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1. Introducció 
La ciencia de la Genetica. Fenotip i genotip. L=anilisi genetica. Les tres irees generals de la Genetica: 
clhsica, molecular i evolutiva. Organismes més utilitzats en els estudis de Genetica. Transcendencia de la 
Genetica en els assumptes humans. 

P A R T D. EL MENDELISME 1 LA TEORIA CROMOSOMICA 

2. Mitosi i meiosi 
Cromosomes. Mitosi. Significat de la mitosi. Meiosi. Significat de la meiosi. Cicles biolbgics. Teoria 
cromosbmica de herencia. 

3. Principis mendelians i extensions 
, Els experiments de Mendel. Principi de la segregació. Relacions de dominancia. Al.lelisme múltiple. Gens 

letals. Principi de la segregació independent. Interaccions genotípiques. Epistasi. Genktica bioquimica. 
Hipbtesi un gen-un enzim. Penetrincia i expressivitat. 

4. Determinació del sexe, lligament al sexe i anilisi de pedigrís 
Determinació del sexe. Herencia Iligada al sexe. Herencia influenciada pel sexe. Herencia limitada a un sexe. 
AnAlisi de pedigrís. Compensació de dosi. Hipbtesi de Lyon. 

5. Lligament i mapes en eucariotes 
Lligament. Mapes genetics: encreuament de dos punts; encreuament de tres punts. Demostració citolbgica de 
l'entrecreuament. Anilisi de tetrades. Recombinació mitbtica. Mapes en humans. 

6. Lligament i recombinació en procariotes i virus 
Els bacteris i virus en la investigació genetica. Fenotips bacterians. Fenotips virals. Processos sexuals en 
bacteris i virus. Transformació. Conjugació. Transducció. Cicle biolbgic dels fags. Recombinació en fags. 

7. Citogenhtica 
Variacions de l'estructura cromosbmica: trencaments cromatídics i cromosbmics. Les inversions i llur 
significat. Delecions i duplicacions. Translocacions. Variacions en el nombre de cromosomes: euploidia i 
aneuploidia. Mosaicisme. Aneuploidia a l'home. Poliploidia: auto i alopoliploidia. 

PART III. G E ~ T I C A  MOLECULAR 

8. La química del gen 
Propietats esperades del material genetic. Química dels icids nucleics. Estructura del DNA. Formes 
alternatives del DNA. Replicació del DNA: experiment de Meselson i Stahl. 
Demostració autoradiogrhfica del DNA. Enzimologia de la replicació del DNA Origen i forca de replicació. 
Superemotllament. Finalitzacio de la replicació. Estructures replicatives: el model del cercle rodant. El model 
de llacos D. La replicació en eucariotes. 



9. Expressió genica: transcripció 
La transcripció: complementarietat DNA-RNA. RNA polimerasa. Senyals d'iniciació i 
finalització. La transcripció en eucariotes: promotors. CAP i sequkncies poli-A. Introns. 
Activitat autocatalítica del RNA. Noves informacions sobre el flux d'informació genktica: 
transcripció inversa. Autoreplicació del RNA. 

10. Expressió genica: traducció 
Els ribosomes i el RNA ribosbmic: subunitats ribosbrniques. El nuclkol en eucariotes. RNA de 
transferencia: similituds de tots els t-RNA. Llaqos de t-RNA. La traducció: complex d'iniciació. 
Elongació. Finalització. El codi genetic: lectura en triplets. Hipbtesi del balanceig. Universalitat 
del codi genktic. Excepcions del codi. Evolució del codi genktic. 

11. Clonació i seqüenciació del dna 
Clonació del DNA. Enzirns de restricció. Vectors híbrids. Sondes de gens especffics: Southern 
blotting. Sondes per un gen clonat. Analisi dheterodúplex. Vectors eucariotes: expressió de 
DNA estrany a les ckl.lules eucariotes. Mapes de restricció: polimorfisme en la longitud dels 
fiagrnents de restricció (RFLP). La reacció en cadena de la polimerasa (PCR). Beneficis practics 
de la clonació de gens. El projecte genoma h u d .  Clonació d=organismes. 

12. El cromosoma eucariotic 
La c&l.lula eucariota. El cromosoma eucariota: estructuració del DNA. Composició de les 
nucleoproteines. Bandeig cromosbrnic. Centrbmers i telbmers. Repetitivitat del DNA en el 
cromosoma eucaribtic. 

13. Expressió genica: control en procariotes 
El model de l'operó. El sistema induible de l'operó lac: el metabolisme de la lactosa. El gen 
regulador. L'operador. inducció de l'operó lac. Mutants de l'operó lac. Repressió catabolica. El 
sistema reprimible de l'operó triptbfan. Atenuació. Control transcripcional. Control 
postranscripcional. 

14. Expressió genica: control en eucariotes 
Patrons de desenvolupament: diferenciació i totipothcia Mapes de desti. Desenvolupament primerenc de 

' 

Drosophila. Mutants homebtics. Control de la transcripció en eucariotes: metilació i 2-DNA. Regulació 
postranscripcional. Irnrnunogenktica: Irnrnunoglobulines. Varietat d'anticossos. Ckl.lules receptores T i 
proteines MHC. Cancer: teoria mutacional del cancer. Teoria vira1 del chncer. Causes ambientals del 
chncer. 

15. DNA: mutació, reparació i recombinació 
La mutació: el test de fluctuació. Estructura genktica fina. Test de complementació: el cistró. Colinearitat. 
Mutació esponthnia i mutació induida. Taxes de mutació. Mutacions puntuals. Mutagknesi química. 
Reparació del DNA: reversió de les lesions. Fotoreparació. Reparació per escisió. Reparació 
postreplicativa. Reparació SOS. Recombinació: model de Holliday. Recombinació bacteriana. DNA híbrid. 

16. Elements mbbils 
Elements genktics transposables: Elements IS. Transposons compostos. Mecanismes de transposició. 
Efectes fenotípics i genotípics de la transposició. 



17. Herencia no mendeliana 
La detecció de lherkncia no mendeliana. Efectes matems: enrotllament de la closca del cargol, pigmentació 
de l'arna, emprenta parental. Herencia citoplasmhtica: rnitocondris, cloroplasts. Particules infeccioses. 
Plasrnidis procariotes. 

18. Herencia quantitativa 
Caricters regulats per diversos loci: control de dos loci. Control de tres loci. Control multiloci. Localització 
de poligens. Significat de lherkncia poligenica. Experiments de selecció. Heretabilitat: heretabilitat 
aconseguida. Partició de la variincia. Mesura de l'heretabilitat. Herencia quantitativa en humans: el color 
de la pell. Estudis en bessons. 

19. Genetica de poblacions: equilibri de hardy-weinberg i sistemes d'encreuaments 
La població mendeliana. Freqükncies al.lkliques i fenotípiques. Equilibri Hardy-Weinberg. Prova de 
l'equilibri de Hardy-Weinberg. Extensions de l'equilibri de Hardy-Weinberg: al.lels múltiples. Loci 
múltiples. Encreuaments no aleatoris: consanguinitat. Anilisi de pedigrís. Anhlisi de poblacions. 

' ,  20. Genetica de poblacions: processos que canvien les freqüencies geniques 
Els factors d=evolució. Mutació. Migració. Deriva genktica: efecte fundador i colls d'ampolla. Selecció 
natura1:concepte i tipus. Models de selecció. Selecció en contra de l'homozigot recessiu. Selecció en contra 
de l'heterozigot. Equilibri mutació-selecció. 

21. Genetica del pro& evolutiu 
Evolució darwiniana. Evolució i especiació: mecanismes de cladogknesi. Gradualisme filktic versus 
equilibri puntuat. Variació genktica: descripció i manteniment del polimorfisme. Sociobiologia: altruisme. 



Practicas de genetica general 

1 Introducció a la biologia i morfologia de Drosophila. 
2 Analisi d'un mutant i asignació al seu grup de lligarnent. 
3 Elaboració d'un mapa genktic de tres marcadors. 
4 Preparació del cromosomes politknics de Drosophila buzzatii. Mapes 
citologics i observació d'inversions parackntriques. 
5 Anilisi del cariotip humi i observació d'alteracions cromos~miques. 
6 Detecció de la variació genetica en proteines mitjancant 
I'electroforesi en gel de midó. Mesura de la variació genktica a les 
poblacions naturals. 
7 Aplicacions de la bioinformitica a la investigació genktica. 
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