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1. DATOS BASICOS DEL TFG:

Titulo: Funcién del cromosoma X en la espermatogénesis: implicaciones para la infertilidad
masculina

Descripcion general (resumen y metodologia):

Resumen:
El cromosoma X desempefia un papel muy importante en la diferenciacién de las células
germinales, debido a que estd enriquecido en genes que se expresan durante las primeras etapas
de la espermatogénesis. Por ello, existe una estrecha relacién entre alteraciones relacionadas con
este cromosoma y la infertilidad masculina. Un claro ejemplo de esta relacién es el sindrome de
Klinefelter (47,XXY), donde la presencia de un cromosoma X adicional resulta en infertilidad en las
personas afectadas. Ademads, el hecho de que los hombres sean hemicigéticos para los genes
localizados en la regién diferencial del cromsoma X, implica que no se puedan compensar
mutaciones de pérdida de funcidén en genes ligados al sexo. Estudios en modelos murinos han
arrojado luz sobre algunas de las causas de infertilidad masculina relacionadas con el cromosoma
X. No obstante, la extrapolaciéon de estos resultados a humanos no es sencilla en la mayoria de los
casos. La complejidad del cromosoma X afiade dificultades adicionales al andlisis de mutaciones en
humanos, subrayando la necesidad de desarrollar nuevos enfoques metodoldgicos para mejorar
nuestra comprensién de la infertilidad masculina ligada al cromosoma X.
Plan de trabajo:
1) Reunién con el tutor para concretar los objetivos y el plan de trabajo, proporcionar bibliografia
relevante, y orientar sobre la busqueda de bibliografia adicional.
2) Busqueda del material bibliografico.
3) Lectura de articulos y elaboracién de resimenes y esquemas.
4) Reunidén de seguimiento con el tutor para discutir los datos recopilados.
5) Elaboracién de la memoria del TFG.
6) Reunién de seguimiento y revisién de la memoria por parte del tutor.
7) Preparacién de la exposicién publica y reunién final con el tutor para revisar la presentacion.

)

8) Defensa del TFG.

Tipologia: Trabajos experimentales, de toma de datos de campo o de laboratorio.
Objetivos planteados:

1) Llevar a cabo una revisién exhaustiva de la literatura sobre el papel del cromosoma X en la
espermatogénesis.

2) Investigar la relacién entre las alteraciones del cromosoma X y la infertilidad masculina.

3) Evaluar la aplicabilidad del conocimiento actual para el desarrollo de nuevas herramientas de
diagnéstico y tratamientos en el campo de la reproduccién asistida.

Bibliografia basica:

e Lo Giacco D, Chianese C, Ars E, et al. Recurrent X chromosome-linked deletions: discovery of
new genetic factors in male infertility. Journal of Medical Genetics. 2014;51:340-344.

e Riera-Escamilla A, Vockel M, Nagirnaja L, et al. Large-scale analyses of the X chromosome in
2,354 infertile men discover recurrently affected genes associated with spermatogenic failure.
Am ] Hum Genet. 2022;109(8):1458-1471.




e Ropke A & Tuttelmann F. Aberrations of the X chromosome as cause of male infertility. Eur ]
Endocrinol. 2017 Nov;177(5):R249-R259.

e Vockel M, Riera-Escamilla A, Tuttelmann F, et al. The X chromosome and male infertility. Hum
Genet. 2021 Jan;140(1):203-215.

Recomendaciones y orientaciones para el estudiante:

Los articulos recomendados proporcionardn una visién general del tema muy completa que
facilitard la obtencién del resto de informacién necesaria para llevar a cabo este trabajo.

Plazas: 1

2. DATOS DEL TUTOR/A:

Nombre y apellidos: FRANCISCO DAVID CARMONA LOPEZ
Ambito de conocimiento/Departamento: GENETICA

Correo electrénico: dcarmona@ugr.es

3. COTUTOR/A DE LA UGR (en su caso):

Nombre y apellidos:
Ambito de conocimiento/Departamento:

Correo electréonico:

4. COTUTOR/A EXTERNO/A (en su caso):

Nombre y apellidos:

Correo electronico:

Nombre de la empresa o institucion:
Direccidon postal:

Puesto del tutor en la empresa o institucion:

Centro de convenio Externo:

5. DATOS DEL ESTUDIANTE:

Nombre y apellidos: CLAUDIA GAMBERO VELA

Correo electrénico: claudiagmbr@correo.ugr.es
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