Master Propio en Genomica y Genética Médica. 32 Edicion

Guia de estudio

1. Presentacion

Bienvenido al Master Propio en Genémica y genética Médica (32 edicidn) organizado por el
Centro de Ensefianzas Virtuales de la Universidad de Granada, la Escuela Internacional de Posgrado y
la Fundacion General Universidad de Granada-Empresa.

Para superar con éxito este curso, le recomendamos que lea detenidamente la siguiente Guia de
Estudio. Le ayudara a familiarizarse con la plataforma de teleformacion y le proporcionara toda
la informacién necesaria para que supere sin dificultad los moédulos tedricos y practicos
programados para el préximo ano.

Esperamos que aproveche al maximo estos meses de profundizacion en los campos de la
gendmica y genética médica.

2. Informacion general
e Titulo del curso: Master Propio en Genémica y Genética Médica
e Numero de créditos: 60 ECTS

e Organiza: Centro de Ensefianzas Virtuales de la Universidad de Granada, Escuela Internacional
de Posgrado de la Universidad de Granada y Fundacién General Universidad de Granada -
Empresa .

o Directores académicos:
o Dr. José Antonio Lorente Acosta
o Dra. Carmen Entrala Bernal.

e Tutores:
o Dr. Francisco Ferndndez Rosado
o Dra. M2 JesUs Alvarez Cubero
Dr. Luis Javier Gonzélez
Dra. Esther Martinez Espin
Dra. Carmen Entrala Bernal

o o o

e Destinatarios: Este mdster va dirigido en primer lugar en aquellos profesionales y
estudiantes que no siendo médicos, tienen interés en esta materia como medio de trabajo
aplicado o de investigaciéon. Hablamos de licenciados y graduados en biologia, farmacia,
bioquimica, biotecnologia, etc. que necesitan tener conocimientos mas profundos vy
aplicados de cédmo se aplica la ciencia que ellos desarrollan. En segundo lugar a los médicos,
en formacién y en ejercicio, que normalmente tienen un déficit de formacién en materia
genética y en el drea gendmica, ya que apenas estd contemplada (y mayoritariamente lo
estd como asignaturas o materias opcionales) en los curricula de las diferentes Facultades
de Medicina espafiolas y de fuera de Espafa.

3. Como estudiar un curso virtual

A diferencia de la ensefianza tradicional y presencial, donde el profesor es el eje del proceso de
ensefianza-aprendizaje, en la formacién on-line el protagonista es el alumno y su actitud
dindmica y participativa frente a los diferentes recursos y fuentes de informaciéon que se le
ofrecen.

El estudio on-line no consiste en una simple descarga de materiales, sino que el alumno debe
aprovechar todas las posibilidades que las Tecnologias de la Informaciéon y la Comunicacion
(TIC) han puesto a su disposicidn, otorgéandole asi una mayor libertad y responsabilidad para
alcanzar el éxito en su formacion.

De este modo, las personas que sigan el Master podran fijar un calendario de trabajo personal y
ser los ‘promotores’ de su formacién, aunque siempre con la orientacién y ayuda de su tutor y la
participacion del resto de compaiieros.

En este proceso, es muy importante que el alumno conozca y maneje el entorno de de
teleformacion de la plataforma Moodle, el software que utiliza el Centro de Ensefianzas Virtuales
de la Universidad de Granada para la formacién on-line.

4. Metodologia

La metodologia de este curso se basa en estrategias propias de una ensefianza activa y
auténoma, centrada en la figura del alumno como elemento clave del sistema de formacién y con
una participacion del profesor/tutor como dinamizador y facilitador del proceso de aprendizaje.


http://cevug.ugr.es/
http://www.ugr.es/
http://escuelaposgrado.ugr.es/
https://fundacionugrempresa.es/
http://cevug.ugr.es/
http://escuelaposgrado.ugr.es/
https://fundacionugrempresa.es/

Desde el primer momento, se intentard familiarizar al alumno con los sistemas de formacion on-
line y crear el ambiente propio de un aula virtual donde el estudiante no tenga la sensacion de
aislamiento o soledad.

Estudiar sobre papel es diferente a hacerlo ante una pantalla de ordenador, pero las
herramientas de comunicacién de la plataforma haran mas facil, ameno y dinamico el tiempo de
estudio:

e Correo electronico: permite la comunicacién dentro de la plataforma y es muy adecuado
para hacer consultas de forma personalizada.

e Foro: al ser los mensajes publicos, sirve para plantear temas de interés general.

e Chat: posibilita comunicarse y “charlar” en tiempo real, tanto acerca de temas propuestos
por los alumnos como acerca de otros planteados y planificados por el profesor.

Un elemento clave dentro del desarrollo del curso serd el papel que realizara el tutor para
orientar al alumno en el seguimiento de los contenidos. Los alumnos contarédn en todo momento
con la ayuda de un profesor-tutor, que estara disponible para la resoluciéon de cualquier tipo de
duda o problema.

Asi mismo, podran recurrir al equipo de profesionales de Centro de Ensefianza Virtuales de la
Universidad de Granada para resolver cualquier problema técnico. Para cualquier consulta,
pueden utilizar el formulario de contacto de la pagina web del centro.

Desde el punto de vista del contenido, el Méaster ofrece multiples recursos para facilitar el
estudio:

e Todo el temario estara disponible progresivamente en la plataforma, estructurado en
diferentes médulos y temas. La plataforma les permitird utilizar la opcién de descargar
temas para archivarlos e imprimirlos para leerlos y estudiarlos en papel.

e Tendran un amplio glosario con los términos y conceptos mas destacados del curso, que
podrdn consultar a medida que leen los materiales, el término esta subrayado.

e Contaran con ejercicios de autoevaluacion que les permitiran ver cémo van progresando y
si van asimilando los contenidos del master.

e Los tutores les plantearan actividades que seran tenidas en cuenta en la evaluacién y que
les ayudardn a comprender mejor los contenidos.

5. Objetivos

@ E1 alumno sabra:

e Comprender y saber aplicar las tecnologias utilizadas en genética y gendmica en el area
biosanitaria.

Aplicar el método cientifico en la investigacion.

Trabajar eficazmente en equipo.

Trabajar de forma organizada y planificada.

Demostrar motivacién por la calidad.

Tener creatividad.

Comprender las posibilidades y las limitaciones de las aproximaciones genéticas y
gendémicas en el area biosanitaria.

Integrar la informacién gendémica y de diagndstico en los trastornos genéticos.

Adquirir el conocimiento sobre las bases biolégicas de las enfermedades genéticas.
Relacionar el genoma humano vy la individualidad genética.

Adquirir los conocimientos de la medicina gendmica y saber aplicarlos.

Integrar la genética y la genémica con la terapéutica.

Interpretar los perfiles genéticos obtenidos en un analisis molecular.

Aplicar los conocimientos adquiridos al desarrollo futuro de actividades profesionales en el
campo de la biomedicina.

@ E1 alumno sera capaz de:

e Adquirir una compresién sistemética de los distintos campos de estudio de la Genética
Clinica y Medicina Gendémica y un dominio en las habilidades y métodos de investigacién
propios de estas disciplinas cientificas y de sus aplicaciones.

e Aplicar a entornos nuevos o poco conocidos, dentro de contextos mdas amplios o
multidisciplinares, los conocimientos adquiridos y su capacidad de resoluciéon de problemas
relacionados con el drea de estudio de las distintas ramas de la Genética.

e Desarrollar habilidades de andlisis y sintesis de la informacién cientifica, incluyendo
capacidades de comprensién, razonamiento y critica cientifica, asi como de expresién oral,
debate y argumentacién légica.

e Elaborar adecuadamente y con cierta originalidad composiciones escritas o argumentos
motivados, redactar planes, proyectos de investigacién y articulos cientificos.

e Formular con cierta originalidad hipdtesis razonables.

e Integrar conocimientos y enfrentarse a la complejidad de formular juicios a partir de una
informacion que, siendo incompleta o limitada, incluya reflexiones sobre las
responsabilidades sociales y éticas vinculadas a la aplicacién de sus conocimientos y juicios.
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e Comunicar sus conclusiones y los conocimientos y razones ultimas que las
sustentan a publicos especializados y no especializados de un modo claro y sin
ambigUedades.

e Desarrollar habilidades de aprendizaje que les permitan continuar estudiando de un modo
que habréa de ser en gran medida autodirigido o auténomo.

e Incrementar la conciencia social y solidaria, asi como el sentido ético de la ciencia y de sus
aplicaciones.

e Aplicar los conocimientos adquiridos al desarrollo futuro de actividades profesionales en el
campo de la investigacién.

6. Temario

La tabla de contenidos disefiada para el Master en Gendémica y Genética Médica se estructura en
dos partes, un bloque general centrado en conceptos bésicos en genética asi como en las
técnicas de analisis utilizadas en Genética Clinica y un Bloque Especifico en el que se
profundizaré en la base genética y en el diagnéstico molecular de enfermedades de la mayoria
de las ramas médicas.

BLOQUE GENERAL

1. MODULO 1. Conocimientos basicos en genética.

. Biologia celular bésica: estructura y funcién de los genes y cromosomas.
. Bases de la herencia I: herencia autosémica dominante y herencia recesiva

Bases de la herencia II: Herencia ligada al sexo.

. Epigenética.

. Genética evolutiva.

. Enfermedades genéticas (complejas o multifactoriales).
. Asesoramiento y Consejo Genético.

2. MODULO 2. Técnicas de estudio genético y herramientas para la evaluaciéon de
resultados I.
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Extraccion de material genético (ADN y ARN).

Cuantificacion del material genético extraido.

PCR y electroforesis.

QT-PCR: Genotipado, Copy Number Variation, Estudios de Expresion y HRM.
PCR-Digital.

Secuenciacién de ADN.

Secuenciacién masiva.

3. MODULO 3. Técnicas de estudio genético y herramientas para la evaluaciéon de
resultados II.

1.
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Técnicas de Arrays: arrays de Metilacién, arrays de expresion, arrays de genotipado
y arrays de microRNA.

. Hibridaciéon Genémica Comparada.

. Estudio de Deleciones/Duplicaciones mediante MLPA.

. Inestabilidad de Microsatélites y pérdida de Heterocigosidad.

. Estudio de células tumorales circulantes, CTCs.

. Mapeo de Mutaciones y Navegadores del genoma.

. Bases de Datos Mutacionales y estudio de variantes de significado incierto.

BLOQUE ESPECIFICO

4. MODULO 4. Genética del Cancer I.

. Ciclo celular y apoptosis.
. Mutacién y céncer.

Oncogenes y genes supresores de tumores.

. Céncer y Medioambiente.

. Diagnéstico en Céancer (criterios de diagnéstico y deteccion de sindromes).
. Aplicacidn de la genética en la préctica clinica.

. Epidemiologia y tipos de cancer (familiar y esporadico).

5. MODULO 5. Genética del Cancer II.

. Céancer de mama.
. Céancer de prostata.

Oncohematologia.

. Céncer de Colon.

Céncer de Pulmoén.
Sindromes hereditarios en oncologia.

. El consejo genético, proceso y herramientas estadisticas.
. Aspectos éticos y legales del diagndstico genético en céncer.

6. MODULO 6. Diagnéstico Genético Prenatal

1.
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Introducciéon a la Citogenética Clinica: Estudio de anomalias estructurales y
numeéricas en los cromosomas.

Técnicas Citogenéticas en Diagndstico Prenatal.

Técnicas Moleculares en Diagnoéstico Prenatal.

Medicina Genética Preconceptiva y Asesoramiento o consejo genético.
Procedimientos en Diagndstico Prenatal Invasivo.



6. Actualizacién y Aplicaciones de las técnicas de Diagnoéstico Prenatal No Invasivo.
7. Diagnéstico Genético Preimplantacional.

7. MODULO 7. Diagnostico genetico en diferentes especialidades medicas I
Diagnoéstico genético de enfermedades autoinflamatorias sistémicas.
Diagnoéstico genético de enfermedades dermatoldgicas.

Diagndstico genético de enfermedades del aparato digestivo.

Diagnéstico genético de enfermedades hematoldgicas y cardiovasculares.
Diagnéstico genético de enfermedades inmunoldégicas.

Diagnoéstico genético de enfermedades metabdlicas y endocrinas.
Diagnéstico genético de enfermedades mitocondriales.
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8. MODULO 8. Diagnostico genético en diferentes especialidades medicas II
Diagndstico genético de enfermedades multisistémicas.

Diagnostico genético de enfermedades musculo-esqueléticas.

Diagndstico genético de enfermedades neurolégicas.

Diagndstico genético de enfermedades oftalmoldgicas.

Diagnéstico genético de enfermedades renales y tubulopatias hereditarias.
Diagnoéstico genético de enfermedades reproductivas y urogenitales.
Diagnéstico genético de enfermedades respiratorias (neumoldgicas).
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9. MODULO 9. Farmacogenética.

1. Farmacogenética y Medicina personalizada.

2. Generalidades y técnicas de andlisis en farmacogendmica.

3. Marcadores genéticos implicados en el metabolismo de farmacos. Ejemplos en las
familias de los citocromos.

4. Marcadores genéticos implicados en la absorcion de farmacos.

5. Beneficios de la medicina personalizada para el paciente. Beneficios econémicos y
sociales.

10. MODULO 10. Proyecto Fin de Master.
1. TFM, centrado en la resolucién de casos clinicos propuestos (Informe Genético).

7. Temporizacion

El Maéster Propio en Gendmica y Genética Clinica, con una carga lectiva de 60 créditos,
comenzara el 2 de noviembre de 2017 y concluira el 31 de octubre del 2018.

La temporizacion que proponemos es una recomendacién para orientar al alumno en la
planificacién del trabajo en la plataforma y dar la mayor informacién posible para facilitar la
superacion del curso con las mayores garantias de éxito. Evidentemente, cada alumno podréa
fijar su propio ritmo de estudio, decidir cuéndo conectarse a la plataforma, cudndo realizar una
actividad, cudndo remitir una aportacion al foro, etcétera.

Como ven, los médulos son independientes entre si, aunque complementarios, y no se solapan en
ningin momento: salvo que el tutor lo advierta de forma puntual, no se pasara de un tema a otro
hasta que se haya dado por concluido y se hayan entregado las actividades correspondientes.
Aunque el alumno podré fijar su propio ritmo de aprendizaje, la publicacién de los médulos sera
progresiva.

8. Evaluacion

Para obtener la calificacion de aprobado, el alumno deberd superar el 50% de la carga lectiva
planteada en el curso. Sera requisito imprescindible la superacién del proyecto final.

Para obtener la calificacion de notable, el alumno deberd haber superado el 65% de la carga
lectiva planteada en el curso. Sera imprescindible la superacién del proyecto final.

Para obtener la calificacién de sobresaliente, el alumno deberd haber superado el 90% de la
carga lectiva planteada en el curso. Se valorara la calidad del proyecto final.

Realizacion de actividades 70%

Acceso a la plataforma (mddulo de contenidos, glosario, utilizaciéon de

0,
enlaces web y bibliografia complementaria, etc.) L

Participacién en foros y chats 20%

9. Autoevaluacion

El curso contempla la realizacion de diferentes ejercicios de autoevaluaciéon como refuerzo de los
contenidos expuestos en los diferentes modulos.



Les aconsejamos que realicen estos ejercicios de repaso final para comprobar personalmente el
aprovechamiento del curso.

10. Actividades

En el transcurso del curso podran encontrar varios tipos de actividades:

11.

Ejercicios especificos de los diferentes mddulos que deberan remitir al tutor para su
posterior evaluacién.

Propuestas para ampliar y profundizar en los contenidos con lecturas de documentos y
consultas de paginas web.

Foros y chats: los ird planteando cada tutor a medida que avance el curso segin las
caracteristicas e intereses de cada grupo.

Proyecto final: es la actividad central del curso. Las instrucciones y plazos para su realizacién
se especificaran en el enlace de ACTIVIDADES del menu del curso.

Recursos on-line

Genecards: http://www.genecards.org/

NCBI: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/

The human gen mutation databases: http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/all.ph

Locus specific mutation databases: http://www.hgvs.org/dblist/glsdb.htm
simulaciones informaticas: PolyPhen-2, SNPs&GO, MutPred, SIFT y AlignGVGD.
Scopus: www.scopus.com/scopus/home.url

Genome Browser: genome.ucsc.edu/

e http://iier.isciii.es/er/ Pagina web en castellano del Instituto de Salud Carlos Il sobre

enfermedades raras, con datos para médicos y pacientes.

http://www.eddnal.com/ Pdgina web que nos permite saber dénde se realizan los estudios
genéticos de las diferentes enfermedades en Europa. Incluye un ndmero importante de
laboratorios espafioles de diagndstico genético.

PubMed - NCBI: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed

OMIM: www.ncbi.nlm.nih.gov/omim

Orphanet: www.orpha.net

EuroGeneTest: www.eurogentest.org

PREMM. http://dana-farber.prod.dfcidev.org/pat/cancer/gastrointestinal/crccalculator/

default.asp

Cancer Gene*: http://www4.utsouthwestern.edu/breasthealth/cagene

e Familial cancer database: www.familialcancerdatabase.nl

BOADICEA*: http://www.srl.cam.ac.uk/genepi/boadicea/boadicea_home.html

NCCN guidelines: http://www.nccn.org/professionals/physician gls/f guidelines.asp
Genbank: RefSeq: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/refseq/rsg/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/RefSeq/key.html

e Ensembl: www.ensembl.org
e SNP_NCBI: www.ncbi.nlm.nih.gov/snp
e Variant GPS_NCI: http://variantgps.nci.nih.gov/cgfseq/pages/snp500.do

12

Missense.
Polyphen2: http://genetics.bwh.harvard.edu/pph2/
Splicing. Human Splicing Finder: www.umd.be/HSF/
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