas de la variabilidad genética.

Determinar el patron de herencia de enfermedades monogénicas a través del andlisis genético.

Interpretar los resultados de pruebas diagndsticas citogenéticas y moleculares.

SISTEMA DE EVALUACION DEL APRENDIZAJE

El peso de cada actividad de evaluacion es el siguiente:

- Examen (60%): prueba escrita consistente en obtencién de informacién y/o problemas y cuestiones y
preguntas test sobre cualquier contenido trabajado durante el curso.

- Trabajo préactico (40%): estudios de caso que deberan ser analizados y discutidos, asi como resolucién de
cuestiones o problemas o presentacion de informes relacionados con el trabajo practico. Se presentaran de
manera escrita 0 mediante exposiciones orales. La asistencia a las sesiones practicas es obligatoria: la falta o
el retraso reiterado a las mismas sera motivo suficiente para suspender las practicas y, por tanto, la
asignatura.

En todo el material entregado se tendra en cuenta: a) la propiedad del vocabulario, b) la correccion sintactica, c) la
correccion ortogréfica (grafias y tildes), d) la puntuacioén apropiada, €) la adecuada presentacién. Reiteradas
incorrecciones repercutirdn negativamente en la nota.

Para aprobar la asignatura hay que tener una media ponderada entre las distintas actividades de evaluacién igual o
superior a 5 puntos sobre 10. La media ponderada no se realizara si en alguna de las actividades de evaluacion
(examen o trabajo préactico) la calificacion es inferior a 5 puntos sobre 10, quedando suspensa la asignatura en ese
caso.

Las partes superadas en la convocatoria ordinaria se guardaran para la convocatoria extraordinaria. En dicha
convocatoria el alumno presentara el trabajo requerido por el profesor o realizara una prueba relacionada con la
materia que tenga suspensa. El estudiante que haya suspendido el trabajo practico por ausencia a las sesiones
practicas realizara un examen practico en el laboratorio, que tendra que superar para aprobar la asignatura.

El sistema de evaluacion para estudiantes que se matriculan por segunda 0 méas veces en la asignatura sera el
mismo que para los estudiantes de primera matricula. Las tareas han de ser realizadas en el mismo margen
temporal que se les requiere a los alumnos de primera convocatoria. La apertura y cierre de las tareas se
anunciara por CANVAS con el fin de que, aun no pudiendo asistir a las clases, estén informados. Aquellos alumnos
que hubieran superado las practicas de laboratorio en convocatorias anteriores no tendran que realizarlas ni
entregar las tareas requeridas, pero esto no exime al alumno de no dominar el contenido relacionado con las
mismas. Es responsabilidad del alumno actualizar los contenidos de la asignatura respecto al presente curso.

Las conductas de plagio, asi como el uso de medios ilegitimos en las pruebas de evaluacion, seran sancionados
conforme a los establecido en la Normativa de Evaluacién y la Normativa de Convivencia de la universidad.

BIBLIOGRAFIA Y OTROS RECURSOS

Basica

Ronald Cohn, Stephen Scherer, Ada Hamosh Thompson & Thompson Genetics and Genomics in Medicine 9th

2024
Ed. Elsevier
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Alberts, Heald, Johnson, Morgan, Raff, Roberts, Walter Molecular Biology of the Cell 7th 2022
Ed. W.W. Norton and Company

Complementaria

Jorde, L., Carey, J and Bamshad, MJ Genética Médica 62 edicion. 2021
Ed. Elsevier

Peter D Turnpenny, Sian Ellard, Ruth Cleaver Emery's Elements of Medical Genetics and Genomics 16th 2022
Ed. Elsevier
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