DENOMINACION: CITOGENETICA Y GENETICA HUMANA

CARACTER: DURACION: Cuatrimestral (1&- cuatrimestre)
CREDITOS: Tedricos. 4 Practicos. 4 Totales: 8
OBJETIVOS

La comprension de las enfermedades genéticas humanas, la capacidad y competencia para el diagnostico, la
disponibilidad de un tratamiento eficaz y la prevencién, son los principal es objetivos de la Medicina actual, y por
lo tanto, también o son de laasignatura de Citogenéticay Genética Humana.

Por €llo, a finalizar la asignatura, €l alumno debe ser capaz de conocer, comprender y dominar los siguientes

conceptos:

- ldentificacion de los cromosomas humanos metaf asicos y |os cariotipos humanos normales, y diagnéstico de
| as posibl es alteraciones cromosomicas. Determinacion de las consecuencias de cada alteracion.
Organizacion del genoma humano, estructuray regulacion de la expresion génica, mutacionesy su papel en
el origen de las enfermedades humanas. Proyecto Genoma Humano y sus consecuencias.

Comprension de la diversidad y complejidad de las enfermedades genéticas humanas, comprendiendo sus
causas molecularesy los resultados de las mismas.

Aplicacion de las nuevas tecnologias del DNA recombinante en el diagndstico de las enfermedades
genéticas, enlaterapiagénicay enlaaparicion de nuevos farmacos.

Andlisis de ligamiento: aplicacion de las técnicas moleculares para €l mapeo, localizacion e identificacion de
genes implicados en enfermedades humanas.

Genéticadel Cancer: Conceptos generales y mecanismos: oncogenes, genes supresores de tumores y genes
implicados en |a estabilidad génica

Andlisis de las cuestiones y dudas originadas en la sociedad actual por los avances Genéticos: Consejo
genético, clonacidn, organi smos transgénicos, ...

PROGRAMAS:
TEORICO
Introduccion

Tema 1. La Genética en Medicina: introduccion historico-conceptual .
Tema 2. Estructura del Genoma Humano. Proyecto Genoma Humano.

Citogenética

Tema 3. Cariotipo humano. Morfologia de los cromosomas humanos. Sistema de nomenclatura.

Tema 4. Anomalias autosomicas numéricas Sindrome de Down. Otras alteraciones numéricas:. trisomia
13y 18. Mosaicismo.

Tema 5. Anomalias cromosomicas autosdmicas estructurales.

Tema 6. Cromosomas sexuales. Cromosomasy diferenciacion sexual. Inactivacion del cromosoma X.

Tema 7. Anomalias de |os cromosomas sexuales. Sindrome de Klinefelter. Sindrome XY'Y. Sindrome de
Turner. Retraso mental ligado a cromosoma X y X frégil. Translocaliones autosomas-cromosomas X.

Genéticamolecular: organizacion génica, manipulacion
y regulacion

Tema 8. Estructura general de genesy familias génicas

Tema9. Analisisdela regulacion de un gen.

Tema 10. Tecnologia del DNA recombinante. Reaccion en cadena de la polimerasa, sus variantesy sus
aplicaciones. Hibridacidén con oligonucleétidos aleloespecificos (ASOs). RFLPs. Secuenciacién. Técnicas de
RNA y de proteinas.

| dentificacion y localizacion de genes humanos

Tema 11. Métodos de mapeo génico. Hibridacion "in situ”. Hibridacién celular somatica. Dosis génica.
Mapeo por aberraciones cromosomicas. Ligamiento génico.



Tema 12. Genes ligados Ligamiento de genes. Distancia genética.
Tema 13. Mapeo por ligamiento de genes. Aplicacion de la distancia genética al mapeo génico.
Comparacion de los métodos de mapeo génico.

Genéticamolecular delas enfermedades humanas: hemoglobinopatias como modelo

Tema 14. Hemoglobina. La proteina hemoglobina. Los genes de la hemoglobina.

Tema 15. El gen dela 3-globina. Anatomiadel gen normal. Expresion del gen delaf3-globina.
Tema 16. Hemoglobinopatias. M utaciones que causan anomalias en globina.

Tema 17. Talasemias y hemoglobina fetal. Desequilibrios en las cadenoas de globina.

Genética molecular y bioquimica de enfermedades
hereditariashumanas

Tema 18. Erroresinnatos del metabolismo. Hipétesis de Garrod.

Tema 19. Errores en el metabolismo de los aminoacidos y de las purinas. Fenilcetonuria. Sindrome
Lesch Nyhan.

Tema 20. Alteraciones en el ciclo de la urea. Deficiencia en ornitinatranscarbamilasa (OTC).
Biogénesis de las proteinas mitocondriales codificadas por €l nacleo. Diagnéstico prenatal y terapia de la
deficiencia OTC.

Tema 21. Errores del metabolismo de los lipidos Enfermedad de Tay-Sachs. Hipercolesterolemia
familiar. El defecto celular de la hipercolesterolemia familiar. El receptor LDL. Mutaciones en € receptor LDL.
Implicaciones terapéuticas del modelo del receptor LDL.

Tema 22. El colageno y sus alteraciones. Estructura del colageno. Osteogénesis imperfecta. Sindrome
de Ehlers-Danlos.

Tema 23. Farmacogenética. Alcoholdeshidrogenasa atipica, Hipertermia Maligna, Deficiencia de
G6PDH

Tema 24. Mutaciones dinamicas. Expasion de tripletes.

Genética dd cancer

Tema 25. Aproximacion genética al cancer. Herencia de cancer no mendeliana. Formas mendelianas de
cancer .

Tema 26. Naturaleza clonal del cancer. Oncogenes. Retrovirus transformantes.

Tema 27. Proto-oncogenes y transformacion. Proto-oncogenes celulares y sus funciones. Mutacion
puntual. Amplificacién. Translocacion comosdémica. Activacion de proto-oncogenesy cancer familiar.

Tema 28. Genes supresores de tumores. Anti-oncogenes. Retinoblastoma e hipétesis de Knudson.
Evidenciade |a hip6tesis de genes supresores de tumores. Mecanismo general parael cancer.

Diagnostico genético

Tema 29. Historia familiar. Importancia de la historia familiar: diagnosis, prognosis, diagnostico
presintomatico y prevencion. Lahistoriafamiliar para el diagndstico genético.

Tema 30. Consegjo genético. Indicaciones para el consejo genético. Riesgo de recurrencia. Gravedad de
la enfermedad para el paciente y la familia. Posibilidad de modificacion de lagravedad y/o el riesgo. Estimadelas
ventajas de los futuros avances. Diagnéstico prenatal de enfermedades genéticas Amniocentesis. Estudio de
vellosidades coriales. Aplicaciones del andlisis del DNA al diagnéstico prenatal. Cuestiones éticas. Efecto del
diagnéstico prenatal sobre lafrecuenciadelos genesy de laenfermedad.

Tema 31. El proceso del consejo genético. Demanda. Comunicacion. Consejo no direccionado. Equipo
de profesionales.

Per spectivasfuturas
Tema 32. Perspectivas futuras. Mapeo de genes de enfermedades frecuentes. Terapia génica de células

somaticas.

PRACTICO



Practical. Citogenética.
- Cariotipos humanos: Visualizacion de preparaciones
- FEjercicios
Préactica 2. Hemoglobinopatias Ejercicios
Préctica 3. Probabilidad condicional o Teorema de Bayes. Ejercicios
Practica4. Diagnoéstico y Consejo Genético. Ejercicios
Practica’5. Seminario
- Busqueda bibliogréfica por Internet
- Preparacion de seminariosen el aula
- Exposicién Oral
Préactica 6. Lecturay andlisis de articul os cientificos relacionados con la Genética Humana
Préctica 7. Técnica de bandeo cromosdmico: Bandas G. Précticade laboratorio.
Practica 8 DNA recombinante: Analisis del polimorfismo de secuencias Alu en humanos. Préctica de
laboratorio.
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