GENETICA HUMANA
ASIGNATURA EXTINGUIDA DEL PLAN I?E ESTUDIOS DE
LICENCIADO EN BIOLOGIA

PROGRAMA PARA EXAMEN
TEORIA

Tema 1: La especie humana como material de estudio genético.
- La especie humana como sujeto de investigacion
- OMIM

Tema 2: Organizacion molecular y funcional del genoma humano.
- El genoma humano: concepto y magnitud

- Organizacion de las secuencias de ADN del genoma humano

- Estructura y expresion del gen humano

- Regulacidn de la expresion génica

Tema 3: Mutaciones génicas y mecanismos de reparacion.
- Frecuencia de las mutaciones
- Tipos de mutaciones a nivel de secuencia del ADN
e Sustituciones de nucledtidos
e Deleciones e inserciones: Mutaciones de desplazamiento de pauta de lectura
e Cambios en repeticiones de nucleétidos
- Concepto de heterogeneidad genética
- Principales agentes mutagénicos
e Radiacion
e Mutégenos quimicos
- Mecanismos de reparacion del ADN
- Enfermedades humanas relacionadas con defectos en los mecanismos de reparacion
- Evaluacion del riesgo de dafios al ADN
- Teratdgenos

Tema 4: Organizacion citogenética. El cariotipo humano.

- Niveles de organizacion cromosomica

- Los cromosomas durante el ciclo celular: interfase y mitosis. La meiosis

- EI cromosoma metafésico. Funciones de sus componentes. La telomerasa

- El cariotipo humanao: cariotipo normal, grupos de cromosomas, nomenclatura
- Métodos de bandeo cromosémico

Tema 5: Mutaciones cromosomicas.

- Clasificacién de las cromosomopatias

- Anomalias cromosdmicas numéricas mas frecuentes
e Trisomia 21

Trisomia 18

Trisomia 13

Cariotipo 45,X

Cariotipo 47,XXY

Cariotipo 47, XYY



e Cariotipo 47,XXX
e Poliploidias
- Anomalias cromosémicas estructurales
e Sindrome del maullido del gato
e Sindromes de Prader Willi y de Angelman
e Sindrome del X fragil
- Anomalias cromosomicas y cancer

Tema 6: Herencia mendeliana en humanos.
- Las genealogias o pedigris
- Herencia autosomica dominante
e Criterios de identificacion
e Principales procesos hereditarios
+ Braquidactilia
+ Hipercalcemia
+ Enfermedad de Huntington
+ Neurofibromatosis de tipo 1
+ Sindrome de Marfan
+ Acondroplasia
+ Hipercolesterolemia familiar
- Herencia autosomica recesiva
e Criterios de identificacion
e Principales procesos hereditarios
+ Fibrosis quistica
+ Enfermedad de Tay-Sachs
+ Albinismo
+ Anemia de células falciformes
+ Fenilcetonuria
- Variaciones en la expresion de los genes
e Penetrancia y expresividad
e Edad de inicio
e Pleiotropia

Tema 7: Genes en cromosomas sexuales.
- Tipos de herencia segun la localizacién de los genes
- Inactivacion del X y expresién de los genes ligados al X
- Herencia ligada al X dominante
e Criterios de identificacion
e Principales procesos hereditarios
+ Raquitismo hipofosfatémico
+ Incontinencia pigmentaria
+ Sindrome de Rett
- Herencia ligada al X recesiva
e Criterios de identificacion
e Principales procesos hereditarios
+ Daltonismos
+ Hemofilias
+ Distrofias musculares
- Herencia ligada al cromosoma Y
- Herencia pseudoautosdmica



Tema 8: Influencia del sexo en la expresion de caracteres autosémicos.
- Genes influidos por el sexo

e Alopecia de patron masculino

e Hemocromatosis
- Genes limitados por el sexo

e Defectos uterinos o testiculares

e Desarrollo de caracteres sexuales secundarios

e Pubertad precoz limitada a varones

Tema 9: Herencia multifactorial.
- Herencia poligénica y variacion continua
e Conceptos bésicos
+ Herencia poligénica o cuantitativa
+ Herencia multifactorial
+ Variacion continua
e Modelo del umbral
- Influencia de los genes en los rasgos multifactoriales
e Concepto y estimacion de la heredabilidad
+ Analisis de familiares de primer grado
+ Estudios en gemelos
e Estudios de adopcion
- Algunos rasgos humanos poligénicos

Tema 10: Herencia mitocondrial.

- Funcion y origen de las mitocondrias

- Pautas de la herencia mitocondrial

- EI ADN mitocondrial

- Enfermedades por alteracion del ADN mitocondrial

Tema 11: Ligamiento y cartografia genética.
- Ligamiento y mapas genéticos
- Mapas fisicos

Tema 12: Genética del desarrollo.

- Mediadores genéticos del desarrollo

- Principales procesos del desarrollo embrionario
- Anomalias en el desarrollo

Tema 13: Determinismo del sexo y diferenciacidn sexual.
- Diferentes conceptos de sexo
- Embriogénesis y diferenciacion sexual
- Determinacion genética de la diferenciacion sexual
- Alteraciones genéticas de la diferenciacion sexual
e Varones XX
e Mujeres XY
e Hermafroditas verdaderos
e Pseudohermafroditas

Tema 14: Genética del comportamiento humano.
- Modelos, métodos y fenotipos
e Modelos genéticos de la herencia y el comportamiento



e Meétodos de estudio de la genética del comportamiento
e Los fenotipos: ¢qué es el comportamiento?
- Efectos de los genes Unicos sobre el comportamiento humano
Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
Ataxia de Friedreich
Enfermedad del cabello rizado de Menkes
Enfermedad de Huntington
Conducta agresiva asociada a retraso mental
- La herencia de los trastornos afectivos y de la esquizofrenia
e Trastornos del humor: enfermedad unipolar y bipolar
e Esquizofrenia
- Otros trastornos del comportamiento de caracter multifactorial
e Sindrome de Tourette
e Enfermedad de Alzheimer
e Alcoholismo
- Orientacion sexual

Tema 15: Inmunogenética.
- Células del sistema inmunitario
- Anticuerpos

e Estructura

e Clases
- Base genética de la diversidad de anticuerpos
- El complejo principal de histocompatibilidad (MHC)
Rechazo a los transplantes
El sistema HLA
Enfermedad de injerto contra huésped
Enfermedades asociadas al sistema HLA
Papel del sistema HLA en la respuesta inmune
- Grupos sanguineos

e Sistema ABO

e Grupos Rh. Enfermedad hemolitica del recién nacido
- Enfermedades hereditarias del sistema inmunitario

e Agammaglobulinemia ligada a X

e Déficit de purina-nucleosido fosforilasa

e Sindrome de Chédiak-Higashi

e Sindrome de inmunodeficiencia combinada grave
- Enfermedades autoinmunes

Tema 16: Genética y cancer.
- Tumores y cancer
- Mutaciones y cancer
- Genes supresores de tumores
e Retinoblastoma
e Tumor de Wilms
e Cancer de mama
e Elgenp53yelciclo celular
- Oncogenes
e Virusy cancer
e Activacion de los oncogenes



- Cromosomas y cancer
e Sindrome de Down
e Sindromes de inestabilidad cromosomica
e Reordenaciones cromosomicas y cancer
- Control genético de la metastasis
- Modelo genético para el cancer de colon
- Céancer y ambiente

e Radiacion

e Carcindgenos quimicos
e Dieta

e Hepatitis B y cancer

Tema 17: Genética de las poblaciones humanas.
- Las poblaciones como reservorios genéticos
- Frecuencias alélicas y genotipicas
- Ley de Hardy-Weinberg
- Aplicaciones de la ley de Hardy-Weinberg
e Alelos autosémicos codominantes
e Alelos autosbmicos dominantes y recesivos
e Genes ligados al sexo
e Alelos maltiples
- Motores del cambio evolutivo

e Mutacion

e Migracion

e Seleccion

e Deriva genética
e Consanguinidad

Tema 18: Evolucién humana.

- Evolucion de los primates y origenes del hombre
- Evolucion humana reciente

- Dispersion de las poblaciones humanas

- ¢Existen las razas humanas?

Tema 19: Diagndstico y asesoramiento genético.
- Diagnéstico genético
e Concepto
e Tipos de diagnostico genético
+ Deteccion selectiva de R.N.
+ Deteccion selectiva de heterocigotos
+ Diagnostico presintomatico
+ Diagnostico prenatal
+ Diagnostico de confirmacion
e Técnicas de diagndstico prenatal
+ Pruebas invasivas
+ Pruebas no invasivas
e Estudios de laboratorio
+ Analisis citogenéticos
+ Pruebas bioquimicas
+ Analisis de ligamiento
+ Analisis directo de mutaciones



- El consejo (asesoramiento) geneético

Concepto
Indicaciones

Manejo de los casos
Estimacidn de riesgos

Tema 20: Terapia génica.
- Conceptos de terapia génica

Definicion
TG somética y TG germinal
Métodos

- Técnicas de terapia génica

Insercién génica

e Modificacion génica
e Cirugia génica
- Técnicas de insercion génica
e Meétodos fisicos
e Métodos quimicos
e Uso de vectores
e Enfermedades candidatas
- Historia: Pasado y presente de la terapia génica
e Primeros ensayos
e Protocolos en marcha
- La terapia génica en Espafia
- Consideraciones éticas

Tema 21: Genética forense.
- Introduccion

e Concepto

e Origen del ADN

e Tipos de ADN
- Aplicaciones

e Estudios evolutivos
Paleogenética
Identificacion de cadaveres
Establecimiento de parentesco
Analisis de restos biol6gicos obtenidos en la escena de un crimen

Tema 22: Etica y Genética.
- Aspectos éticos de las investigaciones en Genética Humana y de sus aplicaciones

PROBLEMAS
1. Genética mendeliana: Pedigris y calculo de probabilidades

2. Genética de Poblaciones: Ley de Hardy Weinberg, aplicaciones, coeficiente de
consanguinidad

3. Asesoramiento genético: Calculo de riesgos, aplicacion del teorema de Bayes



PRACTICAS DE LABORATORIO/ORDENADOR

1.
2.

3.

Para aprobar la asignatura serd requisito imprescindible haber aprobado las practicas.
Los alumnos que no las tengan aprobadas en convocatorias anteriores deberan superar
un examen tedrico-practico que se realizara el mismo dia del examen de

Manejo de la base de datos OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man).
Manejo de bases de datos bibliograficos en CD-ROM disponibles en la red.
Genética mendeliana: elaboracion de un pedigri.

Grupos sanguineos y cromatina sexual.

Elaboracion de un cariotipo humano.

Manejo virtual de cariotipos normales y anémalos.

Diagndstico y asesoramiento genético.

Herencia poligénica.

Genética forense.

EVALUACION

Teoria/Problemas. En este examen se obtendra una calificacion de Apto o No Apto.

El examen de Teoria/Problemas se calificara sobre 10 puntos, de los cuales 2-3 seran de

problemas. El aprobado se conseguira con un 5 en este examen.

PROFESORADO ENCARGADO DE ATENDER Y EXAMINAR A LOS ALUMNOS

Esther Viseras Alarcon. Horario de tutorias: martes a jueves, de 9:00 a 11:00



