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1. DATOS GENERALES

Asignatura: PATOLOGIA MOLECULAR Cédigo: 13322
Tipologia: OBLIGATORIA Créditos ECTS: 6
Grado: 341 - GRADO EN BIOQUIMICA Curso académico: 2023-24
Centro: 501 - FACULTAD CC. AMBIENTALES Y BIOQUIMICA TO Grupo(s): 40
Curso: 3 Duracién: Primer cuatrimestre
Le"guai'::':r'g;;:f Espafiol Segunda lengua: Inglés

Uso docente de

English Friendly:
otras lenguas: 9 v:S

Pagina web: Bilinglie: N
Profesor: ARACELI DEL ARCO MARTINEZ - Grupo(s): 40
Edificio/Despacho Departamento Teléfono |Correo electronico Horario de tutoria
Sabatini, despacho 0.26 SIUOIQICA INORG., ORG., Y 5477 araceli.arco@uclm.es ;ﬁ?ﬂ?bﬂ;:iﬁiﬁ:ﬁves de 12 a 14h. Consultar cita de
Profesor: YOLANDA CAMPOS MARTIN - Grupo(s): 40
Edificio/Despacho Departamento Teléfono  |Correo electronico Horario de tutoria
Edificio 6/10 QUIMICA INORG., ORG., Y BIOQ. Yolanda.Campos@uclm.es

2. REQUISITOS PREVIOS

No existen requisitos previos pero se recomienda, para obtener una mayor grado de comprensién de algunos aspectos metodolégicos de esta asignatura,
cursar la asignatura de Ingenieria Genética y Biotecnologia que se imparte también en el primer cuatrimestre del 3¢ curso del grado.

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

Se trata de una asignatura obligatoria que pertenece a la materia "Bioquimica clinica y Patologia molecular"y, dentro de ésta, al médulo de "Integracion
fisiolégica y Biomedicina molecular"

El propésito de la asignatura de Patologia Molecular es proporcionar un conocimiento general sobre las bases moleculares que conducen al desarrollo de
enfermedades genéticas y profundizar en la aplicaciéon de técnicas bioquimicas y de biologia molecular en su estudio, diagnéstico y tratamiento terapedtico.
Para integrar esta informacién se describirdn a nivel molecular ejemplos seleccionados de enfermedades genéticas, tratdndose diferentes aspectos sobre ellas.

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

Competencias propias de la asignatura

Codigo Descripcion
EO1 Expresarse correctamente con términos biolégicos, fisicos, quimicos matematicos e informaticos basicos.
E11 Tener una vision integrada del funcionamiento celular tanto del metabolismo como de la expresién génica pudiendo relacionar la

actividad de los diferentes compartimentos celulares.
Comprender los principios que determinan la estructura tridimensional de las moléculas, macromoléculas y complejos

E19 S ) . L
supramoleculares biolégicos y ser capaz de explicar las relaciones entre la estructura y la funcién.

E20 Conocer las bases bioquimicas y moleculares del control de la expresién génica y de la actividad, localizacién y recambio de las
proteinas celulares.

E22 Tener una vision integrada de los sistemas de comunicacion intercelular y de sefializacién intracelular que regulan la proliferacion,
diferenciacién, desarrollo y funcién de tejidos y érganos de animales y de plantas.

E23 Conocer los componentes, funcionamiento y mecanismos de regulacién de los organismos vegetales y animales, con especial énfasis
en la especie humana.

30 Conocer los cambios bioquimicos y genéticos de un amplio rango de patologias y saber explicar los mecanismos moleculares
implicados en dichos cambios.

C06 Adquirir habilidades en el manejo de programas informaticos incluyendo el acceso a bases de datos bibliograficas, estructurales o de
cualquier otro tipo Utiles en Bioquimica y Biologia Molecular.

To1 Dominio de una segunda lengua extranjera, preferiblemente el inglés, en el nivel B1 del Marco Comun Europeo de Referencia para
las Lenguas.

T02 Conocimiento a nivel de usuario de las Tecnologias de la Informacién y la Comunicacién (TIC).

T03 Una correcta comunicacion oral y escrita.

T05 Capacidad de organizacion y planificacion.

TO6 Capacidad de disefio, andlisis y sintesis.

T07 Capacidad para abordar la toma de decisiones.

T08 Capacidad para trabajar en equipo y, en su caso, ejercer funciones de liderazgo, fomentando el caracter emprendedor.

T10 Capacidad de autoaprendizaje y de obtener y gestionar informacién bibliogréafica, incluyendo recursos en Internet.

5. OBJETIVOS O RESULTADOS DE APRENDIZAJE ESPERADOS

Resultados de aprendizaje propios de la asignatura
Descripcion



Entender los principales métodos de estudio de las enfermedades humanas.

Saber explicar las bases moleculares de las enfermedades genéticas en sus diferentes mecanismos.

Conocer las estrategias y herramientas basicas utilizadas en el analisis genético.

Entender los mecanismos moleculares y genéticos subyacentes en las principales patologias.

Conocer las repercusiones metabdlicas y funcionales de las principales patologias.

Conocer las peculiaridades de las patologias mitocondriales en cuanto a su transmision, heterogeneidad y multiplicidad de sus fenotipos clinicos.
Resultados adicionales

Conocimiento a nivel de usuario de las Tecnologias de la Informacién y Comunicién (TIC) (competencia T2)

6. TEMARIO

Tema 1: Bases genéticas de la patologia. Contribucion de Garrod: errores congénitos del metabolismo. Bases de datos de enfermedades genéticas.
Tipos de mutaciones moleculares y efectos en la expresién génica.
Tema 2: Enfermedades genéticas. Clasificacion. Enfermedades monogénicas. Enfermedades poligénicas, multifactoriales, mixtas o complejas.
Herencia mendelina y no mendeliana. Enfermedades debidas a mutaciones dinamicas.
Tema 3: Proyecto Genoma humano. Objetivos y cronologia. Genomas completados. Metodologias utilizadas. Organizacién del genoma humano.
Tema 4: Identificacion de genes asociados a enfermedades. Mapeo genético de caracteres mendelianos. LOD Score. Mapeo de genes que confieren
susceptibilidad a enfermedades complejas. Estudios de asociacion y desequilibrio de ligamiento de genoma completo. Estrategias; Clonaje posicional,
uso de anormalidades cromosomicas, identificacion de genes de susceptibilidad en estudios de asociacion.
Tema 5: Diagndstico genético molecular. Métodos para la deteccion de mutaciones puntuales, mutaciones dinamicas, deleciones y reordenamientos
cromosomicos. Nuevas tecnologias y estrategias genémicas. Analisis de exomas. Pyrosecuenciacion y Next-generation sequencing (NGS).
Tema 6: Enfermedades de la sangre. Alteraciones de la hemoglobina y del sistema de coagulacion.
Tema 7: Alteraciones del metabolismo de los hidratos de carbono. Alteraciones congénitas de la digestion y absorcion intestinal de hidratos de carbono.
Alteraciones del metabolismo de la galactosa y de la fructosa. Glucogenosis, GSDs: Enfermedad de von Gierke. Enfermedad de McArdle.
Tema 8: Patologia molecular de las Dislipidemias. Lipoproteinas plasmaticas. Dislipidemias primarias. Hiperlipoproteinemias. Hipercolesterolemia
familiar. Mutaciones en el receptor de LDL.
Tema 9: Alteraciones del metabolismo de aminoacidos y acidos organicos. Alteraciones en el catabolismo de aminoacidos aromaticos, ramificados y
azufrados. Alteraciones genéticas de la ureogénesis. Acidemias organicas.
Tema 10: Patologias relacionadas con el metabolismo de las bases puricas y pirimidinicas. Gota. Sindrome de Lesch-Nyhan. Inmunodeficiencias
relacionadas con el metabolismo de las bases nitrogenadas, ADA y deficiencia de la fosforilasa de nucledsidos de purina.
Tema 11: Patologias relacionadas con la biosintesis y estructura del colageno. Osteogénesis imperfecta. Sindrome de Ehlers-Danlos.
Tema 12: Enfermedades mitocondriales. Organizacion del genoma mitocondrial. Origen de la disfuncién mitocondrial. Enfermedades mitocondriales
producidas por mutaciones o deleciones en el DNA mitocondrial. Enfermedades mitocondriales producidas por mutaciones en genes nucleares.
Terapias.
Tema 13: Enfermedades peroxisomales y lisosomales. Enfermedades de acumulo lisosomal. Terapias. Enfermedades relacionadas con la biogénesis
peroxisomal. Adrenoleucodistrofia ligada el cromosoma X. Enfermedad de Refsum.
Tema 14: . Patologia molecular de canales, transportadores y receptores de membrana. Fibrosis cistica. Estructura y funcion del regulador
transmembranal de la fibrosis quistica (CFTR). Alteraciones en el transporte de aminoacidos a través de membrana. Cistinuria, Enfermedad de Hartnup.
Tema 15: Distrofias musculares. Estructura de la distrofina y del complejo distrofina-distroglicano. Distrofia muscular de Duchenne. Distrofia muscular
de Becker. Distrofia muscular limb-girdle.
Tema 16: Enfermedades relacionadas con los sistemas de reparacion del DNA. Xeroderma pigmentosum. Sindrome de Cockayne. Ataxia
telangiectasia. Anemia de Fanconi.
Tema 17: Biologia molecular del cancer. Alteraciones fundamentales de la célula cancerosa. Oncogenes y protooncogenes: mecanismos de activacion.
Genes supresores de tumores: bases moleculares y relacion con el cancer hereditario. El cancer como un proceso multicausal. Nuevos abordajes
genomicos del cancer. Modelos de progresion tumoral.
Tema 18: Patologia molecular en la practica asistencial. Marcadores moleculares en cancer. Técnicas de Patologia molecular aplicadas al estudio de
marcadores moleculares. Biopsia liquida. Monitorizacion del tratamiento oncoldgico. Marcadores moleculares en cancer hereditario. Casos practicos.
Tema 19: Practicas de laboratorio

Tema 19.1 Genotipado de dos marcadores polimérficos mediante amplificacion de DNA genémico de la mucosas bucal por PCR

7. ACTIVIDADES O BLOQUES DE ACTIVIDAD Y METODOLOGIA

Competencias
Actividad formativa Metodologia relacionadas (para titulos |[ECTS |Horas|Ev|Ob/Descripcion
anteriores a RD 822/2021)

En las clases magistrales impartidas
al grupo completo, el profesor
explicara con el apoyo de
presentaciones, los conceptos
béasicos de la asignatura siguiendo el
Ensefianza presencial (Teoria) Método expositivo/Leccion E11 E19 E20 E22 E23 E30 171 425/ Nl - orden marcado por el programa. Se
[PRESENCIAL] magistral TO1 ' ’ favorecerd la participacion de los
alumnos mediante preguntas y
ejemplos. Los contenidos de las
presentaciones se pondran a
disposicién de los alumnos a través
de la plataforma virtual Moodle.

Se realizaran clases practicas en el
laboratorio para ilustrar algunas de
las técnicas mas utilizadas en el
diagnéstico molecular de
enfermedades. En paralelo se
realizara un taller teérico/practico
donde se discutiran casos

relacionados con la identificacion de

Précticas de laboratorio Combinacién de métodos EO01 E11 E19 E20 E22 E23 04| 10| s| sllacausa molecular de diferentes

[PRESENCIAL] E30 TO1 enfermedades genéticas. Esta

(9]




actividad no sera recuperable, y sélo
los alumnos que realicen la actividad
podran ser evaluados. La asistencia
a las practicas se considera como
una actividad obligatoria y no
recuperable para poder superar la
asignatura.

Elaboracién de memorias de
Practicas [AUTONOMA]

Trabajo autbnomo

EO01 E30 TO1

0.16

Se elaborara una memoria
conteniendo los resultados obtenidos
en las sesiones practicas. La
memoria debera ser realizada
preferentemente en inglés.

Otra actividad presencial
[PRESENCIAL]

Resolucién de ejercicios y
problemas

EO1 E19 E20 E22 E30 G06
TO3 T0O5

0.16

El profesor responsable de la
asignatura proporcionara a los
alumnos problemas y casos practicos
para resolver individualmente. Estos
ejercicios deberén ser entregados al
profesor, de forma previa a su
resolucion en clase, para su
evaluacion. Esta actividad sera
recuperable. En el caso de obtener
calificaciones inferiores a 4 en esta
actividad, los alumnos podran
solicitar al profesor nuevos casos
practicos para resolver y ser
evaluados por el profesor de forma
previa a las convocatorias ordinaria y
extraordinaria

Tutorias de grupo [PRESENCIAL]

Trabajo dirigido o tutorizado

T10

0.02

0.5

A peticion de los alumnos se
realizaran dos tutorias por grupo de
trabajo para el seguimiento de la
realizacion del mapa conceptual que
se realizara como actividad asociada
a esta asignatura. Igual que la
actividad a la que esta asociado, no
serd recuperable.

Otra actividad presencial
[PRESENCIAL]

Trabajo en grupo

EO1

0.04

Exposicion publica de los mapas
conceptuales. Se llevara a cabo en
espacios de la Facultad de libre
acceso para el resto de alumnos.
Durante la exposicién publica los
alumnos deberan permanecer junto a
ellos para explicar su contenido al
profesor o al publico que muestre
interés hacia los mismos. Esta
actividad, debido a su naturaleza, no
podra ser recuperable.

Prueba final [PRESENCIAL]

Pruebas de evaluacion

EO1 E11 E19 E20 E22 E23
E30 T03 T05 T06

0.08

w

Se realizarg una prueba final que
contendra preguntas tipo testy
ejercicios practicos.

[AUTONOMA]

Estudio o preparacién de pruebas

Autoaprendizaje

248

62

[AUTONOMA]

Elaboracion de informes o trabajos

Trabajo en grupo

EO1 E11 E19 E20 E22 E23
E30 G06 TO1 T02 TO7 TO8
T10

0.96

24

Se elaborara un mapa conceptual
sobre la fisiopatologia de una
enfermedad de origen genético.
Estos trabajos seran elaborados por
grupos de 2-4 alumnos a lo largo del
curso y preferentemente en inglés.
Las enfermedades a elegir seréan
propuestas por el profesor al inicio
del curso y los alumnos seran
tutorados durante su preparacion. En
el ultimo tercio del curso se llevara a
cabo una sesién de exposicion
publica, via presencial o utilizando
herramientas digitales, de los
trabajos previa a su evaluacion por el
profesor y el resto de integrantes de
la clase. Esta actividad no sera
recuperable.

Total:

150

Créditos totales de trabajo presencial: 2.4
Créditos totales de trabajo autonomo: 3.6

Horas totales de trabajo presencial: 60
Horas totales de trabajo auténomo: 90

Ev: Actividad formativa evaluable
Ob: Actividad formativa de superacion obligatoria (Serd imprescindible su superacién tanto en evaluacién continua como no continua)

8. CRITERIOS DE EVALUACION Y VALORACIONES

Evaluacion |Evaluacion no



Sistema de evaluacion continua continua* |Descripcion

Se evaluaran los mapas conceptuales elaborados sobre la
fisiopatologia de diferentes enfermedades. Los contenidos de
esta actividad estan enfocados hacia la compresion de las
bases moleculares de la patologia y la divulgacion cientifica.
Se valorara la calidad de los contenidos por el profesor, asi
Otro sistema de evaluacion 10.00% 0.00% como el grado de compresion demostrado en la exhibicion
publica. El resto de la clase participa en la evaluacién de los
pésters exhibidos. La calificacion sera global para los
componentes del grupo.

Se valoraran la capacidad de sintesis y andlisis asi como la
capacidad de integracion de conocimientos.

Elaboracion de un informe de practicas. Se debera realizar
preferentemente en inglés y se valorara la correccion en la

Elaboracion de memorias de practicas 2.50% 2.50% - ) . . -
elaboracion del mismo asi como la capacidad critica ante los
resultados experimentales. La actividad no sera recuperable.
Se calificaran las diferentes entregas de casos practicos que
se realicen durante el curso.

Resolucion de problemas o casos 17 50% 0.00% Se tendrd en cuenta para su calificacién tanto la calidad de las

respuestas como los planteamientos deductivos seguidos para
la resolucién de las cuestiones asi como su presentacion
formal.

Se realizara una prueba final que constara de preguntas tipo
test (2/3) y casos practicos (1/3). Representara el 70 % de la
nota final o el 97,5 % en la evaluacién no continua.

En la resolucién de los casos practicos se valorara la

Prueba final 70.00% 97.50% correccion de las respuestas y la integracion de los
conocimientos adquiridos en la asignatura.

En la evaluacion continua se precisara una nota minima de 4
para hacer media con las calificaciones obtenidas en el resto
de actividades relacionadas con esta asignatura.

Total:) 100.00% 100.00%
* En Evaluacion no continua se deben definir los porcentajes de evaluacién segun lo dispuesto en el art. 4 del Reglamento de Evaluacion del Estudiante de la
UCLM, que establece que debe facilitarse a los estudiantes que no puedan asistir regularmente a las actividades formativas presenciales la superacién de la
asignatura, teniendo derecho (art. 12.2) a ser calificado globalmente, en 2 convocatorias anuales por asignatura, una ordinaria y otra extraordinaria
(evaluandose el 100% de las competencias).

Criterios de evaluacion de la convocatoria ordinaria:
Evaluacion continua:
La modalidad asignada por defecto al estudiante seré la evaluacién continua. Cualquier estudiante podré solicitar el cambio a la modalidad de evaluacion
no continua (antes de la finalizacién del periodo de clases) mediante un mail al profesor, siempre que no se hayan realizado las actividades evaluables
que supongan al menos el 50% de la nota de la evaluacion total de la asignatura. La nota final sera la suma de las calificaciones obtenidas en las
diferentes actividades que componen el curso segun los porcentajes recogidos en la tabla anterior. No obstante, serd necesario contar con una nota
minima de 4 en la prueba final para hacer media con el resto de calificaciones obtenidas en la asignatura.
En todo caso, la asignatura solo se considerara superada si el conjunto de todas las actividades evaluables resulta en una nota de un 5 o superior (sobre
10).
Evaluacion no continua:
La nota final sera la suma de las calificaciones obtenidas en las diferentes actividades que componen el curso segun los porcentajes recogidos en la tabla
anterior. La asignatura solo se considerara superada si el conjunto de todas las actividades evaluables resulta en una nota de un 5 o superior (sobre 10).
La modalidad asignada por defecto al estudiante seré la evaluacién continua. Cualquier estudiante podra solicitar el cambio a la modalidad de evaluacion
no continua (antes de la finalizacién del periodo de clases) mediante un mail al profesor, siempre que no se hayan realizado las actividades evaluables
que supongan al menos el 50% de la nota de la evaluacién total de la asignatura.
Particularidades de la convocatoria extraordinaria:
La nota final sera la suma de las calificaciones obtenidas en las diferentes actividades que componen el curso segun los porcentajes recogidos en la tabla
anterior. No obstante, serd necesario contar con una nota minima de 4 en la prueba final para hacer media con el resto de calificaciones obtenidas en la
asignatura. No obstante, la asignatura solo se considerara superada si el conjunto de todas las actividades evaluables resulta en una nota de un 5 o superior
(sobre 10).
Particularidades de la convocatoria especial de finalizacion:
Para superar esta convocatoria se dispondra nicamente de una prueba final que supondra el 100 % de la nota. La asignatura solo se considerara superada si
se obtiene una nota de un 5 o superior (sobre 10).

9. SECUENCIA DE TRABAJO, CALENDARIO, HITOS IMPORTANTES E INVERSION TEMPORAL

No asignables a temas
Horas Suma horas
10. BIBLIOGRAFIA, RECURSOS
Autor/es Titulo/Enlace Web Editorial Poblacion ISBN Ao Descripcion
i o
Strachan T and Read AP :Q‘E‘Z’; Molecular Genetics 52 . - Science 9780815345893 2019  Bibliografia Basica
Scriver, CR, Beaudet AL, Sly WS, The Metabohc'and Molecular McGraw-Hill New York 2001 Bibliografia .
y Valle D. Bases of Inherited Disease Complementaria
Strachan Ty Read AP. Genética Humana McGraw—Hlll 2006 Bibliogratfia basica
Interamericana, (castellano)
http//www.ncbi.nIm.nih.gov/books/NBK7580/
. Garland " ’
Strachan Ty Read AP. Human Molecular Genefics 4th Science, Taylor London 2010 Bibliografia




Edition & Francis Group. complementaria

Sudbery P. Genética molecular humana Pearson Madrid ~ 84-205- 4252-0 2004  Bibliografia basica
Educacién
T. M. Devlin Bioquimica: Libro de Texto 0on g yiq i) Reverts 84-291-7208-4 2g04 Dibliografia
aplicaciones clinicas complementaria
A Gaw, RA Cowan, DSJ OReilly, . . . . . Bibliografia
MJ Stewart, J Shepherd Bioquimica Clinica Harcourt Madrid 2001 complementaria
Brown, T.A. Genomas Panamericana 9500614480 2008 Bibliografia

complementaria
http://www.ncbi.nim.nih.gov/books/NBK21128/

. . "
Cox TM. y Sinclair J. Biologia Molecular en Medicina  Mc01%8 84-7903-403-3 199g ~Dibliografia
Panamericana, complementaria
David L. Nelson, Michael M.Cox Lo nder- Principios de Omega 978-84-282-1486-5 Bibliografla
Bioquimica complementaria
Gon;alez de Buitrago J.M.y Patologia Molecular McGraw-Hlll 84-486-0336-2 2001  Bibliografia basica
Medina J.M. Interamericana
Griffiths, Anthony J. F. Genética McGraw-Hill 8448603680 2010 Dibliografia »
complementaria Genética
Texto llustrado de Biologia
Molecular e Ingenieria Genética. Ediciones Bibliografa
J. Luque y A. Herraez Conceptos, técnicas y . 84-8174-505-7 2001 9 .
L S, Harcourt, Madrid complementaria
aplicaciones en ciencias de la
salud.
John w. Baynes. Marek H. Bioquimica Médica Elsevier 84-8174-866-8 2006  Bibliografia basica

Dominiczak




