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Descricién xeral Esta materia estudia la organizacion, estructura y funcién del genoma humano, profundizando en el conocimiento de las

enfermedades genéticas humanas e identificacion de individuos. Se abordan y tratan las técnicas actuales de analisis

gendmico para el estudio, aislamiento y cartografia de genes y de diagnéstico molecular.

Competencias da titulacion

Caodigo Competencias da titulacion

A3 Capacidade de utilizar técnicas e instrumentos habituais na investigacion bioléxica celular e molecular: que sexan capaces de manexar
as técnicas e protocolos asi como comprender as potenciais das mesmas, 0s seus usos e aplicaciéns

A4 Capacidade de traballar de xeito seguro nos laboratorios cofiecendo os manuais de operacions e as acciéns ante incidentes de risco

A9 Capacidade de comprender o funcionamento celular a través da sua organizacion estrutural, sinalizacién bioquimica, expresién génica e
variabilidade xenética

All Capacidade de ter unha vision integrada dos cofiecementos previamente adquiridos en relacién coa Bioloxia Molecular, Celular e
Xenética, cunha formulacion interdisciplinar e un grao de experimentalidad moi elevado

B1 Capacidade de analise e sintese de problemas biol6xicos en relacion coa Bioloxia Molecular, Celular e Xenética

B3 Capacidade de xestion da informacion: reunir e interpretar datos, informacion e resultados relevantes, obter conclusions e emitir informes
razoados sobre cuestiéns cientificas e biotecnol6xicas

B5 Correcta comunicacion oral e escrita sobre temas cientificos na lingua nativa e polo menos noutra lingua de difusion Internacional a
través da lectura de artigos cientificos e exposicion de traballos

B6 Capacidade de traballo en equipo: que sexan capaces de manter relacions interpersoais eficaces nun contexto de traballo interdisciplinar
e internacional con respecto a diversidade cultural

B8 Capacidade de razoamento critico e compromiso ético coa sociedade: sensibilidade fronte aos problemas bioéticos e aos relacionados
coa conservacion de recursos naturais

C1 Expresarse correctamente, tanto de forma oral coma escrita, nas linguas oficiais da comunidade auténoma.

Cc2 Dominar a expresion e a comprension de forma oral e escrita dun idioma estranxeiro.

C3 Utilizar as ferramentas basicas das tecnoloxias da informacion e as comunicaciéns (TIC) necesarias para o exercicio da sua profesién e
para a aprendizaxe ao longo da sua vida.

Cc7 Asumir como profesional e cidadan a importancia da aprendizaxe ao longo da vida.

Cc8 Valorar a importancia que ten a investigacion, a innovacion e o desenvolvemento tecnol6xico no avance socioeconémico e cultural da

sociedade.

Resultados da aprendizaxe

Competencias de materia (Resultados de aprendizaxe) Competencias da

titulacién
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Capacidad de realizar analisis genéticos tanto a nivel molecular como en la identificacion de enfermedades genéticas All BI1

mediante estudios familiares.

Capacidad de realizar diagnéstico genético.

Al2 BI3
Al6 BI5
AI8 BI6
BI8

CM1
CM2
CM3
CM7
CM8

Contidos

Temas

Subtemas

TEMA 1. O XENOMA HUMANO: secuencia e variacion.

Elementos funcionais

Xenes que codifican para proeteinas
Xenes que codifican para RNAs
Elementos repetitivos

Xenoma mitocondrial

Variabilidade xenética

Epigenetics

TEMA 2. ANALISE DO XENOMA HUMANO

Identificacion de xenes candidatos.
Diagnéstico e screening de desérdenes xenéticos humanos
Identificacion de individuos

Bases de datos do xenoma humano.

TEMA 3. CROMOSOMAS E ALTERACIONS
CROMOSOMICAS

Cariotipo humano
Alteracions mitéticas e meiéticas: no disyuncion.
Alteracions cromosémicas numéricas e estructurales.

Mosaicos

TEMA 4. PATRONS DE HERENCIA HUMANA.

Estudios familiares.

Herencia mendeliana.

Alelos multiples.

Rasgos complexos.

Factores que complican os patrons de herencia: penetrancia, expresividade,
anticipacion e mosaicismo, mutacions mitocondriais e mutacions dindmicas.

TEMA 5. XENES e CANCER.

Oncoxenes e xenes supresores de tumores.
Xenética de canceres comunes.

Canceres familiares.

Tema 6. TERAPIA XENICA

Terapia somatica e terapia xerminal.
Métodos fisico-quimicos e viricos para introducir DNA nas células diana.

Métodos ex vivo e in vivo.

TEMARIO DE PRACTICAS DE LABORATORIO

1. Elaboracion do cariotipo humano e identificaciéon de anomalias cromosémicas.

2. Bioinformatica. Busqueda e comparacién de secuencias de DNA.

Manexo de bases de datos e de software basico para xenémica humana.

Planificacion

Metodoloxias / probas

presenciais /

traballo auténomo

Horas presenciais Horas non Horas totais

Sesion maxistral

14 21 35

Practicas de laboratorio

14 7 21
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Portafolios do alumno 0 13 13
Proba mixta 2 0
Atencién personalizada 4 0

*Os datos que aparecen na taboa de planificacion son de caracter orientativo, considerando a heteroxeneidade do alumnado

Metodoloxias

Metodoloxias

Descricion

Sesién maxistral

En cada clase se expondran contenidos relacionados con diferentes aspectos del temario. El profesor explicara los
contenidos fundamentales de cada tema y sefialara las actividades asociadas al mismo.

Practicas de
laboratorio

Las clases practicas consistiran de una explicacién por parte del profesor sobre las bases conceptuales y los objetivos a
alcanzar y el desarrollo de tareas por parte del alumno. Se pretende que el alumno tenga la maxima autonomia, facilitandole

medios y orientacion.

Portafolios do alumno

Los estudiantes contestaran a unas fichas que les seran entregadas por los profesores sobre diferentes aspectos tedricos y

practicos de la materia.

Proba mixta

Prueba escrita en la que se tratara cualquier aspecto abordado en la docencia tanto teérica como practica.

Atencion personalizada

Metodoloxias

Descricion

Portafolios do alumno
Proba mixta

Sesién maxistral
Practicas de

laboratorio

No existe ningln limite en el nimero de hoara determinado a tutorias. Los estudiantes podran acudir a tutorias de los

profesores en aquellos horarios previamente establecidos en el primer apartado.

Avaliacion
Metodoloxias Descricion Cualificacién
Portafolios do alumno | Se valorara el grado de comprension, analisis, calidad y claridad en las respuestas y el tratamiento de las 30
cuestiones y problemas planteados.
Se evaluaran las competencias especificas A3, A9y A1l
Proba mixta Se valorara el dominio de conceptos teoricos y practicos, claridad en las explicaciones, capacidad de 40
relacionar e integrar la informacion recibida tratada en las sesiones magistrales y en las practicas de
laboratorio y bioinformatica, y cpacidad de resolver cuestiones y problemas.
Se evaluaran las competencias especificas A3, A9y A1l
Practicas de Se valoraréa el conocimiento sobre el significado de las tareas realizadas, y la interpretacion de los resultados 30
laboratorio obtenidos.
Se evaluaran las competencias especificas A3 y A4

Observacions avaliacién

Se considerara NO PRESENTADO cuando el estudiante no haya realizado NINGUNA de las actividades/metodologias propuestas.

Fontes de informacién

Bibliografia basica

- Pasternak, Jack (2005). An introduction to human molecular genetics. Hoboken, New Jersey. John Wiley &amp;amp;
Sons

- Strachan, T. &amp;amp; Read, A.P. (2004). Genética Molecular Humana (32 ed). McGrawHill, México.

- T Strachan, AP Read (2010). Human Molecular Genetics 4th ed.. Garland Science
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Bibliografia complementaria | - King, Roger (2000). Cancer biology (2° ed). Essex, UK. Pearson Education Limited

- Novo Villaverde, F.J. (2007). Genética humana. Conceptos, mecanismos y aplicaciones de la Genética en el campo
de la biomedicina. . Pearson, Prentice Hall. Madrid.

- Jorde, L.B. Carey, J.C. &amp;amp; White, R.L. (1996). Genética Médica.. Mosby.

- Sudbery, P. 2004. (2004). Genética molecular humana. . Pearson, Prentice Hall. 22 ed. Madrid.

- Jobling, M.A.; Hurles, M.E. ; Tyler-Smith, C. (2004). Human evolutionary genetics: origins, peolples &amp;amp;
disease. New York, Garland Plublishing

- Vogel, F. &amp;amp; Motulsky, A.G. (1997). Human Genetics: Problems and Approaches (3th ed). Springer Verlag,
Heidelberg, Germany

- Cummings, Michael R. (2003). Human heredity: principles and issues. Pacific Grove, California. Thompson

- Maroni, G. (2001). Molecular and Genetic Analysis of Human Trait.. Blackwell Science. Malden, MA, USA.

- Pecornio, Lauren (2005). Molecular biology of cancer. Oxford, UK. Oxford University Press

- Emery, A.E.H. &amp;amp; Mueller, R.F. (1992). Principios de Genética Médica.. Churchill Livingstone.

- McKinnell R.; Parchment, R. et al (2006). The biological basis fo cancer (2° ed). Cambridge, NY. Cambridge

University Press

Recomendacions

Materias que se recomenda ter cursado previamente

Técnicas Celulares/610441001
Técnicas Moleculares/610441002

Mecanismos de xeracion da variacion xenética/610441005

Materias que se recomenda cursar simultaneamente

Inmunoloxia/610441008
Células Nai e Terapia Celular/610441009

Materias que contintdan o temario

Observacions

(*)A Guia docente é o documento onde se visualiza a proposta académica da UDC. Este documento é publico e non se pode modificar,
salvo casos excepcionais baixo arevisién do 6rgano competente dacordo coa normativa vixente que establece o proceso de elaboracién

de guias
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