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Descricién Este curso proporcionara la capacidad de elaboracion de anélisis diagndstico sobre enfermedades
xeral hereditarias

Competencias de titulacion

Cddigo

Al Capacidad para interpretar arboles filogenéticos y utilizarlos para el contraste de hipétesis biolégicas

A4 Diagnosticar patologias hereditarias, en funcién de la informacién genética disponible y de la causa genética
responsable en la familia en estudio

A8 Aplicar la técnica de la PCR y la secuenciacién en estudios evolutivos y de biologia molecular

All Emplear marcadores moleculares para el estudio de la variabilidad genética de las poblaciones y en la gestién de
programas de conservacion

Al7 Aprender a disefiar, analizar y exponer un trabajo de investigacién

Competencias de materia

Resultados previstos na materia Tipoloxia Resultados de
Formacioén e
Aprendizaxe

Capacidad para interpretar arboles filogenéticos y utilizarlos para el contraste de saber Al

hipétesis biolégicas

Diagnosticar patologias hereditarias, en funcién de la informacién genética disponible y saber facer Ad

de la causa genética responsable en la familia en estudio

Aplicar la técnica de la PCR y la secuenciacién en estudios evolutivos y de biologia saber facer A8

molecular

Emplear marcadores moleculares para el estudio de la variabilidad genética de las saber facer All

poblaciones y en la gestion de programas de conservacion

Aprender a disefiar, analizar y exponer un trabajo de investigacion saber Al7

Contidos

Tema

Introduccién Vision general del curso

Evaluacion y actividades
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1.-Elaboracién y valoracién de un arbol
genealdgico. Establecimiento de la herencia
segun datos familiares.

Definicién.

Historia familiar
Recogida de informacion
Conceptos y simbolos

Tipos de herencia segun los arboles genealdgicos.

2.-Complicaciones a los patrones mendelianos.

Penetrancia

Expresién variable

Enfermedades de aparicidén tardia
Anticipacién

Impronta parental

Mutaciones de novo

Mosaicismo germinal

Herencia mitocondrial
Multifactoriedad

3.- La entrevista y el consentimiento informado.

Condiciones de la entrevista
Disefio de un consentimiento informado
Hoja de informacién al paciente

Legislacién
4.-BlUsqueda de informacién en bases de datos  NCBI
especificas. Posibilidad de Andlisis directo y OMIM
anadlisis indirecto. ENSEMBL

5.-Herencia dominante.

Enfermedad de Marfan y su diagnéstico molecular directo e indirecto.

6.-Herencia recesiva.

Fibrosis quistica y su diagnéstico molecular directo e indirecto.

7.- Herencia ligada al cromosoma X.

Distrofia muscular de Duchenne/Becker analisis directo e indirecto.

8.- Herencia multigénica y efecto de genes
moduladores

Ciliopatias

Planificacion

Horas na aula Horas féra da aula

Horas totais

Resolucién de problemas e/ou exercicios 5 5 10
Estudo de casos/andlises de situaciéns 7 7 14
Sesion maxistral 10 20 30
Traballos e proxectos 0 46 46

*Os datos que aparecen na taboa de planificacién son de caracter orientador, considerando a heteroxeneidade do

alumnado.

Metodoloxia docente

Descricion

Resolucién de
problemas e/ou
exercicios

Actividade na que se formulan problemas e/ou exercicios relacionados coa materia. O alumno debe
desenvolver as soluciéns adecuadas ou correctas mediante a exercitacién de rutinas, a aplicacién
de férmulas ou algoritmos, a aplicacién de procedementos de transformacién da informacién

dispofiible e a interpretacién dos resultados. Adéitase empregar como complemento da leccién

maxistral.

Estudo de casos/andlisesAnadlise dun feito, problema ou suceso real coa finalidade de cofiecelo, interpretalo, resolvelo, xerar

de situaciéns

procedementos alternativos de solucién.

hipdteses, contrastar datos, reflexionar, completar cofiecementos, diagnosticalo e adestrarse en

Sesion maxistral

Exposicién por parte do profesor dos contidos sobre a materia obxecto de estudo, bases tedricas

e/ou directrices dun traballo, exercicio ou proxecto a desenvolver polo estudante.

Atencion personalizada

Probas Descricién

Traballos e Actividade académica desenvolvida polo profesorado, individual ou en pequeno grupo, que ten como

proxectos finalidade atender as necesidades e consultas do alumnado relacionadas co estudo e/ou temas vinculados
coa materia, proporcionandolle orientacidn, apoio e motivacién no proceso de aprendizaxe. Esta actividade
pode desenvolverse de forma presencial (directamente na aula e nos momentos que o profesor ten
asignados a titorfas de despacho) ou de forma non presencial (a través do correo electrénico ou do campus
virtual).

Avaliacion

Descricién Cualificacién
Resolucién de problemas O alumno debe desenvolver as soluciéns adecuadas ou correctas mediante a 20

e/ou exercicios

exercitacion de rutinas, a aplicacién de férmulas ou algoritmos, a aplicacién de

procedementos de transformacién da informacién dispofiible e a interpretacién dos

resultados
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Estudo de casos/andlises Resolucion de un problema ou suceso real coa finalidade de cofiecelo, interpretalo, 30

de situaciéns resolvelo, xerar hipéteses, contrastar datos, reflexionar, completar cofiecementos,
diagnosticalo e adestrarse en procedementos alternativos de solucion

Traballos e proxectos Realizacién y exposicién en el aula de un trabajo relacionado con alguna patologia 50
hereditaria

Outros comentarios sobre a Avaliacion

Bibliografia. Fontes de informacion

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/,

T. Strachan, Andrew P. Read, Human Molecular Genetics 4, 2010,

John Baynes MS, Medical Biochemistry, 2007,

Alan Wright, Genes and Common Diseases: Genetics in Modern Medicine, 2007,

Recomendacidns
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