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Recomendaciones para cursar esta asignatura

Para facilitar el estudio de los contenidos correspondiente a Genética Médica los alumnos deben haber adquirido los
conocimientos propios de las materias precedentes del Médulo | (Morfologia, Estructura y Funcién del Cuerpo Humano),
Médulo Il (Procedimientos Diagndsticos y Terapéuticos) y Médulo Il (Formacién Clinica Humana)

Actividades y fechas clave de la asignatura

El calendario detallado, incluyendo los dias y horas de imparticién de las clases magistrales, clases practicas y seminarios,
asi como las fechas y hora de realizacién de la evaluacién de la asignatura, se podran consultar en ADD de la Universidad de
Zaragoza una vez que se haya aprobado el Calendario académico oficial para el curso 2015-16

Clases tedricas y practicas: Desde la segunda semana hasta la catorceava semana del curso. Periodo comprendido entre el

29 de septiembre y el 22 de diciembre de 2015

Programacién de las clases:Dos horas tedricas por semana y dos horas practicas por semana

Inicio
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Resultados de aprendizaje que definen la asignatura

El estudiante, para superar esta asignatura, debera demostrar los siguientes resultados...

1:
1.- Saber la etiologia, patogénesis y procedimientos diagnésticos de las principales enfermedades genéticas.
2.- Ser capaz de detectar el componente genético de una enfermedad, con especial atencién al riesgo
genético de las enfermedades de herencia compleja..
3.- Ser capaz de calcular el riesgo de transmisién de una enfermedad, identificar individuos a riesgo y realizar
diagndsticos presintomaticos.
4.- Ser capaz de establecer un plan de actuacién diagnéstico /pronéstico segun necesidades del paciente y de
su entorno familiar.
5.- Saber valorar la informacién que aportan las técnicas diagndsticas genéticas.
6.- Saber utilizar las bases de datos del Genoma Humano (GDB).y las herramientas de calculo genético
Introduccion

Breve presentacion de la asignatura

La materia Genética Médica es de caracter optativo y se imparte en el noveno semestre del Grado. Tiene una carga
docente de 5 ECTS.

La Genética en el dmbito de la Medicina ha evolucionado desde la observacién fenotipica hasta el diagnéstico genotipico;
desde la caracterizacién sindrémica a la patologia molecular y etiologia genética.

Por ello la Genética Médica es una necesidad actual en el desarrollo del conocimiento, diagndstico, tratamiento y prevencién
de las enfermedades humanas y el aprendizaje de esta materia es prioritario en la buena practica de los profesionales
médicos

Reconocer y diagnosticar las patologias de etiologia genética. Conocer e identificar los factores de predisposicién genética
implicados en la patologia humana. Saber valorar las modificaciones de los pardmetros genéticos a nivel molecular y celular
e interpretar su repercusién clinica. Atender adecuadamente al paciente y/o demandante de consulta genética.

Contexto y competencias

Sentido, contexto, relevancia y objetivos generales de la asignatura

La asignatura y sus resultados previstos responden a los siguientes planteamientos y
objetivos:

1.- Reconocer y diagnosticar las patologias de etiologia genética.

2.- Conocer e identificar los factores de predisposiciéon genética implicados en la patologia humana.

3.- Valorar las modificaciones de los pardmetros genéticos a nivel molecular y celular e interpretar su repercusién clinica.
4.- Conocer las técnicas de diagndstico genético y saber valorar los datos aportados por las mismas

5.- Atender adecuadamente al paciente y/o demandante de consulta genética.

Contexto y sentido de la asignatura en la titulacion

La Genética Médica en el ambito de la Medicina es una necesidad actual en el desarrollo del conocimiento, diagndstico,



tratamiento y prevencién de las enfermedades humanas y el aprendizaje de esta materia es prioritario en la buena practica
de los profesionales médicos que deben estar capacitados para:

Reconocer y solicitar el diagnéstico de las patologias de etiologia genética mediante la realizacién de las pruebas y estudios
pertinentes.

Conocer e identificar los factores de predisposicién genética implicados en la patologia humana.

Atender adecuadamente al paciente y/o demandante de consulta genética

Al superar la asignatura, el estudiante sera mas competente para...

1:
Atender adecuadamente al paciente y/o demandante de consulta genética

Contribuir a la prevencién de las enfermedades genéticas
Colaborar en la educacion sanitaria de la poblacién en lo relativo al diagnédstico precoz de los enfermedades

de etiologia genética y a la importancia de participar en los programas de deteccién precoz y estudio de
portadores

Importancia de los resultados de aprendizaje que se obtienen en la asignatura:
Los resultados del aprendizaje son:

Relevantes en el ejercicio profesional cotidiano de los futuros profesionales de la salud para realizar el diagndstico de
enfermedades de etiologia genética y atender las demandas terapeuticas del paciente o bien el acceso a la adecuada
informacion y asesoramiento genético de consultante

Esenciales como base cientifica de aquellas investigaciones orientadas al conocimiento de la etiologia de las enfermedades
humanas y consecuentemente al disefio de terapias eficaces basadas en la fisiopatologia de las mismas

Evaluacion

Actividades de evaluacion

El estudiante debera demostrar que ha alcanzado los resultados de aprendizaje previstos
mediante las siguientes actividades de evaluacion

1:
CONTENIDOS TEORICOS.

La calificacion de los contenidos tedricos de cada alumno se hard mediante evaluacién continua o examen
final.

Evaluacién continua

Es potestativa por parte del alumno y consistirad en la realizacién de dos pruebas escritas con preguntas de
eleccién mdltiple en las que se justificard mediante un breve texto la respuesta correcta elegida y/o
preguntas cortas de desarrollo. Valordndose la capacidad de comprensién y correlacién de conceptos, la
claridad de expresion y esquematizacién.

Para superar la materia tedrica se exige una puntuacién minima de 5 puntos sobre 10. Puntuacién promedio
de ambas pruebas.

Examen final o prueba global




Los alumnos que no realicen la evaluacién continuada o bien no superen lo anteriormente expuesto deberan
realizar un examen global escrito de toda la materia que comprendera los contenidos tedricos

Dicho examen consistird en una prueba escrita con preguntas de eleccién multiple en las que se justificara
mediante un breve texto la respuesta correcta elegida y preguntas cortas de desarrollo. Se valorara la
capacidad de comprensién y correlacion de conceptos, la claridad de expresion y esquematizacion.

Para superar esta prueba se exige una puntuacién minima de 5 puntos sobre 10
Se realizara en el periodo de exdmenes de las convocatorias oficiales

CONTENIDOS PRACTICOS

La evaluacién positiva de los contenidos de Practicas es obligatoria para aprobar la asignatura.

Los Seminarios clinicos y Talleres de laboratorio se aprueban mediante la asistencia y participacién eficaz en
los mismos. Los alumnos que tengan dos o mas faltas deberan realizar un examen.

TRABAJOS TUTELADOS

Se aprueban mediante la exposicién de los mismos y su presentacion para ser incorporados en el ADD de la
asignatura

PORCENTAJES SOBRE LA CALIFICACION FINAL

Examen escrito (contenidos de Teoria): 65%
Practicas (Seminarios, Talleres): 15%

Trabajos tutelados: 20%

Fechas de las evaluaciones Globales:
Primera Convocatoria: 4 de Febrero de 2016

Segunda Convocatoria: 12 deSeptiembre de 2016

Actividades y recursos

Presentacion metodoldgica general

El proceso de aprendizaje que se ha diseiado para esta asignatura se basa en lo siguiente:

El aprendizaje de la Genética Médica se basa en la exposicién en clases presenciales de los conocimientos tedricos que
serdn necesarios para la comprension y aprendizaje de los casos clinicos expuestos en los seminarios y para la comprensién
e interpretacion de las sesiones practicas de laboratorio.

En el ADD de la universidad los alumnos dispondran de:

el calendario de clases tedricas, seminarios, practicas y exame nes
el programa de clases tedricas y practicas

material didactico de cada uno de los temas.

la bibliografia recomendada



algunos hipervinculos a otros sitios web

Actividades de aprendizaje programadas

La materia estd estructurada en:

- Sesiones tedricas de una hora de duracién a grupo completo de alumnos por un total de 25 horas
- Sesiones a pequeiios subgrupos de docencia practica por un total de 20 horas/alumno

- Preparacidén y exposicién de trabajos tutelados por un total de 5 horas/alumno

Clases magistrales

En ellas se impartiran los contenidos tedricos de la materia contando con que los alumnos dispondran como referencia de la
informacién previamente obtenida en el ADD de esta materia.

El Programa se apoyara en una bibliografia recomendada
Clases Prcticas
Seminarios, Talleres

Trabajos Tutelados

Actividades de aprendizaje programadas (Se incluye programa)

El programa que se ofrece al estudiante para ayudarle a lograr los resultados previstos
comprende las siguientes actividades...

1:
El Programa desarrolla los siguientes temas:

TEORIA
Genoma humano:
1. Genes: Organizacidn, control de la expresién, segregacién.

2. Variabilidad individual: Mutaciones y polimorfismos. Significado en Medicina

Enfermedades de etiologia genética
1. Clasificacién.
2. Cromosomopatias

3. Enfermedades monogénicas. Factores que interfieren en los patrones mendelianos. Mutaciones dindmicas.
Imprinting.

4. Enfermedades mitocondriales

5. Enfermedades de herencia compleja

6. Determinacién /diferenciacién sexual

7. Genética del desarrollo

8. Patologias por inestabilidad genética. Genética del cancer

9. Asesoramiento genético. Deteccidn de portadores



10. Terapia génica

PRACTICAS : SEMINARIOS, TALLERES

1. Seminarios Clinicos

Se realizaran en grupos reducidos, exponiendo y discutiendo:
Casos clinicos
Asesoramiento genético

Bases de Datos en Genética Médica

1. Talleres Précticos

Se impartiran en el Laboratorio de Practicas y los alumnos adquiriran la informacién sobre:
La nomenclatura propia de la Genética Médica

alteraciones cromosoémicas

genes, mutaciones

polimorfismos

Las bases metodolédgicas del anélisis citogenético y del analisis genético molecular

Los protocolos y técnicas diagndsticas en Genética Médica y la interpretacién de las mismas:
citogenéticas

moleculares

hibridacién “in situ”

TRABAJOS TUTELADQS

Los alumnos deberdn preparar y exponer un trabajo:

La temética del mismos serd elegida por los alumnos con el apoyo del profesor y podra centrarse en un caso
clinico o cualquier aspecto relacionado con los contenidos de la asignatura.

La participacién del alumno comprende buscar el material adecuado, preparar, exponer el trabajo a toda la
clase, defender lo expuesto y elaborar 5 preguntas relativas al mismo

Esta actividad se puntuara de forma individual valordndose la preparacién del trabajo, la claridad en la
trasmision de conceptos y la capacidad expositiva

Los trabajos se colgaran en el ADD (texto, imagenes, preguntas)

Planificacion y calendario

Calendario de sesiones presenciales y presentacion de trabajos

Incorporado al ADD de la asignatura
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