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Contenidos minimos :

* Introduccion a la Genética Humana:
Mutacion, Concepto. Clasificacion. Frecuencia. Polimorfismos. Patologia.
Binomio Genotipo- Fenotipo. Heterogenia. Alelomortismo maltiple. Genes epistasicos.
Genes modificadores. Determinacion sexual y alteraciones. Compensacién génica.

* Hemoglobinopatias. Mutaciones. Distribucion geografica. Variantes estructurales de la
molécula de Hemoglobina. Vanantes de sintesis: Talasemias.

= Errores innatos del metabolismo. Aminoacidos: Fenilcetonuria. Lipidos:
Hipercolesterolemia. Glucidos: Déficit en lactasa.

* Cromosomepatias: Diagnostico mitético v meidtico. Pronostico y Terapéutica.
Autosomopatias. Sindrome de Down. Gonosomopatias. Sindrome de Tumer.

* Enfermedades de transporte de membrana: Analisis genético Familiar. Diagnostico.
Tratamienio

* Diagnéstico Prenatal y Consejo Genético. Métodos de diagndstico: mnvasivos y no
invasivos. Calculo de riesgo. Asesoramiento. Alternativas pre v postembarazo

Yocabulario:

Conceptos que van a ser utihzados de forma continuada v que deben trabajarse previamente. Se
hara hincapié en los mismos en diferentes momentos tedricos y practicos: mutacion. mutacion
genicagenes. pseudogenes. genotipo.denoipo.cromosomas.  auiosomas,  familias de genes. genes duphicados.
togenes. genes ancestrales, accion génea. evolueron mdependiente.  transiocaciones. ligamiento.  meiosts,
recombinacion/entrecruzamicnto  conversion - génics. exon. intron. promaetor,  ranscripeton., RN/\hn RNAm.
maduracion / spheing, transenipeion “secuencial” # diterencial, #tatoria del genoma, secuencias Alu, Toalelos de
Jdosts tnigy, alelos de dosis a‘obl . alelos codomunantes, al. Lln"\oxthn‘.u mul'lp heterogenta de loct, heterogenia
ol rorm gentcv. alelohortismo multiple, !uqo;c i1/ hetérogenta Jdefoet / heterogeneidad alelica. accion
o e S gurc\ 361“1(1 L‘\lkuuuh “ uullu]vld Fierencia de ull.ldLlL\ Icu.\l\U\ /;,Lll\.\ de dosis doble. HLKCIU/Q_U\\\
IFenocopias, ()h\'uhunn"md;nmhm Relaciones Genolpo 7 b uiulmo ]nﬂuumzq dd medio. Genes Modificadores.
Crenes epistasicos. Herenera de caracteres dominantes /genes de dosis aniea,
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Trabajo Practico:

Cultivos i vitro de sangre periférica entera y preparacion de matenal para estudios citogenéticos
de valor diagnostico. Aplicacion de diferentes técnicas citomoleculares y su nterpretacion.
Armado y Analisis de cariotipos normales v patologicos.
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