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GENETICA HUMANA

Asignatura troncal impartida en el 2° curso de la licenciatura. Consta de 7,5 c’reditos, de los
cuales 4,5 corresponden a la ensefianza teérica y 3,0 a la ensefianza practica.

1. OBJETIVOS

Generales

Capacitar al alumno para que identifiqgue los mecanismos basicos de:

- la expresion génica durante el desarrollo embrionario y en el individuo adulto,
- la mutacion o reparacion del DNA,

- la transmision génica y cromosémica, asi como

- la variabilidad, frecuencia y equilibrio génico en las poblaciones humanas.

Clases Teoéricas
Dar a los estudiantes un conocimiento general de las bases genéticas en la especie humana.

Seminarios
Descubrir los ultimos avances en el campo de la genética humana.

Clases Practicas
Familiarizar al estudiante con las bases del analisis genético

2. CONOCIMIENTOS PREVIOS NECESARIOS

Conocimientos generales de biologia celular, molecular y genética asi como conocimientos
béasicos de estadistica.

3. RECURSOS DOCENTES
Clases Teoéricas

Exposicion sistematizada de los temas incluyendo material iconografico abundante y
estimulando la discusién de la materia

Seminarios

Presentaciéon de temas o casos de particular interés a grupos reducidos, con un alto grado de
interaccion con los alumnos.

Clases Practicas

Familiarizarse en la observacion y en el andlisis en el microscopio 6ptico. Realizacién y estudio
de arboles genealdgicos.

4. PRINCIPALES ASPECTOS DE EVALUACION

Se valoraran los aspectos teoricos y practicos impartidos en la materia. EI niamero de
preguntas de cada parte de la asignatura sera proporcional a su nimero de créditos.

5. CARGA DE TRABAJO

Se considera que el estudiante necesitara 2 horas de estudio por clase tedrica impartida, para
un total de 70 horas de dedicacioén, adicional a las horas lectivas.



6. CONTENIDO DEL PROGRAMA
6.1. Clases teoricas
1. GENOMA HUMANO (3h)
1. Anatomia molecular del cromosoma eucariota

1.1. Concepto de gen, alelo, locus
1.2. Homocigosis, heterocigosis, hemicigosis
1.3. Clasificacion del DNA en eucariotas
1.3.1. DNA de copia Unica
1.3.2. DNA repetitivo: altamente repetitivo y medianamente repetitivo
1.4 Caracteristicas generales del genoma humano
1.5. Mapa génico humano

2. GENETICA DEL DESARROLLO (4h)
2. Genes de control del desarrollo embrionario

2.1. Genes homeoticos: caracteristicas y funciones
2.2. Genes Hox

3. Huella genémica

3.1. Concepto

3.2. Establecimiento de la huella
3.3. Caracteristicas

3.4. Inactivacion del cromosoma X

3. MUTACION Y REPARACION DEL DNA (6h)
4. Bases moleculares de la mutacion

4.1. Concepto de mutacién
4.2. Importancia en la creacion de variabilidad genética
4.3. Efectos patolégicos
4.4. Tasa de mutacion por genoma y generacion
4.5. Clasificacién
4.5.1. Espontaneas e inducidas
4.5.2. Génicas y cromosdémicas
4.5.3. Sométicas y germinales: consecuencias biol6gicas
4.6. Tipos y origen de las mutaciones génicas
4.6.1. Mutaciones puntuales
4.6.2. Delecciones e inserciones
4.6.3. Dindmicas o inestables
4.7. Consecuencias moleculares y celulares de las mutaciones génicas

5. Mutagenos y reparacion del DNA

5.1. Mutégenos fisicos

5.1.1. Radiaciones ultravioletas

5.1.2. Radiaciones ionizantes. Mecanismos de accién sobre el DNA. Efectos biolégicos
5.2. Mutagenos quimicos

5.2.1. Tipos



5.2.2. Mecanismos de accion sobre el DNA
5.2.3. Efectos bioldgicos

6. Mecanismos de reparacion del DNA

6.1. Mecanismos de reparacion directos

6.2. Reparacion por escision de bases, de nucledtidos
6.3. Reparacion postreplicativa

4. PATRONES DE HERENCIA (8h)
7. Variabilidad en la expresion génica

7.1. Alelomorfismo multiple
7.2. Fenotipo de heterozigotos
7.2.1. Dominante / recesivo. Bases bioquimicas de la accién génica
7.2.2. Codominante e intermedio
7.3. Penetracion incompleta
7.3.1. Concepto de penetraciéon
7.3.2. Genes epistasicos
7.3.3. Huella gendémica
7.4. Expresividad variable
7.4.1. Grado de afectacion
7.4.2. Variabilidad en la edad de expresion: anticipacién
7.5. Variaciones entre sexos
7.5.1. Genes influidos por el sexo
7.5.2. Genes limitados al sexo
7.6. Pleiotropia
7.7. Heterogenia

8. Herencia autosémica

8.1. Herencia autosémica dominante
8.1.1. Caracteristicas del mecanismo de transmision
8.1.2. Expresividad variable
8.1.3. Mutacién de novo
8.1.4. Penetracion incompleta
8.2. Herencia autosémica recesiva
8.2.1. Caracteristicas del mecanismo de transmision
8.2.2. Importancia de la consanguinidad. Coeficiente de parentesco y de consan-
guinidad
8.2.3. Heterogenia. pseudodominancia
8.2.4. Deteccion de los heterozigotos

9. Herencia ligada al sexo

9.1. Herencia ligada al cromosoma X
9.1.1. Inactivacién del cromosoma X y expresion de genes ligados al cromosoma X
9.2. Herencia ligada al cromosoma X dominante
9.2.1. Caracteristicas del mecanismo de transmision
9.2.2. Genes letales en hemicigosis
9.3. Herencia ligada al cromosoma X recesiva
9.3.1. Caracteristicas del mecanismo de tranmisién
9.3.2. Importancia de la consanguinidad en la aparicién de mujeres afectadas
9.3.3. Deteccidon de mujeres heterocigoticas
9.4. Herencia ligada al cromosoma Y
9.4.1. Caracteristicas del mecanismo de transmision



10. Herencia multifactorial

10.1. Bases genética y ambiental. Poligenia
10.1.1. Heredabilidad. Estudios de gemelos y adoptados
10.2. Caracteres normales de variabilidad continda
10.2.1. Modelos aditivos
10.3 alteraciones multifactoriales con umbral
10.3.1. Modelo de umbral. Predisposicidn genética y factores ambientales
10.3.2. Distribucion de los genes de riesgo en la poblaciéon general y en familias
afectadas
10.3.3. Frecuencia de afectados en ambos sexos
10.3.4. Riesgo a la descendencia. Grado de parentesco. Efecto Carter
10.4. Enfermedades comunes que afectan a la poblacién adulta
10.4.1. Genes de la susceptibilidad

11. Patrones no clasicos de herencia

11.1. Herencia mitocondrial
11.1.1. Herencia materna del DNA mitocondrial

11.2. Epigenética
11.2.1. Caracteristicas de la herencia con la huella paterna o materna
11.2.2. Disomia uniparental

11.3. Mosaicismo génico
11.3.1. Somatico y germinal

4. CITOGENETICA (9h)
12. Cariotipo humano normal

12.1. Métodos de estudio en la practica médica
12.2. Morfologia del cromosoma metafasico
12.3. Cariotipo somatico

12.3.1. Nomenglatura cromos6mica

12.3.2. Técnicas de identificacion cromosémica
12.3.3. Identificaciéon y definiciobn de bandas
12.4. Heteromorfismos cromosémicos

12.5. Lugares fragiles en los cromosomas

13. Alteraciones cromosémicas estructurales |

13.1. Origen

13.2. Heterocigotos estructurales

13.3. Anomalias equilibradas

13.4. Consecuencias de las anomalias estructurales en la linea germinal y somatica
13.5. Delecciones intestinales y terminales

13.5.1. Tipos. Origen.

13.5.2. Microdelecciones

13.6. Duplicaciones

13.6.1. Tipos. Origen

13.7. Cromosomas en anillo

13.7.1. Origen

13.8. Isocromosomas

13.8.1. Tipos. Origen. nomenglatura. Efecto fenotipico

14. Alteraciones cromosomicas estructurales Il



14. Inversiones pericéntricas y paracéntricas

14.1.1. Origen

14.1.2. Portadores equilibrados

14.1.2.1. Comportamiento meiotico. Formacion de gametos desequilibrados
14.1.2.2. Efecto fenotipico

14.1.2.3. Riesgo de anomalias en la descendencia

14.2. Translocaciones reciprocas

14.2.1. Origen. Tipos mas frecuentes

14.2.2. Portadores equilibrados

14.2.2.1. Comportamiento meiotico. Formacion de gametos desequilibrados
14.2.2.2. Efecto fenotipico

14.2.2.3. Riesgo de anomalias en la descendencia

14.3. Translocaciones robertsonianas

14.3.1. Origen. Tipos mas frecuentes

14.3.2. Portadores equilibrados

14.3.2.1. Comportamiento meiotico. Formaciéon de gametos desequilibrados
14.3.2.2. Efecto fenotipico

14.3.2.3. Riesgo de anomalias en la descendencia

14.4. Nomenclatura

15. Anomalias cromosdémicas numéricas

15.1. Concepto y clasificacion

15.2. Poliplidias

15.2.1. Triploides y tetraploides

15.2.2. Origen

15.3. Aneuplidias

15.3.1. Clasificacién

15.3.2. Trisomias y monosomias

15.3.3. Origen

15.4. Pérdida anafasica y no disyuncion

15.4.1. Consecuencias en la linea germinal y somatica
15.4.2. No disyuncién secundaria

15.5. Mosaicos

15.5.1. Origen

15.6. Trisomias. Influencia de la edad materna

15.7. Bases moleculares del sindrome de Down y de Turner

6. GENETICA DE POBLACIONES (9h)
16. Polimorfismos génicos

16.1. Concepto

16.2. Polimorfismo de los grupos sanguineos

16.3. Sistema ABO

16.3.1. Frecuencias alélicas

16.3.2. Antigenos y anticuerpos

16.3.3. Biosintesis de los antigenos: fenotipo Bombay
16.4. Sistema Rh

16.4.1. Genes, antigenos y anticuerpos

16.4.2. Incompatibilidad materno-fetal

17. Genética de las poblaciones humanas

17.1. Estructura de las poblaciones humanas
17.2. Frecuencias génicas



17.3. Ley de Hardy — Weinberg

17.3.1. Distribucion binomial

17.3.2. Frecuencia de genes autosémicos y genotipos

17.3.3. Equilibrio de hardy — Weinberg

17.3.4. Frecuencia de genes ligados al cromosoma X i genotipos

18. factores que afectan al equilibrio Hardy — Weinberg

18.1. Emparejamientos no al azar: estratificacion. Emparejamientos dirigidos.
Consanguinidad.

18.2. Mutacion

18.3. Seleccidn natural

18.4. Deriva genética

18.5. Migracién y flujo genético

19. Hemoglobinopatias

19.1. Bases génicas de la hemoglobina
19.1.1. Familias de genes

19.2. Modelos de enfermedad molecular
19.2.1. Variantes estructurales

19.2.2. Talasemias

19.2.3. Hemoglobina fetal

6.2. Practicas

PRACTICAS DE LABORATORIO
Numero de créditos: 1.3

NuUmero de practicas: 3

Duracion de cada practica: 4 h 30’
Numero de alumnos por sesién: 24

Préactica 1. Analisis del cariotipo humano normal | (4h 30’)
Obtencién y tincion uniforme de extensiones cromosémicas con fené-
menos de fragilidad
Observacioén de la morfologia de los cromosomas y de los diferentes
tipos de lesiones cromosomicas

Préactica 2. Analisis del cariotipo humano normal Il (4h 307)
Aplicacién de la técnica de bandas G a extensiones cromosémicas.
Elaboracion del cariotipo normal

Practica 3. Estudio de anomalias cromosomicas (4h 307)
Elaboracion de cariotipos de individuos con anomalias cromosémicas
numeéricas y estructurales.
Identificacion de anomalias cromosOmicas con la técnica de hibridacion
in situ fluorescente (FISH)

PRACTICAS DE AULA

Seminarios
NUmero de créditos: 0,6
NUmero de sesiones: 6 de 1h de duracion

Problemas de genética humana

Numero de créditos: 0,7

Numero de sesiones: 7 de 1h de duracion
Numero de alumnos por grupo: 36
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