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	Denominación de la asignatura: (Codificación o numeración y nombre)

	
	
	Detección de mutaciones (HRM, DGGE, Análisis de Heterodúplex)

	
	Profesorado:
Dr Pilar Cidad Velasco (Coordinadora)

Dr Eduardo Miguel Velado

Dr Mª Jesús Alonso Ramos
Dr Mª del Mar Infante Sanz
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	Créditos ECTS: 
	Carácter:
	FB: Formación Básica; OB: Obligatoria; OP: Optativa; TF: Trabajo Fin de Carrera; PE: Practicas externas; MX:Mixto
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	Descripción de la ubicación dentro del plan de estudios así como sobre su duración:

	
	Se trata de una asignatura práctica optativa dentro del módulo específico II  “Fisiopatología Molecular” con una duración de una semana y que será impartida la semana 19 del Máster en horario de mañana
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	Requisitos previos: 

	
	- Haber cursado el Módulo Común del Máster, incluyendo  el curso práctico de PCR cuantitativa a tiempo real (qPCR)
- Estar matriculado en la asignatura teórica  “Genética Clínica: Bases moleculares y citogenéticas” del módulo específico II
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	Competencias: (indicar las competencias que se desarrollan)

	
	Se trabajan las competencias generales G1, G2, G4, G5 y las específicas E2, E3, E5 y E6
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	Actividades formativas con su contenido en ECTS, su metodología de enseñanza y aprendizaje y su relación con las competencias a desarrollar:

	
	El curso consta de tres grupos de actividades claramente diferenciadas:

- Sesiones teóricas, en las que se explican los conceptos básicos y fundamentos técnicos que se imparten a un grupo reducido de alumnos (máximo de 6) que favorece la participación del alumno.

- Sesiones prácticas, en las que los alumnos se organizan en parejas. Tras presentar los diferentes instrumentos necesarios para la realización de la práctica y hacer que los alumnos se familiaricen con su manejo, cada grupo ha de diseñar, preparar y llevar a cabo la detección de mutaciones puntuales en algún gen que se le asigne. El diseño de los experimentos incluye la búsqueda y estudio de las posibles mutaciones a analizar en el gen a estudiar.

- Sesiones de análisis y evaluación, en las que los alumnos han de ser capaces de presentar, interpretar y discutir los resultados obtenidos manejando los correspondientes programas de análisis.

. 
Actividades 

Horas presenciales

Horas trabajo autónomo

Total

Clases teóricas

5
-
5
Prácticas
20

-
20

Análisis y evaluación
5
10
15
Total

30
10
40
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	Resultados de aprendizaje: 

	
	Se pretende que el alumno:

1. conozca los fundamentos de las diferentes técnicas, sus aplicaciones y aprenda a valorar e interpretar los resultados.  
2. se familiarice con el manejo de los aparatos necesarios para desarrollar las técnicas y sea capaz de planificar, preparar y llevar a cabo la detección de mutaciones en genes implicados en enfermedades mono-génicas. 
3. aprenda a analizar e interpretar los resultados obtenidos y a valorar si la muestra es homocigótica o heterocigótica para la mutación que se analiza, así como las posibles repercusiones clínicas de dicha mutación.
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	Sistemas de evaluación: 

	
	Los alumnos, que estarán en todo momento acompañados por un profesor, tendrán que realizar un experimento completo con el que el profesor podrá valorar el grado de adquisición de conocimientos teóricos y de habilidades prácticas. Este experimento es además idóneo como ejercicio de autoevaluación ya que el objetivo que se persigue es que sea capaz de analizar críticamente los resultados obtenidos para detectar fallos metodológicos, de ejecución, de análisis o conceptuales. Puesto que ellos mismos han de ejecutar todo el proceso, obtienen una información muy precisa con respecto al grado de comprensión de la técnica que han alcanzado y por tanto el grado de consecución de los objetivos del curso. 
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	Contenidos de la asignatura: (Breve descripción de la asignatura)

	
	1. Introducción al análisis de DNA mediante HRM (High Resolution Melting), DGGE (Electroforesis en geles en gradiente desnaturalizante) y Análisis de Heterodúplex. Conceptos básicos. Instrumentación. Reactivos químicos especiales. Consideraciones básicas para el análisis e interpretación de los resultados. 

2. Aplicaciones de las técnicas a estudio: su utilidad como herramienta de diagnóstico.

3. Ejercicio práctico: diseño, ejecución y interpretación de un experimento completo. 
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	Comentarios adicionales: (Cualquier aspecto, no descrito en los apartados anteriores)

	
	

	
	


