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Diagnéstico y Consejo Genético
mediante Aplicacién de Técnicas
Citogenéticas y Moleculares
(M41/56/1/30)

Master Universitario en Analisis Biologico y Diagndstico de

S Laboratorio
MODULO Modulo I: Materias Tedrico/Practicas
Ciencias

CENTRO RESPONSABLE .
DEL TITULO Escuela Internacional de Posgrado
Semestre = Segundo Créditos 1.50 Tipo Optativa Tlp? ks Presencial
ensefianza

PRERREQUISITOS Y/O RECOMENDACIONES

« Comprension de textos en inglés cientifico
e Conocimientos fundamentales de Genética

BREVE DESCRIPCION DE CONTENIDOS (Seglin memoria de verificacién del Master)

1. Introduccion a la Genética Médica. Bases bioquimicas. DNA y RNA. Cédigo genéticoy
cromosomas. Ciclo celular.

2. Estudio citogenético: cariotipo

3. Mecanismos de produccion de las anomalias cromosoémicas, estructurales y numéricas.
Anomalias en autosomas y cromosomas sexuales. Anomalias cromosomicas en
neoplasias humanas. Sindromes de inestabilidad cromosémica. Expresividad,
penetrancia y mutaciones. Diagnoéstico prenatal. Consejo genético.

4. Citogenética de la infertilidad y esterilidad. Reproduccion asistida

COMPETENCIAS

COMPETENCIAS BASICAS
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» CB6 - Poseer y comprender conocimientos que aporten una base u oportunidad de ser
originales en desarrollo y/o aplicacion de ideas, a menudo en un contexto de
investigacion.

» CB7 - 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.

e CB8 - 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.

e CB9 - 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.

CB10 - 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.

COMPETENCIAS ESPECIFICAS

» CE75 - Conocimiento del cariotipo humano. Dominio de la Técnica de obtencion del
cariotipo. Conocimiento de las distintas técnicas de bandeo cromosdmico.

RESULTADOS DE APRENDIZAJE (Objetivos)

 El alumno sabra/comprendera:

Métodos de obtencion de preparationes cromosémicas humanas
Métodos de tincion

Estructura, organizacion y clasificacion de los cromosomas humanos
Principales anomalias cromosémicas numéricas y estructurales

Marcadores moleculares para consejo genético
« El alumno sera capaz de:

Realizar cariotipos humanos e identificar las anomalias cromosdmicas estructurales y numéricas
mas frecuentes.

Capacidad para analizar la informacion disponible sobre la estructura del cariotipo humano.

Capacidad para el calculo de riesgos y su aplicacion para el asesoramiento genético.
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PROGRAMA DE CONTENIDOS TEORICOS Y PRACTICOS

TEORICO

 Tema 1. Estudios citogenéticos Cariotipo humano. Estrategia metodoldgica. Bandeo
cromosomico. Identificacion de los cromosomas. Polimorfismos cromosémicos.
Hibridacion in situ fluorescente (FISH). Hibridaciéon gendmica comparativa (CGH)

e Tema 2. Alteraciones cromosomicas. Autosomopatias. Gonosomopatias. Alteraciones
numéricas: poliploidia, aneuploidia y mosaico.Alteraciones estructurales: delecion,
duplicacion, inversion, translocacion, anillo, isocromosoma. Mecanismos de produccion.
Autosomopatias: generalidades, incidencia, y descripcion clinica y citogenética de las
mas frecuentes. Gonosomopatias: sindromes de Turner y de Klinefelter

e Tema 3. Enfermedades ligadas al cromosoma X. Criterios para reconocer la herencia
ligada al X. Nimero y ejemplos de enfermedades ligadas al cromosoma X. Alteraciones de
la vision al color. Hemofilia. Sindrome del cromosoma X fragil

» Tema 4. Prevencion de las enfermedades con base génica. Consejo genético. Deteccion de
familias y de individuos de alto riesgo. Cribaje poblacional. Diagnoéstico presintomatico.
Riesgos pretest y riesgos postest. Diagnostico prenatal y neonatal: generalidades,
descripcion e indicaciones. Consejo genético

PRACTICO

Exposicion temas relevantes en citogenética humana de actualidad
Practicas de Laboratorio:
Practica 1. Metodologia de obtencion de metafases.

Practica 2. Elaboracion e interpretacion del cariotipo. Nomenclatura de los cromosomas y de las
bandas cromosémicas. Cariotipo normal. Identificacion de las alteraciones mas corrientes en el
cariotipo (45,X; 47,XXY; 47,XX, +21; translocacion 13:14)

BIBLIOGRAFIA

BIBLIOGRAFIA FUNDAMENTAL

e Nussbaum, R.L., McInnes, R.R. & Willard, H.F. 2016. Thompson & Thompson. Genetics in
Medicine. 8thed. Ed. Elsevier Inc., Philadelphia.

e Pritchard, D.J. & Korf, B.R. 2015. Genética Médica. Lo esencial de un vistazo. 32 ed. Ed.
Med. Panamericana. S.A. Madrid.

* Solari, A.]J. 2011. Genética Humana. Fundamentos y Aplicaciones en Medicina. 42 ed. Ed.
Med. Panamericana. S.A. Madrid.

BIBLIOGRAFIA COMPLEMENTARIA

e Strachan, T., Goodship, J. & Chinnery, P. 2014. Genetics and Genomics in Medicine. Ed.
Garland Science, Abingdon.

e Donaldson, P., Daly, A., Ermini, L. & Bevitt, D. 2015. Genetics of Complex Disease. Ed.
Garland Science, Abingdon
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ENLACES RECOMENDADOS

* Biblioteca de la Universidad de Granada: http://www.ugr.es/~biblio/ (acceso a Revistas
electrdnicas).

* Sociedad Espaiiola de Genética (SEG): http://www.segenetica.es/ Asociacion Espaiiola de
Genética Humana (AEGH): http://www.aegh.org/

» Herencia mendeliana en el hombre (OMIM): http://www.omim.org/

 Genetics Home Reference: http://ghr.nlm.nih.gov/

* La consulta de genética paso a paso: http://vimeo.com/5063119

* Casos clinicos:
http://web.udl.es/usuaris/e4650869/docencia/segoncicle/gencling8/casoscli.html

» Cariotipos on line: http://learn.genetics.utah.edu/content/begin/traits/karyotype/

e GeneCards: http://www.genecards.org/

 National Center for Biotechnology Information (NCBI): http://www.ncbi.nlm.nih.gov

* Bases de datos del NCBI: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Entrez/index.html

 PubMed: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=PubMed

e Medline: http://medlineplus.nlm.nih.gov/medlineplus

METODOLOGIA DOCENTE

» MDo1 Leccién magistral/expositiva

» MDo03 Resolucion de problemas y estudio de casos practicos
e MDo4 Practicas de laboratorio o clinicas

e MDo05 Seminarios

» MDO09 Realizacion de trabajos individuales

EVALUACION (instrumentos de evaluacion, criterios de evaluacion y porcentaje sobre la

calificacion final)

EVALUACION ORDINARIA

El articulo 17 de la Normativa de Evaluacion y Calificacion de los Estudiantes de la Universidad de
Granada establece que la convocatoria ordinaria estara basada preferentemente en la evaluacion
continua del estudiante, excepto para quienes se les haya reconocido el derecho a la evaluacion
Unica final.

 Pruebas, ejercicios y problemas, resueltos en clase o individualmente a lo largo del curso
10% - 30%.

e Valoracion final de informes, trabajos, proyectos, etc (individual o en grupo) 10% - 15%.

» Pruebas escritas 30% - 45%.

 Aportaciones del alumno en sesiones de discusion y actitud del alumno en las diferentes
actividades desarrolladas 5% - 10%

EVALUACION EXTRAORDINARIA

El articulo 19 de la Normativa de Evaluacion y Calificacion de los Estudiantes de la Universidad de
Granada establece que los estudiantes que no hayan superado la asignatura en la convocatoria
ordinaria dispondran de una convocatoria extraordinaria. A ella podran concurrir todos los
estudiantes, con independencia de haber seguido o no un proceso de evaluacién continua. De esta

4/5

Q1818002F

Firmado electrénicamente segun articulo 41.1.j) del Reglamento de Adm. Electrénica de la Universidad de Granada (BOJA n° 85 de 6 de mayo de 2021)

Este documento firmado digitalmente puede verificarse en https://sede.ugr.es/verifirma/ 20/02/2023 - 13:36:56
Codigo seguro de verificacion (CSV): 7TDS8EBA18A7185BB34748711A5BB81985 Pag. 4de 5

Firma (1): Universidad de Granada

CIF:



http://www.ugr.es/~biblio/
http://www.segenetica.es/
http://www.aegh.org/
http://www.omim.org/
http://ghr.nlm.nih.gov/
http://vimeo.com/5063119
http://web.udl.es/usuaris/e4650869/docencia/segoncicle/genclin98/casoscli.html
http://learn.genetics.utah.edu/content/begin/traits/karyotype/
http://www.genecards.org/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Entrez/index.html
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=PubMed
http://medlineplus.nlm.nih.gov/medlineplus

UNIVERSIDAD | Guias Curso:

DE GRANADA | Docentes 2022/ 2023

forma, el estudiante que no haya realizado la evaluacion continua tendra la posibilidad de
obtener el 100% de la calificaciéon mediante la realizacion de una prueba y/o trabajo.

* Pruebas, ejercicios y problemas, resueltos en clase o individualmente a lo largo del curso
10% - 30%.

» Valoracion final de informes, trabajos, proyectos, etc (individual o en grupo) 10% - 25%.

» Pruebas escritas 30% - 45%.

EVALUACION UNICA FINAL

El articulo 8 de la Normativa de Evaluacion y Calificacion de los Estudiantes de la Universidad de
Granada establece que podran acogerse a la evaluacion tnica final, el estudiante que no pueda
cumplir con el método de evaluacién continua por causas justificadas.

Para acogerse a la evaluacion tnica final, el estudiante, en las dos primeras semanas de
imparticion de la asignatura o en las dos semanas siguientes a su matriculacion si ésta se ha
producido con posterioridad al inicio de las clases, lo solicitara, a través del procedimiento
electrdnico, a la Coordinacion del Master, quien dara traslado al profesorado correspondiente,
alegando y acreditando las razones que le asisten para no poder seguir el sistema de evaluacion
continua. La evaluacion en tal caso consistira en:

» Examen tedrico- practico

INFORMACION ADICIONAL

Siguiendo las recomendaciones de la CRUE y del Secretariado de Inclusion y Diversidad de la
UGR, los sistemas de adquisicion y de evaluacion de competencias recogidos en esta guia docente
se aplicaran conforme al principio de disefio para todas las personas, facilitando el aprendizaje y
la demostracion de conocimientos de acuerdo a las necesidades y la diversidad funcional del
alumnado.
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