UNIVERSIDAD DE CASTILLA - LA MANCHA
GUIA DOCENTE

1. DATOS GENERALES

Asignatura: GENETICA MEDICA EXPERIMENTAL Cédigo: 310133
Tipologia: OPTATIVA Créditos ECTS: 6
Grado:2317 - MASTER UNIVERSITARIO EN BIOMEDICINA EXPERIMENTAL Curso académico: 2019-20
Centro: 10 - FACULTAD DE MEDICINA DE ALBACETE Grupo(s): 10
Curso: Sin asignar Duracién: Primer cuatrimestre
Lenguaip;:::rltpia;ls:? Espafiol Segunda lengua:

Uso docente de
otras lenguas:

English Friendly: N

Pagina web: http:/www.med-ab.uclm.es/ y Moodle Bilinglie: N
Profesor: JOSE DANIEL AROCA AGUILAR - Grupo(s): 10
Edificio/Despacho Departamento Teléfono Correo electronico Horario de tutoria
Area de Genética, Facultad |CIENCIA Y TECNOLOGIA . . . .
de Medicina AB AGROFORESTAL Y GENETICA 926053263 [josedaniel.aroca@uclm.es L-X-V:9:30-11:30
Profesor: JULIO ESCRIBANO MARTINEZ - Grupo(s): 10
Edificio/Despacho Departamento Teléfono Correo electronico Horario de tutoria
Area de Genética, Facultad [CIENCIA Y TECNOLOGIA . . o )
de Medicina AB AGROFORESTAL Y GENETICA 967599323  |julio.escribano@uclm.es L-X-V:9:30-11:30
Profesor: FRANCISCO SANCHEZ SANCHEZ - Grupo(s): 10
Edificio/Despacho Departamento Teléfono [Correo electrénico Horario de tutoria
Facultad de Medicina de |CIENCIA Y TECNOLOGIA . L . .
Albacete AGROFORESTAL Y GENETICA francisco.ssanchez@uclm.es Miércoles de 14:00 a 16:00. Despacho 1.29.

2. REQUISITOS PREVIOS

No se han establecido.

3. JUSTIFICACION EN EL PLAN DE ESTUDIOS, RELACION CON OTRAS ASIGNATURAS Y CON LA PROFESION

Los objetivos generales de la asignatura son que el alumno actualice sus conocimientos sobre la estructura y funciéon del genoma humano y que se familiarice
con las técnicas comunes de andlisis de la variacién genética y de mutaciones. También se pretende que conozca la metodologia experimental empleada para
analizar los efectos funcionales de las mutaciones utilizando cultivos celulares.

4. COMPETENCIAS DE LA TITULACION QUE LA ASIGNATURA CONTRIBUYE A ALCANZAR

Competencias propias de la asignatura

Codigo
E06
EO7
Go1

G02

G03

Go4

Go06

Go7

MO034
MO035
MO036
MO037
MO038
MO39

M040

Descripcion

Actualizacién de los conocimientos biomédicos en todos los niveles de organizacion de los seres vivos, desde el nivel molecular y
génico hasta el aparato o sistema organico, en relacién con la funcién normal y con algunas patologias.

Conocimiento de las técnicas més usuales de Biologia molecular, Genética y Fisiologia de los sistemas bioldgicos.

Que los estudiantes sepan aplicar los conocimientos adquiridos y su capacidad de resolucién de problemas en entornos nuevos o
poco conocidos dentro de contextos mas amplios (o multidisciplinares) relacionados con la investigacion biomédica.

Que los estudiantes sean capaces de integrar conocimientos y enfrentarse a la complejidad de formular juicios a partir de una
informacién que, siendo incompleta o limitada, incluya reflexiones sobre las responsabilidades sociales y éticas vinculadas a la
aplicacion de sus conocimientos y juicios.

Que los estudiantes sepan comunicar sus conclusiones (y los conocimientos y razones dltimas que las sustentan) a publicos
especializados y no especializados de un modo claro y sin ambigliedades.

Que los estudiantes posean las habilidades de aprendizaje que les permitan continuar estudiando de un modo que habra de ser en
gran medida autodirigido o auténomo.

Que los estudiantes sepan comprender e interpretar criticamente documentos y seminarios cientificos en espafol y en inglés.

Que los estudiantes sean capaces de redactar memorias escritas del trabajo realizado y de exponerlas y defenderlas en publico.
Actualizar el conocimiento sobre la estructura y funcién del genoma humano.

Comprender los mecanismos moleculares generales de las enfermedades genéticas.

Comprender los principios de las estrategias utilizadas en la identificacién de genes patologicos.

Purificar ADN genémico humano.

Comprender las técnicas més utilizadas para detectar mutaciones.

Comprender las estrategias experimentales para producir mutaciones mediante mutagénesis dirigida.

Comprender la metodologia experimental de analisis de los efectos funcionales de las mutaciones utilizando como modelo cultivos
celulares.

5. OBJETIVOS O RESULTADOS DE APRENDIZAJE ESPERADOS

Resultados de aprendizaje propios de la asignatura

Descripcion



Ser capaz de describir la metodologia experimental empleada para analizar los efectos funcionales de las mutaciones utilizando cultivos celulares.

Ser capaz de describir las alteraciones genéticas basicas que causan enfermedades.

Ser capaz de describir las estrategias utilizadas para identificar genes patolégicos.

Ser capaz de purificar ADN gendémico humano a partir de sangre y de muestras biolégicas.

Conocer el fundamento y el proceso experimental para analizar mutaciones conocidas y desconocidas mediante secuenciacion de ADN, DHPLC, SSCPs,
fusion de ADN de alta resolucién, PCR en tiempo real, etc.

Conocer el fundamento y el proceso experimental para obtener mutaciones puntuales, inserciones y deleciones de nucleétidos mediante mutagénesis dirigida.
Conocer los avances relevantes sobre la estructura y funcién del genoma humano.

Resultados adicionales

Conocer el fundamento de las técnicas de secuenciacion masiva y sus aplicaciones en biomedicina.

6. TEMARIO

Tema 1: Actualizacion en la estructura y funcion del genoma humano. Mutacién y patologia genética. Identificacion de mutaciones y analisis funcional.
Tema 2: Purificacion de ADN genémico humano.

Tema 3: Deteccion de mutaciones mediante sondas Tagman.

Tema 4: Secuenciacion automatica de ADN.

Tema 5: Mutagénesis dirigida.

Tema 6: Analisis funcional de mutaciones.

7. ACTIVIDADES O BLOQUES DE ACTIVIDAD Y METODOLOGIA

Competencias

Actividad formativa Metodologia relacionadas (para titulos [ECTS |Horas|Ev|Ob|Rec|Descripcion
anteriores a RD 822/2021)
Talleres o seminarios L E06 EO7 GO1 G02 G03 G04
[PRESENGIAL] Seminarios G06 Q07 0.32 8/ S| N| S
Préacticas de laboratorio . E06 EO7 GO1 G02 G03 G04
[PRESENCIAL] Practicas G06 GO7 1.24 31| S| S| N
) E06 EO7 GO1 G02 G03 G04
Prueba final [PRESENCIAL] G06 GO7 0.04 1 S| §| S
E06 EO7 GO1 G02 G03 G04

Resolucién de problemas o casos

[PRESENGIAL] Seminarios G06 GO7 M034 M035 M036| 0.08 2 S| S N

M037 M038 M039 M040
E06 E07 GO1 G02 G03 G04
G06 GO7 M034 M035 M036| 0.72 18/ S| N| S
M037 M038 M039 M040
E06 E07 GO1 G02 GO3 G04

Elaboracién de informes o trabajos
[AUTONOMA]

Estudio o preparacion de pruebas

P Trabajo autbnomo G06 GO7 M034 M035 M036 3.6 90[ S| N| N
[AUTONOMA] j M037 M038 M039 M040
Total: 6/ 150
Créditos totales de trabajo presencial: 1.68 Horas totales de trabajo presencial: 42
Créditos totales de trabajo autonomo: 4.32 Horas totales de trabajo autonomo: 108

Ev: Actividad formativa evaluable
Ob: Actividad formativa de superacién obligatoria
Rec: Actividad formativa recuperable

8. CRITERIOS DE EVALUACION Y VALORACIONES

Valoraciones
A na Estudiante Estud. PR
Sistema de evaluacion . ; Descripcion
presencial semipres.
Elaboracion de trabajos teéricos 30.00% 30.00% Elaboracién y exposicion oral de trabajos tedricos.
Prueba 10.00% 10.00% Evaluaciéon de conocimientos teéricos. Examen tipo PEM
» ' - El i0 i i | acti
Elaboraciéon de memorias de practicas 30.00% 30.00% a?oramon por escrito de una memoria de las practicas
realizadas.
Realizacién de practicas en laboratorio 20.00% 20.00% Vanra}cmn del desemper']o d.e,l alumno y I€>s Iresultados
obtenidos durante la realizacion de las practicas.
Valoracién de la participacion con aprovechamiento en clase  [10.00% 10.00%
Total:) 100.00% 100.00%

Criterios de evaluacién de la convocatoria ordinaria:

Evaluacion de conocimientos: trabajos escrito y presentaciones orales del mismo.

Evaluacion de conocimientos y habilidades practicas: elaboracién de memorias de las practicas, resolucion de supuestos, resultados obtenidos en las clases
préacticas.

Otros: grado de participacion en las sesiones presenciales, participacién en los debates que se generen, trabajos voluntarios, participaciéon en la moderacién
de sesiones.

Particularidades de la convocatoria extraordinaria:

Los alumnos que no hayan obtenido como minimo 50 puntos deberan acudir a la convocatoria extraordinaria. Esta consistira en la presentaciéon de un trabajo
teorico elaborado por el alumno (40 puntos), la entrega de una memoria de las practicas realizadas (20 puntos) y un examen tipo PEM en el que se incluiran
preguntas correspondientes a la parte tedrica (10 puntos) y practica (30 puntos).

9. SECUENCIA DE TRABAJO, CALENDARIO, HITOS IMPORTANTES E INVERSION TEMPORAL
No asignables a temas




Horas Suma horas

Tema 1 (de 6): Actualizacion en la estructura y funcion del genoma humano. Mutacion y patologia genética. Identificacion de mutaciones y analisis
funcional.

Actividades formativas Horas
Talleres o seminarios [PRESENCIAL][Seminarios] 8
Prueba final [PRESENCIAL][] 5
Resolucién de problemas o casos [PRESENCIAL][Seminarios] 2
Elaboracién de informes o trabajos [AUTONOMAY][] 9
Estudio o preparacién de pruebas [AUTONOMA|[Trabajo auténomo] 10
Tema 2 (de 6): Purificacion de ADN genémico humano.

Actividades formativas Horas
Practicas de laboratorio [PRESENCIAL][Practicas] 4
Elaboracién de informes o trabajos [AUTONOMAY][] 2
Estudio o preparacién de pruebas [AUTONOMA|[Trabajo auténomo] 10
Tema 3 (de 6): Deteccion de mutaciones mediante sondas Tagman.

Actividades formativas Horas
Préacticas de laboratorio [PRESENCIAL][Practicas] 4
Elaboracién de informes o trabajos [AUTONOMAY][] 2
Estudio o preparacién de pruebas [AUTONOMA][Trabajo auténomo] 10
Tema 4 (de 6): Secuenciacion automatica de ADN.

Actividades formativas Horas
Practicas de laboratorio [PRESENCIAL][Practicas] 4
Elaboracién de informes o trabajos [AUTONOMAY][] 1
Estudio o preparacién de pruebas [AUTONOMA|[Trabajo auténomo] 10
Tema 5 (de 6): Mutagénesis dirigida.

Actividades formativas Horas
Préacticas de laboratorio [PRESENCIAL][Préacticas] 5
Estudio o preparacién de pruebas [AUTONOMA][Trabajo auténomo] 15
Actividad global

Actividades formativas Suma horas
Talleres o seminarios [PRESENCIAL][Seminarios] 8
Préacticas de laboratorio [PRESENCIAL][Practicas] 17
Prueba final [PRESENCIAL][] 0.5
Resolucion de problemas o casos [PRESENCIAL][Seminarios] 2
Elaboracién de informes o trabajos [AUTONOMAY][] 14
Estudio o preparacién de pruebas [AUTONOMA|[Trabajo auténomo] 55

Total horas:96.5

10. BIBLIOGRAFIA, RECURSOS

Autor/es Titulo/Enlace Web Editorial Poblacion ISBN Ao Descripcion
Myocilin mutations causing

Aroca-Aguilar JD, Sanchez- glaucoma inhibit the intracellular

Sanchez F, Ghosh S, Coca- endoproteolytic cleavage of 2005

Prados M, Escribano J. myocilin between amino acids

Arg226 and lle227.
http://www.jbc.org/content/280/22/21043 full
Campos-Mollo E, Lopez-Garrido CYP1B1 gene mutations in
MP, Blanco-Marchite C, Garcia-  Spanish patients with primary

Feijoo J, Peralta J, Belmonte- congenital glaucoma: phenotypic 2009
Martinez J, Ayuso C, Escribano J. and functional variability.

http/Awww.molvis.org/molvis/v15/a42/
Lopez-Garrido MP, Blanco- Functional analysis of CYP1B1
Marchite C, Sanchez-Sanchez F, mutations and association of
Lopez-Sanchez E, Chaques- heterozygous hypomorphic alleles 2010
Alepuz V, Campos-Mollo E, with primary open-angle
Salinas-Sanchez AS, Escribano J. glaucoma.

http://www.ncbi.nIm.nih.gov/pubmed/19793111

Characterization of the
Sanchez-Sanchez F, Martinez- intracellular proteolytic cleavage
Redondo F, Aroca-Aguilar JD, of myocilin and identification of 2007
Coca-Prados M, Escribano J. calpain Il as a myocilin-processing

protease

http://www .jbc.org/content/282/38/27810.abstract

Garland

Strachan, T. Human molecular genetics Science/Taylor & 978-0-8153-4149-9 2010

Francis Group




