Guia docente 2017/2018

>>Enlace fichero guia docente

Plan 478 GRADO EN MEDICINA

Asignatura 46307 GENETICA CLINICA Y MEDICINA MOLECULAR Y

REGENERATIVA

Obligatoria

Competencias

17. Establecer el diagnéstico, prondstico y tratamiento aplicando los principios basados en la mejor informacion
posible.

24. Reconocer los determinantes de la salud en la poblacién, tanto los genéticos como los dependientes del estilo de
vida, demogréficos, ambientales, sociales, econdémicos, psicoldgicos y culturales.

29. Conocer, valorar criticamente y saber utilizar las fuentes de informacion clinica y biomédica para obtener,
organizar, interpretar y comunicar la informacioén cientifica y sanitaria.

34. Ser capaz de formular hipotesis, recolectar y valorar de forma critica la informacién para la resolucién de
problemas, siguiendo el método cientifico.

CE7 Razonar y tomar decisiones en situaciones de conflictos de tipo ético, religioso, cultural, legal y profesional,
incluyendo aquellos que son debidos a restricciones de caracter econémico, a la comercializacion de la cura de salud
y a los avances cientificos.

CE19 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

CE34 Reconocer el rol de la complejidad, la incerteza y la probabilidad en la toma de decisiones de la practica médica
CE39 Indicar las técnicas y procedimientos basicos de diagnosis y analizar einterpretar los resultados para precisar
mejor la naturaleza de los problemas

CE44 Plantear y proponer las medidas preventivas adecuadas a cada situacion clinica

Generales

17. Establecer el diagnéstico, pronéstico y tratamiento aplicando los principios basados en la mejor informacion
posible.

24. Reconocer los determinantes de la salud en la poblacién, tanto los genéticos como los dependientes del estilo de
vida, demogréficos, ambientales, sociales, econémicos, psicoldgicos y culturales.

29. Conocer, valorar criticamente y saber utilizar las fuentes de informacion clinica y biomédica para obtener,
organizar, interpretar y comunicar la informacion cientifica y sanitaria.

34. Ser capaz de formular hipotesis, recolectar y valorar de forma critica la informacién para la resolucién de
problemas, siguiendo el método cientifico.

CE7 Razonar y tomar decisiones en situaciones de conflictos de tipo ético, religioso, cultural, legal y profesional,
incluyendo aquellos que son debidos a restricciones de caracter econémico, a la comercializacion de la cura de salud
y a los avances cientificos.

CE19 Demostrar que comprende la organizacién y las funciones del genoma, los mecanismos de transmision y
expresion de la informacion genética y las bases moleculares y celulares del analisis genético

CE34 Reconaocer el rol de la complejidad, la incerteza y la probabilidad en la toma de decisiones de la practica médica
CE39 Indicar las técnicas y procedimientos basicos de diagnosis y analizar e interpretar los resultados para precisar
mejor la naturaleza de los problemas

Especificas
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Competencias Especificas en Orden ECI/332/2008:

Il116.Marcadores bioquimicos, citogenéticos y de biologia molecular aplicados al diagnéstico clinico.
11117 .Realizar pruebas funcionales e interpretarlas.

11118.Establecer las pautas para el diagnéstico y consejo genético.

Competencias Especificas desarrolladas por UVA

GC1. Gendmica y Protedmica aplicadas a la Medicina.

GC2. Medicina Regenerativa: terapia celular y terapia génica.

GC3. Nuevas tecnologias en Medicina Molecular.

Contenidos

Tema 1: El genoma humano. Variabilidad genética

El genoma humano. Estructura y composicion.

Concepto de mutacién y tipos de mutaciones

Tema 2: Del genotipo al fenotipo

Patrones de herencia y enfermedad. Factores que modifican el reconocimiento de los patrones de herencia. Patrones
no mendelianos. Del genotipo al fenotipo.

Tema 3: el diagnostico molecular

Métodos directos de diagndstico: Secuenciacion. Rastreo de mutaciones. MLPA. CGH arrays. NGS
Diagndstico indirecto

Tema 4: Citogenética clinica (2 horas)

La meiosis masculina y femenina.

Técnicas de estudio en citogenética: Cariotipado convencional, FISH, CGH array

Citogenética clinica. Cromosomopatias: Aneuploidias, cromosomopatias estructurales, sindromes por genes
contiguos. Cromosomopatias e infertilidad. Cromosomopatias como causa de retraso mental, reordenamientos
subteloméricos

Tema 5: Fundamentos de dismorfologia

Definicién y objetivos

Defectos simples

Defectos multiples. Patrones

Aproximacion al paciente dismorfico

Tema 6: modelos de enfermedades monogénicas (2 horas)

Bases moleculares de algunas enfermedades monogénicas.

Hemoglobinopatias: Drepanocitosis. Talasemias

Fibrosis quistica. Relacién genotipo - fenotipo

Neuropatias periféricas: Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth

Aminoacidopatias mas comunes

Tema 7: Enfermedades por mutaciones dinamicas

Concepto y tipos de mutaciones dindmicas.

El sindrome X fragil

Distrofia mioténica (sindrome de Steinert)

Enfermedad de Huntington

Tema 8: RNA y enfermedad

El splicing

Mutaciones en cis: en sitios constitutivos y en sitios alternativos

Mutaciones en trans: En la maquinaria de splicing. La atrofia muscular espinal. En los reguladores del splicing. La
distrofia mioténica

Tema 9: Epigenética y enfermedad

Regulacion epigenética. Impronta gendmica. Metilacion del ADN y modificacion de histonas (Metilacion, Acetilacion y
Fosforilacion).

Epigenética y enfermedad

Tema 10: Enfermedades poligénicas y susceptibilidad genética

Susceptibilidad genética y heredabilidad. Polimorfismos y variabilidad fenotipica. Enfermedades monogénicas versus
enfermedades complejas.

Algunos modelos de enfermedades complejas

Tema 11: Farmacogenética

Los genes y la variabilidad en la respuesta a farmacos

Terapia personalizada

Tema 12: Genética e infertilidad

Causas genéticas de infertilidad.

Riesgo genético en Reproduccién Asistida

Tema 13: Diagndstico prenatal y preimplatatorio

Cribado no invasivo

Diagndstico prenatal no invasivo

Abordajes diagndsticos invasivos

Cribado neonatal

Tema 14: Consejo genético

jueves 14 junio 2018 Page 2 of 4



Clasificacion de los defectos congénitos

Anamnesis personal y familiar

Herramientas de apoyo al diagndstico (OMIM, Orphanet...)
Asesoramiento genético

Tema 15. Genética y Cancer.

1. El cancer como enfermedad genética. Genes implicados en cancer: Oncogenes, Genes supresores de tumores
y Genes de reparacion del ADN. Cancer esporadico versus cancer hereditario. Caracteristicas propias de la
enfermedad. Modelo monoclonal. Proceso de carcinogénesis. Capacidades de la célula tumoral. Hipotesis de
Knudson. Genes y cancer.

2. Sindromes de Céancer hereditario. Cancer de mama/ovario hereditarios. Cancer colorrectal hereditario. Otros
canceres hereditarios. Aspectos moleculares y aspectos clinicos. Genes implicados. Criterios de seleccién. Analisis
Molecular. Tipos de mutaciones. Sindromes endocrinos, gastricos y polipésicos. Genes de baja penetrancia. Estudios
de asociacion y genotipado masivo.

3. Consejo Genético en cancer hereditario. Manejo de portadores y no portadores. Fases del asesoramiento
genético. Consentimiento informado. Consecuencias Psicolégicas. Modelos predictivos de riesgo
Tema 16. Introduccion al Laboratorio Clinico. El tronco de especialidades del laboratorio clinico. Organizacion del
laboratorio. Conceptos bésicos en el proceso analitico: definiciones.

Tema 17. El proceso analitico (I). Fases del proceso analitico y competencias profesionales. Fase preanalitica: tipos
de muestras; obtencion de muestras; errores preanaliticos. Fase analitica: medicion; materiales de referencia:
calibradores y controles; conceptos: sensibilidad analitica, limite de deteccidn, exactitud y precisién; variabilidad.
Tema 18. El proceso analitico (II). Fase post-analitica: interpretacién de los resultados: valores de referencia;
transmision de los resultados: el informe de laboratorio. POC: Point of care. El laboratorio junto al paciente. Gestién de
la calidad en el laboratorio clinico

Tema 19. Medicina Regenerativa:

1. Células Madre Embrionarias. Concepto de célula troncal . Division asimétrica. Obtencion y propiedades de las
Células madre embrionarias. Células totipotentes obtenidas por Transferencia nuclear y Reprogramacion celular.
Desarrollo de estas técnicas. Aplicaciones en investigacion y limitaciones terapéuticas. Problemas bioéticos y de
bioseguridad implicados en su utilizacion clinica.

2. Celulas Madre Adultas. Modelos de regeneracion celular en el adulto. Células madre residentes uni y
pluripotentes. El transplante de medula ésea como modelo de terapia celular. Otras Terapias Celulares consolidadas:
Piel cartilago y precursores corneales. Terapias celulares en fase de investigacion clinica: Investigacion Clinica en
Regeneracion osteoarticular, cardiovascular y neural. Concepto de Bioingenieria: Matrices tridimensionales y factores
de crecimiento.

Tema 20. Terapia Génica:

1. “From lab bench...”. Definicidn de terapia génica. Terapia génica germinal y somatica. Terapia génica “ex vivo” e
“in vivo”. Métodos de transferencia de genes. Vectores. Construccion de vectores. Bioseguridad. EI RNA en la terapia
génica. Edicion del genoma.

2. “To bedside...”. Estado de la terapia génica en el mundo. Regulacidn. Protocolos que se han realizado y se
estan realizando. Fases clinicas en las que se encuentra la terapia génica. Protocolos en Espafia.

Clases Teoricas
Seminarios o Practicas de Aula
Tutorias (presenciales y no presenciales)

Farreras / Rozman: Medicina Interna (Ed. Elsevier)
Turnpenny PD, Ellard S. Emery Elementos de Genética Médica
A Read, D Donnai: Genética Clinica (Ed. Omega)

ACTIVIDADES PRESENCIALES
HORAS

ACTIVIDADES NO PRESENCIALES
HORAS

Clases teéricas

30

45
Seminarios
15

7,5
Trabajo tutelado
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2

6
Trabajo virtual
0

2,5
Evaluacion
3

15

Total presencial
50

Total no presencial
62,5

Juan José Telleria Orriols (Prof. Asociado de Pediatria) Coordinador de la asignatura. telleria@med.uva.es

Espafiol

jueves 14 junio 2018 Page 4 of 4


mailto:telleria@med.uva.es

