GENETICA Y MEDICINA GENOMICA

Objetivo:

Los objetivos de esta asignatura es acercar, esencialmente, al alumno de medicina a
conocimientos basicos de genética asi como, crear en el alumno la necesidad que tiene de su
conocimiento para el ejercicio de su profesion.

Desarrollo de la asignatura:

La ensefanza de la asignatura se ha resumido en cuatro blogues de seis sesiones cada uno.
Dichos bloques abarcan contenidos basicos de genética asi como su aplicacion en las
distintas areas de la medicina.

Programa de la asignatura:

ASIGNATURA DE LIBRE CONFIGURACION — 2° CUATRIMESTRE

“GENETICA Y MEDICINA GENOMICA”

1. Conceptos basicos de Genética.

1.1.  Cromosomas Yy reproduccion celular
1.2.  Consecuencias genéticas del ciclo celular
1.3.  Reproduccién sexual y variacion genética

2. Principios basicos de la Herencia.

2.1.  Herencia monogénica: mitocondrial y nuclear
2.2.  Herencia monogénica y mendelismo
2.3. Variaciones mendelianas

3. Determinacion del sexo y caracteristicas ligadas al sexo.

3.1. Determinacién genética del sexo
3.2. Herencia ligada a los cromosomas sexuales
3.3.  Compensacidn de dosis génica

4. Extensiones y modificaciones de los principios basicos.

4.1. Impronta gendmica

4.2.  Penetrancia y expresividad

4.3. Alelos letales

4.4. Alelos multiples

4.5. Interaccion génica

4.6. Interaccion entre genes y ambiente
4.7. Interaccion sexo y herencia



5. Ligamiento, recombinacion y mapeo de genes.
5.1. Mapa genético
5.2. Mapa fisico

6. Variaciones cromosomicas
6.1. Reordenamientos cromosémicos

6.2. Aneuploidia
6.3. Poliploidia



7. Genética de poblaciones humanas

7.1  Estructura genética de una poblacion.
7.2 Caracteres bioldgicos

7.3 Variabilidad humana

7.4  Ley de Hardy- Weinberg

8. Mecanismos evolutivos en los humanos

8.1 Mutacién (Acondroplasia, fibrosis quistica). Perspectiva evolutiva.
8.2  Seleccidn natural (Malaria)

8.3 Deriva genética (Los Amish, Marinos de la Bounty, Corea)

8.4 Cruzamientos selectivos y consanguinidad

8.5  Migracidn y flujo genético

9. Adaptabilidad humana

9.1. La Biodemografia

9.2.  Evolucién de la poblacion humana. Natalidad, mortalidad y migracién
9.3. Crecimiento natural de los grupos humanos

9.4. Estructura de la poblacion. Piramides

9.5. La esperanza de vida

10. Adaptacion al medio natural

10.1. El ecosistema humano

10.2. Adaptacién selectiva en relacion al clima. Reglas de Bergmann y Allen
10.3. La pigmentacion

10.4. Ecologia nutricional

10.5. Adaptacién y enfermedad

11. Los polimorfismos como marcadores antropogenéticos

11.1. La sangre

11.2. Grupos ABO y Rh. Grupos sanguineos y enfermedades infecciosas
11.3. Otros grupos sanguineos

11.4. Polimorfismos leucocitarios. Favismo . Talasemias

11.5. Antigenos HLA y enfermedades asociadas

12. La herencia del comportamiento

12.1. Modelos para las busqueda de los genes del comportamiento
12.2. Rasgos heredados y rasgos adquiridos

12.3. Conducta y adaptacion

12.4. Alteraciones de la conducta con base genética



13. Introduccion a la Identificacion Genética.

13.1. Organizacion y estudio del genoma no codificante.
13.2. Ventajas y limitaciones del ADN en identificacion.
13.3. Modelo de herencia y estudio del ADN autosémico.
13.4. Modelo de herencia y estudio del cromosoma Y.
13.5. Modelo de herencia y estudio del ADN mitocondrial.

14. Criminalistica biolodgica:

14.1. Indicios bioldgicos criminales: recoleccion por parte del médico.
14.2. Protocolos de control y cadena de custodia.

14.3. Andlisis y resolucion de los casos criminalisticos.

14.4. Bases de datos de interés criminal.

15. Estudio genético de la paternidad bioldgica. Casos especiales de
identificacion.

15.1. Paternidad: casos simples y complejos.

15.2. Personas desaparecidas.

15.3. Grandes catastrofes.
15.4. Casos historicos.

16.- Cuestiones éticas y legales. Valoracion ponderada de resultados

genéticos.

16.1. Marco legal. Cuestiones médico-legales.

16.2. Problemas y consideraciones éticas.

16.3. Valoracién ponderada de los resultados.

16.4. Perspectivas futuras de desarrollo cientifico y técnico.

19.- Patologia del desarrollo sexual y herencia ligada al sexo

19.1. Hermafroditismos:Trastornos del desarrollo sexual con cromosomas anormales
(47 XXY;47,XYY;47,XXX;45,X y sus variantes; otras anomalias XY; sexo
reverso)

19.2. Trastornos del desarrollo sexual con cromosomas normales

Hermafroditismo verdadero
Pseudohermafroditismo

Sindrome de insensibilidad androgénica
Hiperplasia suprarrenal congénita

20.- Repercusiones de las anomalias cromosomicas en la pareja

20.1. Esterilidad e Infertilidad
Conceptos
Abortos y pérdidas reproductivas
Causas cromosomicas
Consejo Genético

20.2. Genética y Reproduccion asistida
Interés genético de la reproduccién asistida
Valoracion del riesgo genético



Estudio genético de la pareja
El diagndstico preimplantatorio
El diagndstico preconcepcional

21.- Herencia poligénica

21.1. Herencia poligénica y multifactorial
Caracteres cuantitativos y variacion continua
Poligenes
Caracteristicas de la herencia poligénica
Herencia multifactorial
Enfermedades ligadas a poligenia y multifactorialidad

21.2. Practica sobre la Historia Clinica Genética
Historia clinica genética
Concepto, metodologia e interpretacion del arbol Genealdgico
Confidencialidad de los datos genéticos

22.- Diagnostico genético prenatal y consejo genético

22.1. Diagndstico prenatal
Prevencién de los defectos congénitos
Diagnostico Prenatal:
Obijetivos
Metodologia
Pruebas genéticas
Consentimiento Informado

22.2. Consejo Genético
Definicion y metodologia
Proceso
Determinacion de riesgos
Prevencidn de la recurrencia
Cribados poblacionales de enfermedades genéticas

23.- La Genética en Pediatria

- En cada una de las sesiones se desarrollara los contenidos desde un punto de vista tedrico
como practico, proporcionado asimismo material didactico a los alumnos para poder
completar su aprendizaje mediante una labor no presencial.

Evaluacion:

La superacién de la asignatura se llevara a cabo mediante la realizacién de una prueba
escrita que versara sobre preguntas correspondientes a cada uno de los bloques de
contenidos antes citados.



