ASSIGNATURA: Citogenética (24919)
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El cromosoma: caracteristiques generals. Diferenciacio longitudinal: cromomers, centromers (i
el seu origen), constriccions secundaries, satelits, nanses. Diferenciaci6 lateral: cromatides. El
cromosoma com a unitat de transmissio 1 de fragmentacid. Llocs fragils, evolucié cromosomica
1 cancer.

Bases moleculars de 1a citognética. Organitzacié del DNA. Ecologia molecular. La cromatina:
Eucromatina i Heterocromatina constitutiva i facultativa. DNA repetitiu: tipus. Altres tipus de
DNA. Bases moleculars de les bandes cromosomiques. Imprinting.

Técniques de citogenética. Estudi dels cromosomes: preparacions directes, extensions i
métodes de cultiu. Sincronitzacié metafésica 1 profasica.

Analisi del cariotip. Idiogrames. Identificacié de cromosomes: morfologia, técniques de bandes
i bandes d'alta resoluci6. Problemes d'interpretacié de les bandes. Microdensimetria. Analisi
cromosomica automatica.

Ultrastructura cromosomica. Estudi ultrastructural de I'aparellament cromosomic: el complex
sinaptonémic.

Hibridacié cel.lular. Obtencié i manteniment de clones cel.lulares. Mapes génics. Aspectes

evolutius.

Estudis de genotoxicitat. Mutagénesi i clastogénesi. Anomalies cromosdomiques. Micronuclis
en cé¢l.lules somatiques i germinals. Intercanvis de cromatides germanes (SCE). Encreuament
de cromatides (SCI). Condesacié prematura de cromosomes (PCC). Estudi de la primera
divisié embrionaria.

El cariotip. Inestabilitat cromosomica. Cariotips simétrics 1 asimétrics. Ploidia. Nomenclatura.
Nombre basic. Nombre fonamental. Evolucié del cariotip.

Canvis estructurals i numérics. Punts evolutius de trencament, llocs fragils i oncogens. Possible
relacié entre evolucié cromosdmica i cancer. Poliploidia. Disploidia. Agmatoploidia.
Mecanismes cromosomics d'especiacid.

La duplicacié génica com a mecanisme evolutiu. Duplicacié linial i duplicacié lateral.
Duplicacié total (poliploiditzacio) i evolucié. Hologia i homeologia. Criptopoliploidia.

Divisio6 cel.lular. Mitosi. fases i durada. Orientaci6 de cntromers. Factors que poden afectar la
divisié cel.lular. Verins mitotics. Poliploidia i polisomia. Endoreduplicacié i endomitosi.
Mitosis multipolars. Amitosi. Mosaics i quimeres. Mosaicisme autosomic 1 gonosomic.
Crossing-over mitotic. '

Recombinaciéo. Mecanismes d'intercanvi. Divisié reduccional: meiosi. Fases de la meiosi.
Analisi cromosomica i de complexos sinaptonémics. La meiosi I: sinapsi i factors que hi
influeixen. Bandes i motius tics en G. Homosinapsi i heterosinapsi. Recombinacié i
sobrecreuament. Quiasmes. Orientacié de centrdmers. Terminalitzacié de quiasmes.

Asnapsi, desinapsi i univaléncia. La meiosi II. Orientacié de centromers. Aspectes
cromosOmics de la gametogenesi. Diferéncies entre espermatogénesi i ovogenesi. Aspectes
cromosomics de la fecundaci6. Pronuclis. Asincronia pronuclear i sincronitzacié metafasica.
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Fenomens d'interferéncia. Interferéncia de cromatides i de quiasmes. Interferéncia negativa.
Efectes intercromosomics. Localitzacié de quiasmes. factors que afecten la formacié de
quiasmes i el sobrecreuament. Analisi dels bivalents.

Aparellament i intercanvis somatics. Identificacié cromosomica a interfase. Relacions
intercromosOomiques. Relacions dels cromosomes amb altres estructures nuclears. Influéncia
sobre les reorganitzacions cromosdomiques.

Cromosomes especialitzats. Tipus adaptatius: cromosomes politénics i cromosomes plomosos.
Ampliaci6é genica. Tipus especials d'ampliacié génica: regions de tincid homogenia (HSR) i
diminuts dobles (DM). Induccié per estrés metabolic.

Tipus d'especialitzacié permanent. Cromosomes sexuals. Corpuscle de Barr. Corpuscle Y.
Hipotesi de Lyon. Caracteritzacié del cromosoma X inactiu: radioautografia i BrdU. Regi6
pseudoautosomica d 1'X. Determinacié del sexe. Mecanismes. De 1'antigen HY al gen SRY.
Origen dels cromosomes sexuals. Cassos especials (X0/XX; XX/XY1Y2;

KIXIX2X2/X1X2Y ).

Cromosomes nucleolars: NOR. Cromosomes holocinétics. El cas d'Ascaris. Cromosomes B o
supernumeraris. Cromosomes limitats (L). Cromosomes estables (S) i eliminats (E).
Megacromosomes (Agregats de fragments acéntrics o céntrics).

Origen de les variants cromosomiques estructurals. Mutagens i clastdgens. Variants inestables.
Variants semiestables: anells 1 cromatides dicéntriques. Cicle trencament-ﬁasi()-pont L'anella
de Mobius. Variants estables. Classificacio i origen. Formes més significatives. Intercanws de
cromatide. Classificacid.

Variants cromosomiques estructurals. Deficéncies i duplicacions. Tipus, efecte fenotipic,
aparellament meiotic, recombinacié 1 conseqiiéncies genétiques. Microdelecions 1
microduplicacions.

Variants cromosomiques estructurals. Aneusomia de recombinacié. Inversions. Nomenclatura.
Inversions paracéntriques i pericéntriques: egecte fenotipic, efectes de posicid, aparellament
meiotic, recombinacio i transmissio. Inversions i evolucio.

Variants cromosomiques estructurals. Translocacions Robertsonianes o fusions céntriques.
Mecanismes, polaritat i importancia evolutiva. Productes monocéntrics i decéntrics. Inactivacié
centromeérica. Translocacions céntriques o translocacions centromer-telomer.

Variants cromosOmiques  estructurals. Fissid céntrica: importancia  evolutiva.
Cromosomestelocéntrics 1 isocromosomes. Mecanismes de produccié. Efecte fenotipic,
aparellament meiotic 1 transmissio. Fissio céntrica i evolucié.

Variants cromosdmiques estructurals. Translocacions reciproques. Nomenclatura. Tipus, efecte
fenotipic, efectes de posicid, aparellament meiotic, intercanvis i configuracions. heterosinapsi.
Translocacions "jumping". Translocacions multiples. Heterozigots obligats o permanents.
Translocaci6 i evolucié.

Variants cromosOmiques estructurals. Insercions. Insercions intracromosdmiques directes i
invertides. Efecte fenotipic, efectes de posici6, aparellament meidtic, intercanvis i
configuracions. Insercions i evolucio.
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Variants cromosomiques numeériques. Aneuploidia. Nomenclatura. Monosomia i nul.lisomia.
trisomies. Trisomics primaris. origen i efectes fenotipics. Aparellament meidtic, intercanvis,
orientacid, segregacio i transmissié. Tipus derivats. Disomia uniparental.

Variants cromosdmiques numériques. Aneuploidia. No-disjuncié gonosdmica. Origen i
resultats. Efecte fenotipic. Comportament meiotic. Seleccié de gametes. Separacid precog de
centromers.

Variants cromosdmiques numeriques. Aneuploidia. Trisdomics secundaris. Trisomia de
telocéntrics i trisomia amb isocromosomes. Trisomia terciaria o trisomia d'intercanvi. Tipus i
origen. Aparellament meidtic, intercanvis i transmissio.

Variants cromosomiques numeériques. Euploidia. Nomenclatura. Haploidia. Origen.
Aparellament meidtic. Triploidia. Origen. Aparellament meiotic. Distribucié a Anafase I
Diandria i diginia.

Altres formes de poliploidia. Autopoliploides. Origen i efecte fenotipic. Aparellament meiotic.
fertilitat. Autopoliploides naturals. Al.lopoliploides. Tipus. Diploiditzacié. Regulacié de
l'aparellament meiotic.



