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Identificacion de la asignatura

Asignatura / Grupo 23015 - Genética Humana / 1
Titulacién Grado en Medicina - Segundo curso

Créditos 6
Periodo de imparticibn  Primer semestre
Idioma de imparticion Castellano

Profesores

Horario de atencion a los alumnos

Profesor/a Hora de inicio Hora de fin Dia Fecha inicial ~ Fecha final Despacho /

Edificio

Cori Ramon Juanpere

Responsable Hay que concertar cita previa con el/la profesor/a para hacer una tutoria

cori.ramon@uib.es

Alexander Damian Heine Sufier Hay que concertar cita previa con el/la profesor/a para hacer una tutoria

Barbara Terrasa Pont . . }
Hay que concertar cita previa con el/la profesor/a para hacer una tutoria

barbara.terrasa@uib.es

Laura Torres Juan . . ]
Hay que concertar cita previa con el/la profesor/a para hacer una tutoria

laura.torres@uib.es

Contextualizacion
.|

Como punto de referencia general, la asignatura intenta responder a una serie de preguntas basicas, como
son: jqué es?, ;cOmo se organiza y cuales son los mecanismos de accion y cambio del material hereditario?;
(Cuales son las bases de las enfermedades hereditarias? A parte del estudio de los procesos y mecanismos
de la herencia en humanos, se hace referencia a metodologias de manipulacion y estudio del DNA que han
revolucionado la Genética y campos afines tanto en investigacion basica como aplicada. Es por ello que se da
entrada frecuentemente a aspectos metodologicos en la asignatura, discutiéndose las técnicas mas importantes
en la manipulacion del DNA, su uso en la investigacion médica, asi como en algunos casos las implicaciones
ético-sociales que esto comporta.

Requisitos
1

Se requiere una asistencia continuada a las clases de grupo grande, pero especialmente a las actividades a
realizar en grupos medianos y a las sesiones practicas ya que incluyen una parte fundamental de la asignatura
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como son la realizacion de ejercicios y de casos practicos. Se requiere una participacion activa en la aplicacion
de internet (Aula Digital)

Competencias
___________________________________________________________________________________________________________________|

Especificas

* CM1-6- Conocer la informacion, expresion y regulacion génica. Conocer los mecanismos de la herencia
CM2-11-comprender e interpretar criticamente textos cientificos. Conocer los principios del método
cientifico, la investigacion biomédica y el ensayo clinico CM3-19- Conocer el diagndstico y el consejo
genético CM4-7- conocer los marcadores bioquimicos, citogenéticos y de biologia molecular aplicados
al diagnostico clinico CM4-23- Saber como obtener y procesar una muestra biolodgica para su estudio
mediante los diferentes procedimientos diagnosticos CM4-24- Saber interpretar los resultados de las
pruebas diagnosticas del laboratorio CM4-32- Conocer las bases de la variabilidad de las respuestas a
farmacos

Genéricas

* B7- Comprender y reconocer la estructura y funcion normal del cuerpo humano, a nivel molecular, celular,
tisular, organico y de sistemas, en las distintas etapas de la vida y en los dos sexos. E25- Reconocer los
determinantes de salud en la poblacion, tanto los genéticos como los dependientes del sexo y estilos de
vida, demograficos, ambientales, sociales, econdmicos, psicologicos y culturales. G35- Comprender la
importancia y las limitaciones del pensamiento cientifico en el estudio, la prevencion y el manejo de las
enfermedades. G37- Adquirir la formacion basica para la actividad investigadora

Basicas

* Se pueden consultar las competencias basicas que el estudiante tiene que haber adquirido al finalizar el
grado en la siguiente direccion: http://estudis.uib.cat/es/grau/comp_basiques/

Contenidos
.|

Estan estructurados en 4 Bloques:

1. Tipos de herencia

2. Genoma Humano

3. Bases cromosdmicas de la herencia

4. Variacion en los individuos y las poblaciones

Contenidos tematicos

Tema 1. Tipos de herencia
Herencia monogénica. Estudios familiares. Patron de transmision de la herencia autosdémica
dominante, la herencia recesiva. Herencia ligada al sexo: al cromosoma X dominante y recesiva,
herencia ligada al cromosoma Y.

Tema 2. Tipos de herencia
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Herencia compleja (multifactorial). Caracteres con variabilidad continua. Heredabilidad.
Busqueda de genes candidatos. Analisis GWAs y CNVs.

Tema 3. Tipos de herencia
Herencia mitocondrial: DNA mitocondrial, caracteristicas de la herencia mitocondrial.
Enfermedades mitocondriales. MtDNA y evolucion humana.

Tema 4. Genoma humano
Caracteristicas del genoma humano. Genes codificadores y reguladores. DNA repetitivo.
Expresion génica. Variabilidad del genoma.

Tema 5. Genoma humano
Mutacion: bases moleculares. Tipos de mutaciones. Agentes mutagenos. Principales
mecanismos de reparacion del DNA y enfermedades debidas a errores en la reparacion.

Tema 6. Genoma humano
Recombinacion: concepto. Andlisis de ligamiento. Obtencién de LOD score. Mapeo de genes.
Tecnologia del DNA recombinante. CRISPR.

Tema 7. Genoma humano
Epigenética y control de la expresion génica: mecanismos de control de le expresion génica,
factores epigenéticos, inactivacion del cromosoma X. Huella gendémica: concepto, genes y
regiones cromosomicas con impronta. Alteraciones producidas.

Tema 8. Bases cromosomicas de la herencia
Cariotipo normal. Deteccion de anomalias cromosomicas. Diagndstico prenatal i
preimplantacional.

Tema 9. Bases cromosomicas de la herencia.
Alteraciones cromosoOmicas estructurales: deleciones, duplicaciones, inversiones, cromosomas
en anillo, isocromosomas.

Tema 10. Bases cromosomicas de la herencia.
Anomalias cromosOémicas numéricas: poliploidia, aneuploidia: origen i consecuencias.
Individuos mosaicos, trisomias i monosomias viables en la especie humana. Bases moleculares
de los sindromes de Down y de Turner

Tema 11. Variacion en los individuos y las poblaciones.
Polimorfismos y variabilidad genética. Tipos de polimorfismos. Marcadores moleculares:
aplicaciones al diagnostico.

Tema 12. Variacién en los individuos y las poblaciones
Genética de poblaciones. Frecuencias génicas y genotipicas. Equilibrio de H-W. Calculo de la
frecuencia de portadores en enfermedades autosomicas recesivas y ligadas al X. Perfiles de
DNA. Aplicaciones forenses.

Tema 13. Variacion en los individuos y las poblaciones
Aplicaciones clinicas de la genética humana: Métodos usuales de diagnéstico. Screening
poblacionales. Consejo genético.

Metodologia docente

Las actividades de trabajo presencial y no presencial consideradas son las siguientes:
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Actividades de trabajo presencial (2,4 créditos, 60 horas)

Modalidad Nombre Tip. agr.  Descripcion Horas

Clases teoricas Clases Grupo grande (G) Exposicion de los contenidos mediante pretentacion o 35
explicacion

Seminarios y Clases de Grupo mediano (M)Resolucion de ejercicios 7.5
talleres problemas

Seminarios y Exposicio treballs  Grupo mediano (M)Exposicion de una enfermedad genética 3
talleres

Clases practicas  Practicas Grupo mediano (M)Realizar ejercicios practicos 10
Tutorias ECTS Tutories Grupo mediano (M)Resolver dudas 1.5
Evaluacion Examens T Grupo grande (G) Examen de teoria 1.5
Evaluacion Examen P Grupo grande (G) Examen de problemas 1.5

Al inicio del semestre estard a disposicion de los estudiantes el cronograma de la asignatura a través de la
plataforma UlBdigital. Este cronograma incluird al menos las fechas en las que se realizaran las pruebas de
evaluacion continua y las fechas de entrega de los trabajos. Asimismo, el profesor o la profesora informara
a los estudiantes si el plan de trabajo de la asignatura se realizara a través del cronograma o mediante otra
via, incluida la plataforma Aula Digital.

Actividades de trabajo no presencial (3,6 créditos, 90 horas)

Modalidad Nombre Descripcién Horas
Estudio y trabajo  Estudio y resoluciéon de  Preparacion individual de la materia tedrica y los ejercicios y caos practicos 90
autonomo ejercicios

individual

Riesgos especificos y medidas de proteccion

Las actividades de aprendizaje de esta asignatura no conllevan riesgos especificos para la seguridad y salud
de los alumnos y, por tanto, no es necesario adoptar medidas de proteccion especiales.

Evaluacion del aprendizaje del estudiante
1

Para superar la asignatura sera obligatorio demostrar unos conocimientos tedricos de la materia y al mismo
tiempo una buena capacidad de resolver problemas/casos. La nota final sera el resultado promediado de cada
una de las partes. La nota final ha de ser superior a 5 sobre 10 para aprobar la materia. Cada una de las partes
(teoria y problemas) ha de superar la nota 4 sobre 10 para poder promediar. Si alguno de los examenes no
alcanza el 4 (teoria o problemas) aparecera en el acta con un 4.5 independientemente del valor de la media,
tal como indica el reglamento académico.
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Fraude en elementos de evaluacion

De acuerdo con el articulo 33 del Reglamento Académico, "con independencia del procedimiento disciplinario
que se pueda seguir contra el estudiante infractor, la realizacion demostrablemente fraudulenta de alguno de
los elementos de evaluacion incluidos en guias docentes de las asignaturas comportara, a criterio del profesor,
una minusvaloracion en su calificacion que puede suponer la calificacion de «suspenso 0» en la evaluacion
anual de la asignatura”.

Clases

Modalidad Clases tedricas

Técnica Otros procedimientos (no recuperable)

Descripcion Exposicion de los contenidos mediante pretentacion o explicacion

Criterios de evaluacién Asistencia a clase con evaluacion de la participacion (Asistencia minima al 80% de las sesiones)

Porcentaje de la calificacion final: 5% con calificacién minima 4

Clases de problemas

Modalidad Seminarios y talleres
Técnica Otros procedimientos (no recuperable)
Descripcion Resolucion de ejercicios

Criterios de evaluaciéon Asistencia a los seminarios con evaluacion de la participacion (Asistencia minima al 80% de las sesiones)

Porcentaje de la calificacion final: 5% con calificacion minima 4

Exposicio treballs

Modalidad Seminarios y talleres
Técnica Pruebas orales (no recuperable)
Descripcion Exposicion de una enfermedad genética

Criterios de evaluacion Presentacion del trabajo

Porcentaje de la calificacion final: 10% con calificaciéon minima 4

Practicas

Modalidad Clases practicas

Técnica Informes o memorias de practicas (no recuperable)
Descripcion Realizar ejercicios practicos

Criterios de evaluacion  Asistencia a las practicas y resolucion de un ejercicio practico

Porcentaje de la calificacion final: 10% con calificacion minima 4

5/6

Fecha de publicacion: 25/07/2019

Antes de imprimir este documento, considere si es necesario hacerlo. El medio ambiente es cosa de todos.
©2019 Universidad de las Illes Balears. Cra. de Valldemossa, km 7.5. Palma (Illes Balears). Tel.: +34 - 971 17 30 00. E-07122. CIF: Q0718001A

Documento generado automaticamente a las 1540:00 del 25/07/2019


https://seu.uib.cat/fou/acord/12741/

. ° Afo académico 2019-20
Un |Ve rsltat Asignatura 23015 - Genética Humana
de les Illes Balears Grupo Grupo 1

Guia docente

Examens T

Modalidad Evaluacion

Técnica Otros procedimientos (recuperable)
Descripcion Examen de teoria

Criterios de evaluaciéon Pruebas de conceptos practicos

Porcentaje de la calificacion final: 35% con calificacion minima 4

Examen P

Modalidad Evaluacion

Técnica Pruebas de respuesta breve (recuperable)
Descripcion Examen de problemas

Criterios de evaluacion Pruebas de conceptos tedricos

Porcentaje de la calificacion final: 35% con calificacion minima 4

Recursos, bibliografia y documentacion complementaria

Bibliografia basica

Libros recomendados

- L.B.Jorde, J.C. Carey, and M.J. Bamshad. Medical Genetics. 5* edicion (2016). Elsevier. ISBN
978-0-323-18835-7

-Nussbaum, R.L.; Mclnnes R.R.; Willard, H.F. (2016). Thompson and Thompson. Genética en Medicina. 8a
ed. Elsevier Masson. ISBN:9788445826423

Pierce B.A. (2015). Genética: Un enfoque conceptual. 5* edicion. Editorial Panamericana. ISBN:
9788498353921
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