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Hace ahora aproximadamente 50 afios que se identificaron las primeras concepciones humanas
aneuploides (anomalias cromosémicas numéricas) y desde entonces la investigacion se ha centrado en
tres preguntas basicas:

1) La frecuencia de las aneuploidias y su importancia clinica
2) El origen del cromosoma/s en exceso/defecto
3) Los mecanismos que producen las aneuploidias

La primera de estas cuestiones ya ha sido resuelta y sabemos que no menos del 5% de los embarazos
clinicos son trisémicos (ganancia de un determinado cromosoma) o monosémicos (pérdida de un
determinado cromosoma). La mayoria de estas gestaciones aneuploides finalizan en un aborto en el
primer trimestre de embarazo, pero en algunos casos (trisomias 13, 18, 21 y de los cromosomas sexuales,
asi como la monosomia X) son compatibles con la vida y representan la causa principal de nifios nacidos
con defectos congénitos o retraso mental.

42790 El laboratorio de diagnéstico genético preimplantacional 1/10



Guia Docente
m 42790 El laboratorio de diagnostico genético
VNIVERSITAT B VALENCIA preimplantacional

En este tema definiremos los diferentes tipos de anomalias cromosdémicas y tipos de enfermedades
genéticas, para describir a continuacion lo que se conoce hasta el momento sobre su incidencia y su
origen. Nos centraremos sobre todo en los aspectos genéticos que tienen implicaciones en la fertilidad
humana y las opciones reproductivas en parejas portadoras de enfermedades genéticas y con riesgo de
alteraciones cromosdmicas. Dentro de las opciones reproductivas destaca la posibilidad de realizar una
biopsia a los embriones obtenidos tras una fecundacién "in vitro" y analizar su contenido génico y/o
cromosomico para transferir embriones sanos al Utero materno dentro de un programa de diagndstico
genético preimplantacional (DGP).

5.5.1.6 ACTIVIDADES FORMATIVAS ASIGNATURA TEORICA
(Para las asignaturas de 4 CREDITOS ECTS TEORIA, calculadas a 25-30 horas de dedicacién/crédito)

Entre 100 y 120 horas de dedicacion del alumno a esta asignatura.

ACTIVIDADES FORMATIVAS Y HORAS DE PRESENCIALIDAD:

AF1- Clases presenciales: imparticién de clases presenciales por parte de los Profesores, 25 horas, 100%
presencial en el centro de formacion IVI Learning Center.

AF2 - Tutorias para la preparacion de las memorias y de las exposiciones del Trabajo de investigacion
bibliografica, 2 horas, 100% presencial

AF3- Realizacion de trabajo de investigacion bibliografica no presencial por parte del estudiante: tras la
seleccion del Tema del trabajo, entre un listado de temas sugeridos, o libre preparacion del trabajo escrito,
y de la presentacion oral y defensa de la presentacién. 30 horas, 0% presencial, trabajo independiente

AF4 - Exposicion y defensa publica de los Trabajo de Investigacion Bibliografica,

1 hora, 100% presencial
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AFS5 Asistencia a las presentaciones de los trabajos de Investigacion Bibliografica de resto de estudiantes
4 horas, 100% presencial

AF6 - Preparacion de examenes parciales y finales. (contenidos totales del master de 2500 paginas de
texto y 2000 diapositivas, mas los contenidos de los trabajos de revisidon bibliografica), basados en los
resultados de aprendizaje y en los objetivos especificos de cada asignatura. Examenes tipo test de
respuesta multiple.

25 horas parciales, 20 horas final, 0% presencial, trabajo independiente

AF7- Asistencia a curso/s organizado/ s y programado/s por la Comision de Coordinacion Académica del
Master, relacionado/s con aspectos generales o concretos de la Reproduccién Humana Asistida u otros
cursos que amplien la formacién integral del estudiante. 8 horas, 100% presencial

AF8- Seminarios web de las diferentes sociedades de reproduccién y congresos del ambito que fomentan
la auto-actualizacién de los contenidos de la especialidad: 5 horas, 0% presencial, trabajo independiente

Total, 120 horas aproximadamente estimadas de dedicacién del alumno.

CONOCIMIENTOS PREVIOS

RELACION CON OTRAS ASIGNATURAS DE LA MISMA TITULACION

No se han especificado restricciones de matricula con otras asignaturas del plan de estudios.

OTROS TIPOS DE REQUISITOS

Para la realizacién de esta materia, no es necesario tener conocimientos previos fuera de la licenciatura de
origen, y del orden establecido de las asignaturas. Asi mismo, tampoco es necesaria la evaluacién de sus
aptitudes o conocimientos previamente al ingreso.

El alumno adquirird las competencias presentados en las diferentes asignaturas en los plazos
establecidos, no requiriéndose de una preparacion previa por parte del alumno mas que aquella contenida
en asignaturas cursadas anteriormente.
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COMPETENCIAS / RESULTADOS DE APRENDIZAJE

Analizar los diferentes hitos que acontecen durante el desarrollo embrionario que incluye las etapas
morfolégicas y biologicas preimplantacionales asi como la adecuacién de cada etapa y sus requerimientos
nutricionales, con los diferentes tramos reproductivos.

Analizar los riesgos y eliminar los residuos de la manera adecuada de su categoria y derivadas de la
Reproducciéon Humana.

Conocer la organizacion, fisica y documental, de una clinica de reproduccion.

Conocer las técnicas que permiten el diagndstico y la seleccion del embrién humano libre de anomalias
cromosomicas y genéticas.

Conocer los fundamentos de la investigacién basica, enfatizando en las lineas de investigacion
relacionadas con la Reproduccion Humana.

Conocer los principios de la criobiologia y aplicar los protocolos de las técnicas de crioconservacién de
células, gametos y embriones.

Distinguir las principales etapas y modificaciones que experimentan los gametos maduros desde su
ovulacién o deposicién hasta su encuentro, identificando los mecanismos de interaccion entre gametos y
las alteraciones post-interaccion que éstos experimentan para que resulte una fecundacién correcta.

Evaluar las distintas situaciones que se presentan en los laboratorios relacionados con la Reproduccion
Humana para ser capaz de resolver problemas y tomar decisiones.

Evaluar los diferentes parametros de calidad embrionaria para identificar los embriones de mejor
prondstico en los diferentes estadios evolutivos, conociendo los diferentes factores y causas que pueden
influir en dicha calidad y proponer medidas para su solucién.

Identificar las principales alteraciones del aparato reproductor en la especie humana y sus alteraciones
terapéuticas, comprendiendo y analizando las actuaciones médicas, y ser capaces de comprender las
fases de un estudio de esterilidad, monitorizar un ciclo de estimulacion ovarica, y la realizacion de
inseminaciones artificiales.

Identificar la técnica de reproduccion de eleccion en cada caso, en funcion de las caracteristicas y el origen
de la infertilidad.

Llevar a cabo y sistematizar las tareas que se desarrollan en un laboratorio de diagndstico genético
preimplantacional, enfatizando en las técnicas de diagnoéstico cromosdémico y/o genético de pre-
embriones humanos y las técnicas de diagnostico genético del embarazo,

identificando los riesgos epigenéticos asociados a técnicas de reproduccion asistida.

Poseer y comprender conocimientos que aporten una base u oportunidad de ser originales en el desarrollo
y/o aplicacién de ideas, a menudo en un contexto de investigacion.

Que los/las estudiantes posean las habilidades de aprendizaje que les permitan continuar estudiando de
un modo que habra de ser en gran medida autodirigido o auténomo
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Que los/las estudiantes sean capaces de 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 aplicacion de sus conocimientos y juicios.

Que los/las estudiantes sepan aplicar los conocimientos adquiridos y su capacidad de resolucion de
problemas en entornos nuevos o poco conocidos dentro de contextos mas amplios (o multidisciplinares)
relacionados con su area de estudio.

Que los/las estudiantes sepan 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.

Ser capaces de acceder a herramientas de informacion en otras areas del conocimiento y utilizarlas
apropiadamente en los temas relacionados con la reproduccion humana y asistida.

Ser capaces de acceder a la informacién necesaria (bases de datos, articulos cientificos, etc.) y tener
suficiente criterio para su interpretacion y empleo.

Ser capaces de realizar una toma rapida y eficaz de decisiones en su labor profesional o investigadora.

Ser capaces de trabajar en equipo con eficiencia en su labor profesional o investigadora.

Ser capaces de valorar la necesidad de completar su formacioén cientifica, histérica, en lenguas, en
informatica, en literatura, en ética, social y humana en general, asistiendo a conferencias o cursos y/o
realizando actividades complementarias, autoevaluando la aportacion que la realizacion de estas
actividades supone para su formacion integral.

Ser capaz de sistematizar las tareas que se desarrollan en un laboratorio de embriologia clinica, implicarse
en el trabajo de las diferentes secciones (laboratorio de fecundacién In vitro, laboratorio de procesamiento
y captacién de muestras seminales para FIV/ICSly

el laboratorio de crioconservacion de ovocitos y embriones ) y analizar las interacciones entre ellas.

Ser capaz de sistematizar las tareas que se llevan a cabo en un laboratorio de andrologia, diagnosticar las
muestras de semen y aplicar los diferentes protocolos de tratamiento de muestras.

Sistematizar el procedimiento de capacitacion in vivo y los métodos de recuperacion de gametos y
preembriones in vivo.

Trabajar en el manejo de embriones, traslados en las diferentes etapas de cultivo, diferenciandolos segun
su calidad morfoldgica, desde sus primeras divisiones hasta el estadio de blastocisto.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

1. Origen y etiologia de las anomalias cromosémicas.
En este tema se describen los diferentes tipos de anomalias cromosdmicas y su incidencia en base a la

informacién obtenida de los estudios en abortos espontdneos. Se detallan diferentes aspectos de la
meiosis femenina, ya que se trata del proceso responsable de la mayor parte de las aneuploidias humanas.
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2. Anomalias cromosdmicas de origen masculino: estudios en espermatozoides y
meiosis

3. Asesoramiento genético reproductivo y estudios cromosémicos en la pareja
infértil

4. Estudio genético preconcepcional: secuenciacion masiva aplicada a la medicina
reproductiva

5. Técnicas de biopsia embrionaria.

En esta parte explicamos en qué consiste la biopsia embrionaria y como se realiza en el laboratorio,
presentando videos sobre las diferentes modalidades.

6. Diagnostico genético preimplantacional para screening de aneuploidias.

Se explican las bases de este programa y las dos técnicas mas utilizadas para el estudio de aneuploida en
embriones: la hibridacién in situ fluorescente y los micrroarrays.

7. Diagnéstico genético preimplantacional en portadores de anomalias
estructurales.

Se describe con detalle el riesgo de desequilibrio cromosdémico en parejas portadoras de alteraciones
cromosomicas Yy la posibilidad de evitarlo mediante DGP.

8. DGP en enfermedades monogénicas y para tipaje de HLA

Se presentaran los diferentes protocolos para la identificacién de mutaciones en diferentes enfermedades
monogénicas y segun los diferentes patrones de herencia.

9. Efecto de la exposicion ambiental en la reproducciéon humana

En esta clase se hablara de los disruptores endocrinos.
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10. Diagnéstico Prenatal No Invasivo (NIPT)

11. Genomica Reproductiva: conceptos basicos, consorcios, bases de datos y
datasets genomicos

En este tema se describen los conceptos basicos para entender la aproximacion genémica y su potencial
en Medicina Reproductiva. Asi mismo se realiza un overview sobre los principales consorcios que estan
revolucionando la ciencia y la medicina.

12. Técnicas de analisis Gendmico: analisis preliminares, exploratorios y
funcionales

Se describen las principales técnicas de andlisis en las que se basa la gendmica, las bases estadisticas y
ejemplos aplicados a la medicina Reproductiva.

13. Técnicas de analisis Genomico de sistemas: modelado de redes

Se explica con mas detalle lo que supone la aproximacién sistémica para entender los procesos
reproductivos complejos y multifactoriales y sus metodologias de andlisis, asi como ejemplos de modelos
aplicados a Medicina reproductiva.

14. Herramientas genomicas de prediccion computacional y su aplicacion en
clinica
Se explican las bases de la transcriptémica y su uso en la evaluacion y diagnéstico del factor endometrial

por medio de técnicas de inteligencia artificial como es el uso de machine learning para definir modelos de
prediccion. Asi mismo, se reporta un ejemplo de investigacién, desarrollo y traslacion a la clinica.

15. Analisis de variantes gendmicas: priorizacion de biomarcadores clinicos y
paneles de genes en el diagnéstico

Se explican las bases del analisis de variantes gendmicas, los estudios de GWAS y su uso en la
investigacion y diagnéstico clinico en medicina reproductiva.

16. Medicina Reproductiva de Sistemas: La era de la "Big Data"
En esta sesion se presenta el enfoque sistémico aplicado a biomedicina bajo dos perspectivas: el andlisis

de redes (network Medicine), y el concepto de Medicina de sistemas y Smart health. Se definiran
conceptos basicos, asi como la realidad de su implementacion en Europa y EEUU.
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VOLUMEN DE TRABAJO (HORAS)

ACTIVIDADES PRESENCIALES

Actividad Horas
Tutorias 1,00
Teoria 38,00
Seminario 1,00

Total horas 40,00

ACTIVIDADES NO PRESENCIALES

Actividad Horas
Asistencia a otras actividades 0,00
Elaboracion de trabajos individuales o en grupo 0,00
Estudio y trabajo auténomo 0,00
Preparacion de clases 0,00
Preparacion de actividades de evaluacion 0,00
Resolucién de casos practicos 0,00

Total horas 0,00

METODOLOGIA DOCENTE

IMD1 - Método Expositivo/Clases tedricas: presenciales, con la explicacion del temario por parte de los
profesores, y la entrega de material escrito. Ademas, las clases, junto con sus presentaciones en
diapositivas comentarios de los profesores y respuestas a dudas de los alumnos, son grabadas, por lo que
el alumno puede acceder y volver a consultar los contenidos dados en clase como material de apoyo.

IMD2- Estudio de casos(adquisicion de aprendizajes mediante el analisis de casos reales o simulados) en
las clases tedricas se utiliza mucho estd metodologia para completar los conocimientos impartidos.

[IMD3- Método expositivo-participativo y estudio de casos (adquisicién de aprendizajes mediante el andlisis
de casos reales o simulados): metodologias utilizadas en los cursos, conferencias o mesas redondas
organizadas por la CCA del Master para fomentar las competencias transversales.

[IMD4 —Resolucion de problemas (ejercitar, ensayar y poner en practica los conocimientos previos) es la
metodologia mas utilizada en seminarios y talleres, como es el caso de los seminarios web de las
diferentes sociedades de reproduccion y congresos del ambito. El objetivo de estos seminarios es la auto-
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actualizacién de los contenidos de la especialidad.

[Mediante los seminarios se construye el conocimiento a través de la interaccién y actividad de los|
estudiantes.

IMD5- Aprendizaje orientado a proyectos (realizacion de un proyecto- trabajo aplicando competencias
adquiridas). Se realizan trabajos bibliograficos sobre temas que contribuyan a la formacién integral. Se
elabora una memoria de las actividades.

Si el trabajo se desarrolla en equipo se fomenta también la metodologia de aprendizaje cooperativo,
(desarrollar aprendizajes activos y significativos de forma cooperativa)

IMD8 - Tutorias se desarrolla una atencién individualizada en la que sobretodo se resuelven dudas y se
fomenta el aprendizaje significativo de las competencias que han adquirido. El profesor actia como guia
académico, apoyando al estudiante pero siempre fomentando el aprendizaje autbnomo.

EVALUACION

Sistema de evaluacion Ponderacion minimalPonderacion maxima

SE1 - Examenes escritos, parciales y finales, sobre las clases
presenciales: basados en los resultados de aprendizaje y en los
objetivos especificos de cada asignatura. Examenes tipo test de
respuesta multiple.

SE2 - Evaluacién de las actividades no presenciales relacionadas

con los trabajos de investigacion bibliografica presentados:30 50
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evaluacion del trabajo escrito, y de la presentacién oral y defensa
de la presentacion.
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