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INTRODUCCIÓN 
 
 

Los avances en la tecnología permiten en la 
actualidad el estudio del genoma humano en un 
tiempo y a un coste impensable hace solo una 
década. Esta circunstancia ha propiciado el 
desarrollo de la medicina genómica, que llega a los 
pacientes a través del proceso de identificación de 

las patología genéticas, realización de estudios 
moleculares e interpretación de los mismos. Este 
proceso, conocido como Consejo o Asesoramiento 
genético, se encuentra poco representado, y 
generalmente agregado a otras disciplinas, en los 
programas de grado de Medicina. 

 



COMPETENCIAS 
 

Son las correspondientes al Módulo y Materia al que 

pertenece esta asignatura.  

 

Competencias Generales 

CG.01 hasta CG.37. 

 

Competencias Específicas 

CEM6.01, 6.02, 6.03, 6.04 y 6.05. 
 
 
 

METODOLOGÍA DOCENTE 
 

1. Las sesiones comienzan con la presentación de 

diversos casos cínicos reales, que vertebran el 

tema a exponer. A medida que se avanza en el 

desarrollo de las materias se van resolviendo los 

casos, a lo largo de varias sesiones. 

2. Introducción a la Bioinformática mediante el 

aprendizaje  y manejo de herramientas 

informáticas y algoritmos de AI, diseñados para el 

análisis dismorfológico, la  interpretación de los 

estudios genéticos.  

3. Se fomenta el trabajo en grupos, bajo la dirección 

de un profesor. Se programarán talleres para 

desarrollo de casos clínicos en los que se simula 

el proceso diagnóstico desde la recogida de datos 

al análisis de resultados. 

4. De manera voluntaria los estudiantes podrán optar 

a prácticas presenciales en las consultas de 

Genética Clínica, Cardiología y Enfermedades 

Raras en el Hospital Gregorio Marañón, y de 

Cáncer familiar en el Hospital Clínico Universitario. 

El horario se asignará según disponibilidad. 

5. Se visita un laboratorio de diagnóstico genético 

para que el alumno se familiarice con las últimas 

tecnologías diagnósticas y tome consciencia de 

los costes y limitaciones de las 

mismas.(Asistencia voluntaria) 

 

OBJETIVOS La asignatura tiene un carácter 

eminentemente  práctico, con los objetivos 

fundamentales de conocer  y aplicar las herramientas 

avanzadas de Genética Molecular en el diagnóstico 

clínico y la adquisición de habilidades necesarias 

para la traslación de los avances genéticos a la 

asistencia sanitaria. 

 

A través de esta asignatura los estudiantes verán 

proyectada la aplicación clínica de sus conocimientos 

básicos de Genética 

 

TEMARIO 
 

Bloque 1 

1. Introducción: conceptos básicos.  

2. Identificación y caracterización del caso índice: 

consejo genético basado en la evidencia. Método 

diagnóstico de las enfermedades genéticas: 

dismorfología, guías de práctica clínica, criterios 

diagnóstico y sistemas de puntaje (score), pruebas 

complementarias: bioquímicas, de imagen. Análisis 

del árbol genealógico. 

3. Análisis e interpretación de los estudios genómicos. 

Exoma en trío. 

4. Utilización de recursos on line en el diagnóstico 

genético: OMIM, GeneReviews, MEDAL, Face to 

Gene, HGMD 

 

Bloque 2: Aspectos Generales del Consejo 

Genético 

5. Asesoramiento genético: preconcepcional, prenatal, 

detección de portadores, cribado y diagnóstico 

prenatal, cribado neonatal, seguimiento de 

personas de alto riesgo. 

6. Aspectos éticos, legales y sociales: principios de 

Bioética aplicados al estudio de las enfermedades 

genéticas. Confidencialidad, autonomía, 

consentimientos informados. Regulación de los 

estudios genéticos.  

 

Bloque 3: Causas Frecuentes de Consulta Genética 

7. Infertilidad. Malformaciones congénitas.  

8. Trastornos del neurodesarrollo y discapacidad 

intelectiva: epilepsia, autismo y trastornos del 

espectro autista.  

9. El diagnóstico de las enfermedades raras: retos y 

abordaje en la medicina del sXXI 

10. Patología molecular del cáncer: Cáncer hereditario 

y familiar. Simulación de consulta de Consejo 

Genético en Oncología. 

11. Cardiopatías congénitas, miocardiopatías y 

canalopatías.  

12.  Farmacogenómica 

13.  Terapias avanzadas  basadas en diagnóstico 

molecular. Terapias de sustitución enzimática, 

CART, CRISPR-CAS, terapia génica 

 

 
 
 
 



CRITERIOS DE EVALUACIÓN 

 

1. Se aplicará un sistema de evaluación continuada. 

Al inicio de la clase el profesor mostrará los 5 

puntos clave del tema a tratar, sobre los que se 

formularán 5 preguntas test multi-respuesta al final 

de la sesión. Se pretende así estimular y valorar el 

aprovechamiento del estudiante de la clase. Los 

estudiantes podrán realizar un test similar a final 

de la asignatura para subir nota (40% de la nota 

final).  

2. Preparación y exposición de un caso clínico tal y 

como se describe el apartado 3 de las prácticas 

(60% de la nota final). 

3. Se propondrán ejercicios voluntarios cuya 

resolución permitirá subir nota o recuperar faltas 

de asistencia (hasta dos puntos). 
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