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Recomendaciones para cursar esta asignatura
Profesor Feliciano J. Ramos Fuentes

framos@unizar.es

Secretaria de Pediatria, Facultad de Medicina, Universidad de Zaragoza; C/ Domingo Miral sn. 50009 Zaragoza

Actividades y fechas clave de la asignatura
Esta asignatura esta planteada para trabajarse durante los meses de mayo y junio del curso académico.

Las fechas de entrega de los trabajos se determinan al comienzo del curso por medio de mensaje/aviso del profesor.

Inicio

Resultados de aprendizaje que definen la asignatura

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

1:
1. Conocer los conceptos y principios basicos de Genética Humana

2. Conocer la semiologia de las malformaciones congénitas y los principales conceptos en Dismorfologia

3. Conocer los principales mecanismos hereditarios de las enfermedades genéticas humanas. Dibujar e
interpretar un arbol genealégico
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4. Conocer los conceptos basicos del genoma humano y las principales técnicas de diagnéstico molecular
5. Conocer los conceptos basicos de citogenética y los principales sindromes cromosémicos

6. Conocer la aproximacién diagnéstica al nifio con retraso mental de causa no conocida

7. Conocer los principales aspectos de los errores congénitos del metabolismo

8. Conocer los principales aspectos de las enfermedades mitocondriales

9. Conocer la etiologia, tipo de herencia, aspectos clinicos, método diagndstico y

Asesoramiento genético de los principales sindromes genéticos

10. Conocer los aspectos basicos del asesoramiento genético

11. Conocer los conceptos y técnicas principales de diagndstico prenatal y preconcepcional

12. Conocer los principios y aspectos principales de la terapia génica

Introduccion

Breve presentacion de la asignatura

“Conceptos Basicos de Genética. Técnicas De Diagndstico, Asesoramiento Y Terapia Génica, Tratamiento De Enfermedades
Metabdlicas”, perteneciente a la Materia Tematica 1 nutricién y genética en pediatria. Nutrigenémica. 1 Crédito ECTS de
caracter obligatorio.

Se imparte de forma virtual desde la plataforma on-line.

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. Conocer los conceptos y principios basicos de Genética Humana
2. Conocer la semiologia de las malformaciones congénitas y los principales conceptos en Dismorfologia

3. Conocer los principales mecanismos hereditarios de las enfermedades genéticas humanas. Dibujar e interpretar un arbol
genealdgico

4. Conocer los conceptos basicos del genoma humano y las principales técnicas de diagndstico molecular
5. Conocer los conceptos bdsicos de citogenética y los principales sindromes cromosémicos

6. Conocer la aproximacién diagnéstica al nifio con retraso mental de causa no conocida

7. Conocer los principales aspectos de los errores congénitos del metabolismo

8. Conocer los principales aspectos de las enfermedades mitocondriales

9. Conocer la etiologia, tipo de herencia, aspectos clinicos, método diagndstico y

Asesoramiento genético de los principales sindromes genéticos

10. Conocer los aspectos basicos del asesoramiento genético



11. Conocer los conceptos y técnicas principales de diagnéstico prenatal y preconcepcional

12. Conocer los principios y aspectos principales de la terapia génica

Contexto y sentido de la asignatura en la titulacion

“Conceptos Basicos de Genética. Técnicas De Diagndstico, Asesoramiento Y Terapia Génica, Tratamiento De Enfermedades
Metabdlicas”, perteneciente a la Materia Tematica 1 nutricién y genética en pediatria. Nutrigendmica. 1 Crédito ECTS de
caracter obligatorio.

Se imparte de forma virtual desde la plataforma on-line.

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

1:
* Adquirir conocimientos actualizados de la nutrigenémica y nutrigenética, genética médica, fenémenos

epigenéticos y metodologia de andlisis e investigacion.

* Familiarizar al alumno con los aspectos moleculares y de regulacién genética implicados en el desarrollo del
ser humano.

* Habilidades tedrico-practicas para la resolucién satisfactoria de problemas relacionados con la transmisién
de enfermedades genéticas y el desarrollo de patologia derivada de fendmenos epigenéticos.

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

La formacidn en investigacion en relacién con las enfermedades genéticas mas frecuentes durante las etapas del desarrollo
del ser humano, dara lugar a expertos en el drea que a su vez pueden generar conocimiento y trabajo cientifico que
repercutird en el disefio de tratamientos avanzados para la prevencién de las enfermedades a largo plazo y una éptima
re-programacioén de la salud ofrece la posibilidad de investigar sobre los tratamientos actuales y futuros mas avanzados.

Evaluacion

Actividades de evaluacion

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

1:
OPCION 1. Realizacién de un trabajo de revisidn actualizada sobre uno de los temas contenidos en el
Programa. La bibliografia debe incluir un minimo de 20 citas que habran sido consultadas directamente por el
estudiante. Se recomienda, si los hubiese, incluir los trabajos publicados durante los 3 Ultimos afios y trabajos
publicados en espafiol.

OPCION 2. Realizacién de un trabajo critico sobre algln articulo relevante referido a cualquiera de los temas
del Programa. Se recomienda que dicho articulo haya sido publicado en una revista de impacto y durante los
ultimos 5 afos (2006---2010)

Nota: En ambas opciones la extensién del trabajo no debera superar los 15 folios por una cara, incluyendo
tablas, figuras y bibliografia.




Actividades y recursos

Presentacion metodoldgica general

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

El curso se realiza a través de la plataforma on-line. Los contenidos explican trabajos originales y/o presentaciones
explicativas de tematica de gran calado social y médico, a disposicién del alumnado.

El material estara disponible en la plataforma. En cualquier caso el profesor estd a disposicién del alumnado para consultas
a través del correo, mensajes y chats.

Antes de plantear cuestiones es imprescindible hacer una lectura minuciosa y comprensible de los contenidos a disposicién
de los discentes.

Los alumnos que lo prefieran pueden acudir a tutorias presenciales

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:
1. Conceptos generales de Genética Clinica. Tipos de herencia

2. Historia Clinica en Genética. Importancia del arbol genealdgico

3. Introduccién a la Dismorfologia

4. Asesoramiento genético

5. Introduccién a la Citogenética clinica. Clinica y diagndstico de las principales anomalias cromosémicas
6. Conceptos basicos de Genética Molecular

7. Técnicas actuales de diagndstico molecular: Aplicacién e indicaciones en Pediatria

8. Aproximacién diagnéstica al nifio con retraso mental

9. Actualizacién en Errores Congénitos del Metabolismo

10. Actualizacién en Enfermedades Mitocondriales en el nifio

11. Diagndstico prenatal y preconcepcional: Problemas éticos

12. Terapia génica: Realidad y ficcién

Planificacion y calendario

Calendario de sesiones presenciales y presentacion de trabajos
Esta asignatura esta planteada para trabajarse durante los meses de mayo y junio del curso académico.

Las fechas de entrega de los trabajos se determinan al comienzo del curso por medio de mensaje/aviso del profesor.

Referencias bibliograficas de la bibliografia recomendada



