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OBJETIVOS GENERALES: Adquirir los conocimientos basicos que permitan al alumno comprender:
1) El comportamiento de las enfermedades genéticas que estudiaran en el segundo ciclo de la licenciatura.
2) Los avances que continuamente se producen en este campo

OBJETIVOS ESPECIFICOS

Que el alumno conozca:

1°- Los mecanismos de transmision de caracteres y enfermedades de generaciéon en generacion, teniendo en cuenta
la naturaleza y el comportamiento del material genético.

2°- Los diversos patrones de transmision de los distintos grupos de caracteres y enfermedades, de acuerdo con las
leyes de la herencia.

3°- La situacién en que se encuentra actualmente la aplicacion de los conocimientos genéticos a la practica médica y
cudles son sus posibilidades.

4°- |os fundamentos cientificos en los que se basan las técnicas del diagnéstico genético. Este objetivo esta dirigido a
ayudar al alumno a formarse un juicio critico, como profesional de la medicina, acerca de su indicacion, dificultad de
interpretacién y grado de fiabilidad, asi como prepararle para que esté en situacion de comprender los avances que se
sigan produciendo.

5°- La importancia que tiene la orientacion adecuada de este tipo de enfermos y de sus familiares.

LECCION 1. INTRODUCCION. Concepto y desarrollo histérico. Situacion actual de la Genética Médica. Clasificacion
y frecuencia de las enfermedades genéticas

LECCION 2. LOS CROMOSOMAS HUMANOS. Tipos de cromosomas en el hombre y técnicas para su estudio. El
cariotipo humano normal. Cromosomas X e Y. Inactivacion del cromosoma X y sus consecuencias

LECCION 3. ANOMALIAS CROMOSOMICAS I: Definicion y clasificacion. Anomalias cromosémicas numéricas mas
frecuentes en el hombre. Patogénesis y riesgo de recurrencia. Ejemplos clinicos mas conocidos

LECCION 4. ANOMALIAS CROMOSOMICAS 1. Tipos de anomalias cromosémicas estructurales y sus
consecuencias. Patogénesis y riesgo de recurrencia. Ejemplos mas conocidos en el hombre

LECCION 5. GENES Y SU FUNCION. Concepto de gen y de locus. Tipos de genes y su organizacion. Expresion de
la informacion genética en la célula eucariota y su control
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LECCION 6. MUTACION. Mutaciones y sus consecuencias: ganancia y pérdida de funcién, codominancia,
dominancia completa e incompleta. Genotipo y fenotipo. Pleiotropia e interaccién génica.

LECCION 7. PATRONES DE HERENCIA. Construccion de arboles genealdgicos. Caracteres monogénicos: patrones
de herencia autosdmicos y ligados a cromosomas sexuales. El ligamiento sus consecuencias y aplicaciones.
Caracteres polimorficos. Caracteres poligénicos

LECCION 8. TRANSMISION DE CARACTERES AUTOSOMICOS DOMINANTES. Patron de transmision de las
enfermedades de herencia autosémica dominante. Factores que modifican la expresion génica y desvian la frecuencia
de aparicién de estas enfermedades: penetrancia, expresividad, impresién gendmica, anticipacion, disomia
uniparental, y mosaicismo

LECCION 9. TRANSMISION DE CARACTERES AUTOSOMICOS RECESIVOS. Patron de transmision de las
enfermedades de herencia autosémica recesiva. Fenémenos que complican el reconocimiento del patron de herencia
de estas enfermedades

LECCION 10. TRANSMISION DE CARACTERES DOMINANTES Y RECESIVOS LIGADOS AL CROMOSOMA X.
Patron de transmisién de las enfermedades de herencia ligada al sexo. Errores més frecuentes en el célculo del
riesgo genético de estas enfermedades. Herencia citoplasmica.

LECCION 11. GENETICA DE POBLACIONES. Concepto de poblacion mendeliana. Ley de Hardy-Weinberg. Factores
que interfieren con la ley de Hardy-Weinberg. Aplicaciones: calculo de frecuencias alélicas.

LECCION 12. CONCEPTO DE CARACTER POLIMORFICO. Definicion de caracter polimérfico. Origen. Tipos.
Importancia de los caracteres polimérficos: Variabilidad genética y marcadores genéticos.

LECCION 13: TRANSMISION DE CARACTERES POLIMORFICOS EN EL HOMBRE. Polimorfismos de proteinas:
Genética de los grupos sanguineos. Hemoglobinopatias. Sistema HLA. Polimorfismos del DNA (SNPs, RFLPs,
VNTRS).

LECCION 14: INTRODUCCION AL DIAGNOSTICO MOLECULAR DE ENFERMEDADES GENETICAS: OBTENCION
Y PREPARACION DE ACIDOS NUCLEICOS. Tipos celulares méas adecuados. Fundamentos de las técnicas de
extraccion de acidos nucleicos y condiciones de conservacién y almacenamiento. Preparacion de acidos nucleicos
para el diagnéstico genético molecular: enzimas de restriccién y electroforesis de acidos nucleicos.

LECCION 15: TECNICAS BASICAS DE GENETICA MOLECULAR: HIBRIDACION Y CLONACION DE ACIDOS
NUCLEICOS. Técnicas de hibridacion de acidos nucleicos utilizadas en el diagnéstico genético. Tipos de sondas.
Obtencién y mantenimiento de sondas: vectores de clonacion, tecnologia del DNA recombinante, clonacion de
moléculas de DNA.

LECCION 16: DIAGNOSTICO MOLECULAR DE ENFERMEDADES GENETICAS: ANALISIS GENICO. Deteccion de
mutaciones conocidas: analisis directo del DNA. Deteccién de mutaciones desconocidas: analisis indirecto del DNA.

LECCION 17: LOCALIZACION DE GENES Y ANALISIS DE SU FUNCION. Construccién de mapas génicos. El
proyecto genoma humano. Gendmica y Protedmica: andlisis de la funcion de los genes. Modelos animales de
enfermedades genéticas.

LECCION 18: HERENCIA POLIGENICA. LEYES QUE RIGEN LA TRANSMISION DE CARACTERES
CUANTITATIVOS. Concepto de herencia poligénica. Caracteristicas diferenciales de la herencia poligénica respecto a
la herencia cualitativa. Caracteres poligénicos que se transmiten con efecto umbral.

LECCION 19: TRANSMISION DE ENFERMEDADES FAMILIARES O DE TRANSFONDO GENETICO: Enfermedades
comunes del adulto y malformaciones congénitas. Cardiopatias y patologias asociadas: trombosis, hipertension,
hiperlipidemias, obesidad, diabetes. Trastornos del comportamiento y otras enfermedades comunes.

LECCION 20: BASES GENETICAS DE LA CARCINOGENESIS. PATRONES DE TRANSMISION HEREDITARIA.
Patrones de transmisién hereditaria en enfermedades neoplésicas causadas por oncogenes y antioncogenes.
Cénceres familiares.

LECCION 21: GENETICA CLINICA. Diagndstico prenatal. Consejo genético. Tratamiento de enfermedades genéticas.
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Préactica 1: Cariotipo humano.

Practica 2: Alteraciones cromosOmicas numeéricas y estructurales.

Practica 3: Patrones de transmisién de caracteres hereditarios. Ligamiento

Practica 4: Transmision de caracteres autosomicos dominantes.

Practica 5: Transmision de caracteres autosomicos recesivos.

Préactica 6: Herencia ligada a X. Genética de poblaciones

Préactica 7: Paginas web

Practica 8: Transmision de caracteres polimérficos: Grupos sanguineos. Hemoglobinopatias.

Practica 9: Transmision de caracteres polimérficos: Célculo de probabilidad de transmision de caracteres asociados a
marcadores genéticos (ligamiento).

Practica 10: Identificacion de individuos mediante polimorfismos de regiones no codificantes del DNA.

Practica 11: Diagnostico molecular de enfermedades genéticas: Deteccion de mutaciones conocidas.

Practica 12: Diagnostico molecular de enfermedades genéticas: Métodos indirectos por marcadores genéticos.
Practica 13: Diagnéstico genético: Integracion de los criterios de patrones de transmisién y diagndstico molecular
Seminario 1: Revision y resolucion de dudas de las lecciones 1-11.

Test 1: Lecciones 1-11.

Seminario 2: Revisiéon y resolucién de dudas de las lecciones 12-16.

Test 2: Lecciones 12-16.

Seminario 3: Revisién y resolucién de dudas de las lecciones 17-21.

Test 3: Lecciones 17-22.

Los exdmenes finales se realizardn en ambas convocatorias (Febrero y Septiembre) en las fechas que se establezcan
en la Comision de Docencia.

El examen consistira en un test de 60 preguntas de eleccién multiple. Cada pregunta correcta suma 1 punto y cada
pregunta mal contestada se penalizara descontando 0,25. Este test serd calificado sobre 10. Es imprescindible
obtener una nota de 5 6 mas puntos para aprobar la asignatura.
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