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Competencias Especificas
CEMS6.01, 6.02, 6.03, 6.04 y 6.05.

actualidad el estudio del genoma humano en un
tiempo y a un coste impensable hace solo una
década. Esta circunstancia ha propiciado el
desarrollo de la medicina gendmica, que llega a los

pacientes a través del proceso de identificacion de . . .
1. Las sesiones presenciales comienzan con la

presentacion de diversos casos cinicos reales,
gue vertebran el tema a exponer. A medida que
se avanza en el desarrollo de las materias se van
resolviendo los casos, a lo largo de varias
sesiones.

las patologia genéticas, realizacion de estudios
moleculares e interpretacién de los mismos. Este
proceso, conocido como Consejo 0 Asesoramiento
genético, se encuentra poco representado, vy
generalmente agregado a otras disciplinas, en los

programas de grado de Medicina. 2. Introducciéon a la Bioinformatica mediante el

aprendizaje 'y manejo de herramientas
informéticas y algoritmos de Al, disefiados para el
andlisis dismorfologico, la interpretacion de los
estudios genéticos.

3. Se fomenta el trabajo en grupos, bajo la direccion

Son las correspondientes al Médulo y Materia al que
pertenece esta asignatura.
Competencias Generales
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de un profesor, mediante la simulacion de una
consulta genética. Se abordard el proceso de
recogida de datos, historia familiar, solicitud
estudios complementarios, explicacion  del
consentimiento  informado, interpretacion de
resultados, opciones terapéuticas, seguimiento y
opciones post test.

4. De manera voluntaria los estudiantes podran optar
a practicas presenciales en las consultas de
Genética Clinica, Cardiologia y Enfermedades
Raras en el Hospital Gregorio Marafién, y de
Cancer familiar en el Hospital Clinico Universitario.
El horario se asignara segun disponibilidad.

5. Se visita un laboratorio de diagndstico genético
para que el alumno se familiarice con las ultimas
tecnologias diagndsticas y tome consciencia de
los costes y limitaciones de las
mismas.(Asistenciavoluntaria)

La asignatura tiene un caracter eminentemente
practico, con los objetivos fundamentales de conocer
y aplicar las herramientas avanzadas de Genética
Molecular en el diagnéstico clinico y la adquisicién
de habilidades necesarias para la traslacion de los
avances genéticos a la asistencia sanitaria.

A través de esta asignatura los estudiantes veran
proyectada la aplicacion clinica de sus
conocimientos basicos de Genética

Bloque 1

1. Introduccién: conceptos basicos.

2. ldentificacion y caracterizacion del caso indice:
consejo genético basado en la evidencia. Método
diagnéstico de las enfermedades genéticas:
dismorfologia, guias de practica clinica, criterios
diagnéstico y sistemas de puntaje (score),
pruebas complementarias: bioquimicas, de
imagen. Analisis del arbol genealdgico.

3. Métodos de diagnéstico molecular aplicados a la
medicina de precision: citogenética molecular,
secuenciacion, MLPA, Arrays CGH, arrays SNPs,
exoma, genoma. Aplicaciones

4. Andlisis e interpretacion de los estudios genéticos.
Bases de datos gendmicas.

5. Utilizacion de recursos on line en el diagnéstico
genético: OMIM, GeneReviews, MEDAL, Face to
Gene, HGMD

Bloque 2: Aspectos Generales del Consejo

Genético

6. Asesoramiento genético: preconcepcional,
prenatal, deteccion de portadores, cribado y
diagnéstico prenatal, cribado neonatal,
seguimiento de personas de alto riesgo.

7. Aspectos éticos, legales y sociales: principios de
Bioética aplicados al estudio de las enfermedades
genéticas. Confidencialidad, autonomia,
consentimientos informados. Regulacion de los
estudios genéticos.

Bloque 3: Causas Frecuentes de Consulta

Genética

8. Infertilidad. Malformaciones congénitas.

9. Trastornos del neurodesarrollo y discapacidad
intelectiva: epilepsia, autismo y trastornos del
espectro autista.

10.El diagnéstico de las enfermedades raras: retos y
abordaje en la medicina del sXXI

11.Patologia molecular del cancer: Cancer hereditario
y familiar. Simulacion de consulta de Consejo
Genético en Oncologia.

12.Cardiopatias congénitas, miocardiopatias
y canalopatias.

13.Genética Hematoldgica.

14.Terapias avanzadas basadas en diagnéstico
molecular. Terapias de sustitucion enzimatica,
CART, CRISPR-CAS, terapia génica

1. Se llevara a cabo un control de la asistencia y
participacién, siendo imprescindible asistir
como minimo al 70% de las clases aunque
existira la posibilidad de recuperar faltas de
asistencia participando en otras actividades del
curso: ejercicios voluntarios, consultas, dia del
ADN etc). (10% de la nota final)

2. Se aplicara un sistema de evaluacién continuada.
Al inicio de la clase el profesor mostrara los 5
puntos clave del tema a tratar, sobre los que se
formularan 5 preguntas test multi-respuesta al
final de la sesién. Se pretende asi estimular y
valorar el aprovechamiento del estudiante de la
clase. En cualquier caso, los estudiantes de
forma voluntaria podran subir la nota de este
apartado realizando un test similar a final de la
asignatura (30% de la nota final).

3. Preparacion y exposicion de un caso clinico
tal y como se describe el apartado 3 de las
practicas (60% de la nota final).

4. Serd preciso alcanzar una calificacion de al
menos un 5 en los apartados 2 y 3 para superar



la asignatura

. Se propondran ejercicios voluntarios cuya
resolucion permitird subir nota o recuperar faltas
de asistencia (hasta dos puntos).
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