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1. Situacién / Sentido de la Asignatura

1.1 Contextualizacion

Integrada dentro de la materia “PRINCIPIOS GENERALES DE LA ENFERMEDAD?”, la Genética Clinica
ha sido situada en el 1°" semestre del tercer curso del grado de Biomedicina y Terapias avanzadas. La
asignatura esta enfocada a proporcionar al alumno conocimientos basicos que le seran necesarios para

el diagnéstico e investigacion de las enfermedades genéticas.

1.2 Relacion con otras materias

La Genética se relaciona estrechamente con otras materias, fundamentalmente con Biologia Celular y
Molecular y con Bioquimica. Por ello, para garantizar la comprension adecuada de todos los contenidos

de la asignatura, es imprescindible tener bien asentados conceptos basicos de dichas disciplinas.

1.3 Prerrequisitos

Conocimientos de principios béasicos de Genética Humana, Biologia Celular, Bioguimica y Biologia

Molecular | y II.

2. Competencias

2.1 Generales

Competencias generales:

CG1 - Saber analizar y sintetizar problemas basicos relacionados con la Biomedicina y las Terapias
Avanzadas, resolverlos utilizando el método cientifico y comunicarlos de forma eficiente.

CG2 - Conocer las bases cientificas y técnicas de la Biomedicina y las Terapias Avanzadas, de modo
que se facilite el aprendizaje de nuevos métodos y tecnologias, asi como el desarrollo de una gran
versatilidad para adaptarse a nuevas situaciones.

CG3 - Adquirir la capacidad de resolver problemas con iniciativa y creatividad, asi como de comunicar y
transmitir conocimientos, habilidades y destrezas, comprendiendo la responsabilidad ética, social y
profesional de la actividad del biomédico.

CG6 - Elaborar informes y emitir juicios basados en un analisis critico de la realidad.

CG9 - Redactar, representar e interpretar documentacion cientifico-técnica.
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Especificas

La asignatura contribuye a alcanzar las siguientes competencias especificas de la materia Genética

Clin

ica:

CE2 - Conocer las bases bioquimicas y moleculares de la estructura y funcién celular. Conocer la

estructura y funcion de tejidos y érganos. Identificar y describir sus alteraciones en relacion con la

patologia humana.

CEZ27 - Entender los fundamentos para la aplicacién y validacién de las diferentes técnicas diagnédsticas

y terapéuticas.

CE43 - Adquirir las habilidades que permitan la busqueda y analisis de informacion cientifica relevante.

Ser

3.

capaces de interpretar y comunicar adecuadamente dicha informacion.

Objetivos

4.

Conocer el funcionamiento y la dinamica de un laboratorio clinico y sus funciones.

Conocer las pruebas analiticas bioquimicas habituales y sus fundamentos.

Conocer los fundamentos de las técnicas de diagnéstico basadas en perfiles de marcadores
protedmicos y metabolémicos multiples.

Conocer las bases moleculares y citogenéticas de las enfermedades genéticas.

Conocer los patrones de herencia, asi como los factores que pueden modificarlos.

Conocer los principios de la predisposicion genética y la poligenia.

Conocer las técnicas moleculares directas e indirectas de diagnéstico de las enfermedades
genéticas.

Conocer las técnicas citogenéticas, asi como los nuevos abordajes de citogenética molecular.
Conocer las nuevas tecnologias de la Gendmica aplicadas a la Medicina. Genotipaje de SNPs y
secuenciacion del genoma completo. Interpretacion clinica y nuevas estrategias de Medicina
preventiva personalizada basadas en estas técnicas.

Saber aplicar los principios de la farmacogenética a la practica clinica.

Conocer los principios de la dismorfologia.

Conocer los mecanismos epigenéticos de la enfermedad.

Contenidos y/o bloques tematicos

CONTENIDOS TEORICOS:
Enfermedades genéticas. Del genotipo al fenotipo. Citogenética clinica. Enfermedades monogénicas.

Enfermedades por mutaciones dinamicas. Enfermedades poligénicas. Susceptibilidad genética. RNA vy

enfermedad. Enfermedades mitocondriales. Genética e infertilidad. Genética del cancer. Epigenética y

enfermedad.
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Diagnoéstico molecular de las enfermedades genéticas. Diagndstico de alteraciones cromosomicas.
Diagnéstico de mutaciones dinamicas. Diagnéstico de mutaciones puntuales. Exomas. Nomenclatura de
variantes. Interpretaciéon de variantes. Ontologia del Fenotipo Humano. Filtrado de variantes.
Diagnéstico prenatal y preimplantacional.

Aplicaciones. Modelos animales para el andlisis de enfermedades de origen genético.

Farmacogenética. Consejo Genético e informe de resultados. Matematicas y genética. Casos clinicos.

CONTENIDOS PRACTICOS:
Tareas relacionadas con los contenidos tedricos. Actividad experimental para la deteccion de metilacion

epigenética.

BIBLIOGRAFIA BASICA
Se puede consultar la “Lista de Lectura” de la asignatura en la plataforma Leganto de la biblioteca de la

UVa a través del siguiente enlace:

https://buc-
uva.alma.exlibrisgroup.com/leganto/public/34BUC UVA/lists/7276824560005774?auth=SAML

— P. D. Turnpenny & S. Ellard & R. Cleaver (2022). Emery. Elementos de Genética médica y
Gendmica. 162 edicion. Elsevier Espafa. ISBN 9788413821689.

— C. Rozman Borstnar & F. Cardellach (2024). Farreras Rozman. Medicina Interna. 20? edicion.
Elsevier Espana. ISBN 9788491135456.

— J. Loscalzo (2022). Harrison. Principios de Medicina Interna. 212 edicion. McGraw-Hill
Interamericana de Espafa S.L. ISBN 9786071518026.

BIBLIOGRAFIA COMPLEMENTARIA

Se proporcionara a los alumnos a través del campus virtual, si procede.
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5. Métodos docentes y principios metodolégicos

Clases magistrales. Se daran las clases presenciales en el horario establecido para la asignatura y en
los espacios habituales dispuestos por la Facultad de Medicina. En circunstancias excepcionales, si por
alguna circunstancia no pudiera impartirse la docencia de forma presencial, las clases tedricas se
transmitiran en streaming a través de las plataformas licenciadas en la Universidad de Valladolid, en los
horarios establecidos. Horario: lunes, martes, miércoles y jueves de 10h a 11h. Las diapositivas de las
clases estaran disponibles en el campus virtual.

Seminarios. Son sesiones para repasar y aclarar ciertos aspectos tedricos de cierta dificultad y
complementar asi los contenidos de las clases de teoria. Horario: mismo que las clases magistrales.
Practicas de laboratorio. Son sesiones presenciales, guiadas por los docentes, en las que los
estudiantes participan en la resolucion de problemas tanto practicos experimentales como no
experimentales. Horario: lunes y martes de 9h a 13h y miércoles y jueves de 9h a 10h (ver calendario).
Tutorias. Durante las tutorias, los alumnos podran resolver todas sus dudas y llevar a cabo actividades
de aprendizaje. Las tutorias podran ser individuales o grupales y seran presenciales. En circunstancias
excepcionales vy justificadas podran realizarse a través de alguna de las plataformas licenciadas en la
Universidad de Valladolid.

Recursos y tareas en el campus virtual. El campus virtual de esta asignatura publica (1) material de

la asignatura, (2) videos, (3) foros para la resolucién de dudas, (4) avisos, (5) calendario de actividades.

6. Tabla de dedicacién del estudiante a la asignatura

ACTIVIDADES PRESENCIALES o

HORAS ACTIVIDADES NO PRESENCIALES HORAS
PRESENCIALES A DISTANCIA™
Clases magistrales y seminarios 30 Trabajcgagtonomo individual sobre 40

contenidos tedricos

Practicas de laboratorio 15 Trabajo auténomo practicas de laboratorio 27,5
Total presencial 45 Total no presencial 67,5
TOTAL presencial + no presencial 112,5

(1) Actividad presencial a distancia es cuando un grupo sigue una videoconferencia de forma sincrona a la
clase impartida por el profesor.
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7. Sistema y caracteristicas de la evaluacién

Instrumento / Procedimiento

Peso en la nota
final

Observaciones

Evaluacién continua. Se
proporcionaran detalles sobre los
instrumentos de evaluacion en el
campus virtual.

30% (3 puntos)

Examen final sobre los contenidos
tedricos y practicos. Se
proporcionaran detalles sobre los
instrumentos de evaluacion en el
campus virtual.

70% (7 puntos)

Sera necesario obtener 3 sobre
los 7 puntos maximos del
examen final para poder sumar
la nota de la evaluacién continua

CRITERIOS DE CALIFICACION

Convocatoria ordinaria: suma de las calificaciones de la tabla anterior.

Convocatoria extraordinaria: |la calificacion final se basara en la nota obtenida en el examen

final extraordinario. Se tendra en cuenta la nota de la evaluacién continua solo si es favorable

al alumno.

8.

Consideraciones finales

El sistema de calificaciones a emplear es el establecido en el Real Decreto 1125/2003, de 5 de

septiembre.

I\YZW Universidad de Valladolid

6de6



