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RESUMEN

Conocimientos previosy recomendaciones

It is recommended that students have prior knowledge of human genetics.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

Teoria

|. Enfermedades con base genética

. Enfermedades monogénicas

. Genética del cancer

ONOUThhWN =

9. Diagndstico genético

. Modos de herencia de las enfermedades con base genética
. Enfermedades producidas por alteraciones cromosémicas

. Enfermedades con base genética compleja
. Enfermedades con base mitocondrial

. Nociones de genética y medicina personalizada: farmacogenética, farmacogenémica
. Nociones de terapia génica y cirugia genética
Il. Pruebas diagnésticas y consejo genético

10. Andlisis genético, consejo genético y bioética
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Practica

Andlisis de pedigries,

Interpretacioén de cariotipos

Informes diagnéstico genético molecular,
Simulacién de consulta de consejo genético

METODOLOGIASDOCENTESY ACTIVIDADESFORMATIVAS

M etodol ogias docentes

Clases magistrales participativas (M1a), 2 ECTS:

Las sesiones tedricas combinardn la exposicién estructurada de contenidos con preguntas intercaladas, andlisis de casos breves y recursos
multimedia (imagenes diagndsticas, videos de técnicas). Se fomentara la participacion activa del alumnado. En estas clases de teoria el profesor
explicard los contenidos tedricos fundamentales de cada tema y su importancia en los bloques tematicos.. El alumno tendrd acceso a las
presentaciones de los temas junto con otros documentos que le sirvan de ayuda y direcciones de paginas web en la plataforma de docencia virtual.

Seminarios en pequeiio grupo (M2a), 1 ECTS:

Cada seminario propone una actividad préctica concreta (andlisis de pedigries, interpretacion de cariotipos o informes moleculares, simulacién de
consulta de consejo genético). El alumno preparara previamente el material facilitado. La sesion se desarrollara mediante aprendizaje basado en
problemas y debate guiado.

También se propondrén ejercicios o casos practicos para cuya resolucion haga falta la asimilacion de conceptos basicos referentes a los temas
propuestos. Los alumnos presentaran sus soluciones a las tareas propuestas de forma individual o colectiva y discutirdn las implicaciones de los
mismos. Se incluirdn también sesiones de andlisis bioinformético y busqueda de informacién para la interpretacion de casos practicos siguiendo
informacion que estard a su disposicion en la plataforma virtual de docencia y se indicara el proceso que el alumno debe seguir por cuenta propia
para obtener el objetivo perseguido. Los alumnos deberan hacer anotaciones y responder a preguntas cortas con el fin de que aprendan a ordenar
sus ideas y resultados y sepan extraer conclusiones de informes recibidos de un laboratorio. El alumno dispondra de un material didactico
especifico, que incluye un texto y una guia de estudio, elaborado por los profesores del curso y disefiado para el estudio individual y la
autoevaluacién. Dispondra asi mismo de informacién actualizada de este curso en la plataforma virtual de docencia.

Trabajo autonomo del estudiante
Se estimula el uso de recursos online de referencia (OMIM, GeneReviews, Orphanet, ClinVar) para el trabajo auténomo, la resolucién de ejercicios y
la preparacién de los seminarios.

Actividades for mativas

HORAS TRABAJO

PRESENCIALES AuTONOMO | TOTALHORAS CREDITOS

ACTIVIDAD

(

LOMPE
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Actividades en gran grupo: Clases GO1GMEDI,
magistrales, exposicion de teoria y 20 30 50 2 CEM3022, CEM
ejemplos generales y conferencias CB6,|CBS8, CE
Activi n fo grupo: 4
chidades o oo o
actividaddes r;récticas’ y aclaraéién 10 15 25 ! CEMA023, CB2
CB7, CBS8, CB9,
de dudas

SISTEMASDE EVALUACION

Sistemas de evaluacion (general)

Aspecto

Criterios

Intervalo de peso

ECTS

Resultados de
aprendizaje

Sistemas de evaluacion (especifico)

AspectoCriteriosinstrumentosPeso
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IASPECTO CRITERIOS INSTRUMENTO PESO
Dominio de los conocimientos
tedricos adquiridos y su aplicacion. Prueba escrita (preguntas cortas y/o
Conceptos tedricos de la materia  [Se evaluaran las competencias: e respuesta de opcién mltiple) 60%
(G02GMEDI, CEM3022, CEM4007, P P P
CB1, CB3, CB5, CB6, CB8, CB9, CB10
Originalidad y estructura del trabajo,
planetamiento, resolucién y
discusion critica de ideas. AsistencialHoja de asistencia, observacién y
Realizacion de trabajos, casos o obligatoria. Se evaluaran las valoracion del profesorado, 0%
ejercicios practicos competencias: GO3GMEDI, preguntas e informes entregados ?
IGOAGMEDI, CEM4023, CB2, CB3, por el alumnado
ICB4, CB7,CB8, CB9, CT1,CT2, CT3,
ICT4,CT5
Discusién critica de ideas, interés y
Asistencia y participacion en Imotivacion. Se evaluaran las Hoja de asistencia, observaciony
actividades presenciales y/o competencias: GO1GMEDI, aloracion del profesorado de 10%

virtuales

IGO2GMEDI, CEM3022, CB3, CB4,
CB6, CB8, CBY, CT1,CT2,CT3

lacuerdo a los criterios establecidos

OBJETIVOSDE DESARROLLO SOSTENIBLE

Objetivos de Desarrollo Sostenible
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03 Salud y bienestar - ODS03
04 Educacion de calidad - ODS04
10 Reduccion de las desigualdades - ODS10

BIBLIOGRAFIA

Bibliogr afia
+ Nussbaum, Robert L. - (2016) - Thompson y Thompson : genética en medicina - Elsevier Espafia
* Nussbaum, Robert L. - (2016) - Thompson y Thompson : genética en medicina - Elsevier Espafia
« Castillo Ruiz, Victoria del - (2019) - Genética clinica - Editorial EI Manual Moderno
« Laffon, Blanca - (2015) - Terapia génica - Los libros de la Catarata
« Cohen, Nadine, editor. - (2008) - Pharmacogenomics and Personalized Medicine - Humana Press
* Delgado Rubio, A. (Alfonso), coaut. - (2012) - Asesoramiento genético en la practica médica - Médica Panamericana

Bibliografia PATIE inglés
« Strachan, T. - (2010) - Human molecular genetics - Garland Science/Taylor & Francis Group
* Read, Andrew P. - (2007) - New clinical genetics / - Scion Publishing,
- Jorde, Lynn B. - (2010) - Medical genetics - Mosby/Elsevier

Bibliogr afia complementaria PATIE en inglés
+ Willard, Huntington F. - (2010) - Essentials of genomic and personalized medicine - Academic Press / Elsevier
- Valencia, C. Alexander - (2013) - Next generation sequencing technologies in medical genetics - Springer

COMPETENCIAS/RESULTADOSDEL PROCESO DE FORMACION Y APRENDIZAJE

Laasignatura forma parte de la materia" Genética clinica y bases moleculares de la enfermedad” , cuya compl eta superacion
acredita haber adquirido las siguientes competencias o resultados del proceso de formaciony aprendizaje:

Tipo | Codigo | Descripcion

-

ESTUDIANTADO CON NECESIDADES ESPECIFICASDE APOYO EDUCATIVO
El estudiantado con discapacidad y/o Necesidades Especificas de Apoyo Educativo (NEAE) puede dirigirse ala Unidad de
Diversidad y a Servicio de Atencion y Ayudas al Estudiante pararecibir la orientacién y el asesoramiento necesario https:
www.ujaen.es/gobierno/vicigualdad/unidad-de-diversidad/alumnado-con-discapacidad-yo-neae

PLAN DE CONTINGENCIA

La Universidad de Jaén ha establecido un marco normativo unificado que garantice la continuidad del servicio

educativo y la seguridad de la comunidad universitaria ante la eventual activacion de escenarios de emergencia
(sanitarios, naturales o especificos):
https://www.ujaen.es/gobierno/vicestudios/sites/gobierno_vicestudios/f

: ) il
ensenanzas/resolucion_vicensenanzas_plan%20de%20contingencia.pdf

CLAUSULAS

Proteccion de datos para grabacion de clases
Responsable del tratamiento: Universidad de Jaén, Paraje Las Lagunillas, s/n; Tel.953 212121; www.ujaen.es

Delegado de Proteccion de Datos (DPO): TELEFONICA, S.A.U. ; Email: dpo@ujaen.es

Finalidad del tratamiento: Gestionar la adecuada grabacién de las sesiones docentes con el objetivo de hacer
posible la ensefianza en un escenario de docencia multimodal y/o no presencial.
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Plazo de conservacion: Las imagenes seran conservadas durante los plazos legalmente previstos en la normativa
vigente.

Legitimacion: Los datos son tratados en base al cumplimiento de obligaciones legales (Ley Organica 6/2001, de 21
de diciembre, de Universidades) y el consentimiento otorgado mediante la marcacién de la casilla habilitada a tal
efecto.

Destinatarios de los datos (cesiones o transferencias): Toda aquella persona que vaya a acceder a las diferentes
modalidades de ensefianza.

Derechos: Ud. podra ejercitar los derechos de Acceso, Rectificacion, Cancelacidon, Portabilidad, Limitacién del
tratamiento, Supresion o, en su caso, Oposicion. Para ejercitar los derechos debera presentar un escrito en la
direccion arriba sefialada dirigido al Servicio de Informacién, Registro y Administracion Electrénica de la Universidad
de Jaén, o bien, mediante correo electrénico a la direccién de correo electronico. Debera especificar cudl de estos
derechos solicita sea satisfecho y, a su vez, debera acompanarse de la fotocopia del DNI o documento identificativo
equivalente. En caso de que actuara mediante representante, legal o voluntario, debera aportar también documento
que acredite la representacion y documento identificativo del mismo. Asimismo, en caso de considerar vulnerado su
derecho a la proteccion de datos personales, podra interponer una reclamacién ante el Consejo de Transparencia y
Proteccidon de Datos de Andalucia www.ctpdandalucia.es

Proteccion de datos para evaluacion on-line

Responsable del tratamiento: Universidad de Jaén, Campus Las Lagunillas, s/n, 23071 Jaén
Delegado de Proteccion de Datos:dpo@ujaen.es

Finalidad: Conforme a la Ley de Universidades y demas legislacién estatal y autondmica vigente, realizar los
examenes correspondientes a las asignaturas en las que el alumno o alumna se encuentre matriculado. Con el fin de
evitar fraudes en la realizacién del mismo, el examen se realizara en la modalidad de videollamada, pudiendo el
personal de la Universidad de Jaén contrastar la imagen de la persona que esta realizando la prueba de evaluacién
con los archivos fotograficos del alumno en el momento de la matricula. Igualmente, con la finalidad de dotar a la
prueba de evaluacién de contenido probatorio de cara a revisiones o impugnaciones de la misma, de acuerdo con la
normativa vigente, la prueba de evaluacién serd grabada.

Legitimacion: cumplimiento de obligaciones legales (Ley de Universidades) y demdas normativa estatal y autonémica
vigente.

Destinatarios: prestadores de servicios titulares de las plataformas en las que se realicen las pruebas con los que la
Universidad de Jaén tiene suscritos los correspondientes contratos de acceso a datos.

Plazos de conservacion: los establecidos en la normativa aplicable. En el supuesto en concreto de las grabaciones
de los exdmenes, mientras no estén cerradas las actas definitivas y la prueba de evaluacién pueda ser revisada o
impugnada.

Derechos: puede ejercitar sus derechos de acceso, rectificacidn, cancelacion, oposicidn, supresion, limitacion y
portabilidad remitiendo un escrito a la direccion postal o electrénica indicada anteriormente. En el supuesto que
considere que sus derechos han sido vulnerados, puede presentar una reclamacion ante el Consejo de
Transparencia y Proteccion de Datos de Andalucia www.ctpdandalucia.es

COMPROMISO CON LA IGUALDAD Y LA PERSPECTIVA DE GENERO

En el marco de laLey Organica 2/2023, de 22 de marzo, del Sistema Universitario (LOSU), que refuerza el compromiso de las
universidades con laigualdad y lainclusién, en esta asignatura se promoveralaincorporacion de la perspectiva de género. Para
ello, se procurard dar visibilidad a autoras de referencia en la bibliografia, fomentar un entorno de comunicacion inclusivo en el
aulay reflexionar sobre cOmo los sesgos de género han podido influir en €l desarrollo de esta disciplina. Para ello estan
disponibles las siguientes guias: Guias de apoyo para perspectiva de género.
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