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Prerequisits

® Cal haver cursat o estar cursant les assignatures de teoria corresponents als continguts de les
practiques

® Els estudiants haurien de repassar el continguts teorics corresponents als moduls practics

® | es practiques son obligatories

® Els alumnes han d'assistir a les sessions corresponents al grup de practiques assignat. Els
canvis de grup només es podran realitzar amb el vist i plau del professor i es realitzaran
abans del comengament de les practiques.

No s'admetra cap alumne que no porti bata als laboratoris de practiques

Objectius

El Laboratori Integrat V és la cinquena assignatura d'un conjunt de 6 que es distribueixen al llarg de 6
semestres dels tres primers cursos del Grau de Genetica.

Aquestes assignatures pretenen donar una base solida dels procediments experimentals, técniques i
destreses instrumentals de la Genética i ciencies afins.

Les practiques ajuden a reforgar els conceptes tedrics adquirits a les classes de teoria, i permeten
entendre el dialeg essencial entre teoria i experimentacié que ha donat lloc al cos de coneixements i les
tecnologies que constitueixen la ciéncia de la Genética.

El Laboratori Integrat V té com objectius formatius I'adquisicié de competéncies experimentals en 3
moduls especifics de continguts:

® Genomica
® Genética Humana
® Genética Quantitativa i Millora
Objectius
Gendmica

El principal objectiu del modul de Gendmica és comprendre el procés d'ensamblatge, anotacioé i analisi
de sequencies genomiques. Apart d'aprendre a treballar amb sequéncies de DNA i proteines també
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s'adquiriran coneixements sobre l'estructura i les caracteristiques dels diversos elements funcionals que
es poden trobar en un genoma.

Genetica humana

L'objectiu del modul de Genética humana és saber identificar mutacions geneétiques i polimorfismes i
relacionar-ho amb la influéncia que poden tenir en la generacio de diversitat i en els processos
patologics. Mitjangant aquestes practiques I'estudiant adquirira habilitats en I'aplicacio de tecniques
instrumentals, analitiques i moleculars.

Genética Quantitativa i Millora

L'objectiu d'aquest modul és ajudar a entendre els principis de la Genética Quantitativa i de la seva
aplicacio a la seleccid, aixi com disposar d'eines per a la identificacié de gens individuals que determinen
els caracters complexos.

Competencies

Coneixer i aplicar les eines "0miques" de la gendmica, la transcriptomica i la proteomica.

Dissenyar i executar protocols complets de les técniques estandards que formen part de l'instrumental
del genétic molecular: purificacio, amplificacio i seqiienciaciéo de DNA gendmic de fonts bioldgiques,
enginyeria genética en microorganismes, plantes i animals.

Dissenyar i interpretar estudis d'associacié entre polimorfismes genétics i caracters fenotipics per a la
identificacié de variants genétiques que afecten el fenotip, incloent-hi les associades a patologies i les
que confereixen susceptibilitat a malalties humanes o altres espécies d'interés.

Fer diagnostics i assessoraments genétics i considerar-ne els dilemes étics i legals.

Mesurar i interpretar la variacié genética dins i entre poblacions des d'una perspectiva clinica, de
millora genética d'animals i plantes, de conservacié i evolutiva.

Utilitzar i interpretar les fonts de dades de genomes i macromolécules de qualsevol espécie i
comprendre els fonaments de I'analisi bioinformatica per establir les relacions corresponents entre
estructura, funcid i evolucio.

Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.

Resultats d'aprenentatge

N

11.

12.
13.

14.

Analitzar i interpretar la variacio genética humana.

Aplicar i interpretar programes de simulacié en la millora agropecuaria.

Aplicar les técniques basiques d'Us habitual al laboratori de genética humana.

Aplicar les técniques d'enginyeria genética de microorganismes, plantes i animals a problemes
genetics, médics i agropecuaris especifics.

Aplicar programari d'analisi global per a la integracio, la representacio i el modelatge de les xarxes
d'interconversio de la informacio biologica.

Detectar polimorfismes associats a malalties i altres caracters fenotipics d'interés en humans i espécies
agropecuaries.

Determinar la seqiéncia de bases d'un segment de DNA.

Dissenyar la metodologia, el mostreig, la seleccié de marcadors genétics i les analisis estadistiques
que cal fer en un estudi d'associacio.

Efectuar consells genétics a partir de la deteccié de marcadors associats a malalties.

. Efectuar diagnostics i assessoraments genétics a partir de I'analisi molecular de mutacions

diagnostiques.

Enumerar i descriure els continguts de les bases de dades d'informacié rellevants per als diferents
ambits de la genética i fer recerques avangades.

Fer proves d'identificacio d'individus o espécimens a partir de I'empremta digital del DNA.

Realitzar prediccions de riscos de transmissié genética de malalties o d'altres caracters d'interés
mitjangant I'analisi de genealogies humanes i espécies agropecuaries.

Utilitzar les bases de dades de variacio haplotipica i d'associacié genotip-fenotip en humans i altres
espécies d'interés agropecuari.
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15. Utilitzar les técniques estadistiques i els programes de programari disponibles per fer estudis
d'associacio.
16. Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.
Continguts

Modul Gendmica

El modul de Genomica s'organitzara en 5 sessions de 3 hores cadascuna que es duran a terme a l'aula
d'informatica. El treball consistira en lI'ensamblatge, I'anotacio i I'analisi d'una sequéncia. En base a unes
dades inicials, la practica anira continuant al llarg de les 5 sessions de manera que en cadascuna d'elles
es realitzara un pas més del procés o s'analitzara un aspecte diferent de la seqliéncia. El treball es
distribuira de la seglient manera:

Sessio 1. Ensamblatge

Sessio 2. Anotacio

Sessio6 3. Analisi funcional

Sessio 4. Analisi evolutiu

Sessio6 5. Discussio general
Modul Genética Humana

El mdédul de Genetica Humana s'organitzara en 4 sessions de 4 hores cadascuna que es duran a terme
al laboratori. Als alumnes se'ls plantegen tres situacions possibles d'un laboratori d'analisis genétiques:
cas de diagnostic prenatal, cas de leucémia, cribatge poblacional per una mutacié amb possibles
aplicacions (p.ex. en la farmacogenética o nutrigenética). Per respondre a aquestes tres situacions
s'utilitzaran un seguit de técniques, com son la citogenética convencional, la hibridacié in situ amb
fluorescéncia (FISH) amb sondes de sequénciaunica, la reaccié en cadena de la polimerasa (PCR) i/o
els polimorfismes de longitud de fragments de restriccié (RFLPs).

Modul Genética Quantitativa i Millora

El modul de GQM s'organitza en 6 sessions que es desenvoluparan a l'aula d'informatica. Les sessions
seran sincroniques amb les clases de teoria de l'assignatura (veure calendari), de forma que I'alumne/a
pugi treballar i aprofondir els conceptes i metodologies essencials de la materia. Les sessions son les
seguents:

Sessio 1. Analisi dels components genétics dels caracters quantitatius (2h).
Sessid 2. Analisi d'associacié (Genome-wide association studies), | (3h).
Sessid 3. Analisi d'associacié (Genome-wide association studies), Il (2h).
Sessid 4. Avaluacié genética: BLUP model animal (2h).

Sessid 5. Optimitzacié de la seleccion i efectes de la seleccid sobre I'estructura genética de les
poblacions (3h).

Sessio 6. Simulacié de la seleccié en vacu lleter (3h).

Metodologia

L'assignatura s'imparteix en grups reduits d'alumnes (maxim 20 per sessid) en el laboratori 0 en les aules
d'informatica. Els estudiants disposen d'un manual o guié de practiques per a cada Modul. Cal llegir
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atentament la part corresponent a cada sessio abans d'iniciar la practica per tal d'obtenir el maxim
aprofitament. Els alumnes hauran d'assistir obligatoriament al grup de practiques assignat. Només
s'acceptaran canvis puntuals sempre que siguin equilibrats (un alumne d'un grup per un alumne d'un
altre grup). Si un alumne no ha pogut realitzar una sessi6é de practiques amb el seu grup podra
recuperar-la assistint a un altre grup, sempre i quan el grup en questi6 disposi de places lliures.

Modul Gendmica

Aprenentatge autdnom guiat pel professor de la practica. Els alumnes hauran d'elaborar les dades,
interpretar els resultats obtinguts i respondre a les diferents qliestions plantejades al manual de
practiques.

Modul Genetica Humana

L'estudiant realitzara el treball experimental de forma autdonoma seguint el guié de practiques i amb
I'ajuda del professor de la practica. Després d'obtenir els resultats, aquests s'hauran d'analitzar i
interpretar. Al guié de practiques també hi haura unes preguntes per ajudar a aquesta analisi i
interpretacio dels resultats.

Modul Genética Quantitativa i Millora
Cada sessié comenga amb una introduccié per part del professor i després I'alumne/a haura de seguir el

guioé de practiques i obtenir els seus propis resultats, sempre sota la supervisié del professor.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Modul Genetica Humana 16 0,64 1,3,4,6,9,10, 16
Modul Genética Quantitativa i Millora 14 0,56 1,2,6,8,13, 14,15, 16
Moédul Genomica 15 0,6 5,7,11,16

Tipus: Supervisades

Tutories individuals 1 0,04

Tipus: Autdonomes

Estudi 24 0,96
Llibreta laboratori 5 0,2
Avaluacio

L'assisténcia a les practiques és obligatoria i per tant una abséncia sense justificar podra comportar la no
avaluacié d'un o més moduls. Faltar a una sessié implica una reduccié de la nota igual al % d'aquesta
sessio en el conjunt d'un modul. Aixi, en un modul de 4 sessions, faltar un dia implicar una reduccié del
25% de la nota d'aquest modul. Queden exempts d'aquesta penalitzacié aquells alumnes que no puguin
assistir a la sessio del seu grup per causa justificada. S'entén per causa justificada problemes de salut
(caldra portar el corresponent certificat medic al coordinador de les practiques) o problemes personals
greus. En aquest cas la practica es recuperara sempre que sigui possible.

Modul Gendmica
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Les practiques s'avaluaran mitjangant I'entrega del gui6 de practiques completat i dels resultats obtinguts
durant la practica que hauran de ser presentats de forma clara i entenedora. Es valorara la correccio de
les dades obtingudes. També es tindra en compte I'actitud i el treball de I'alumne a l'aula.

Modul Genética Humana

Les practiques s'avaluaran mitjangant I'entrega de les preguntes del guié de practiques i dels resultats
obtinguts durant la practica. Es valorara especialment la interpretacié que es faci de les dades
obtingudes. També es tindra en compte I'actitud i el treball de I'alumne al laboratori.

Modul Genetica Quantitativa iMillora

S'avaluara mitjancant I'entrega del guié de practiques completat. Es tindra en compte la precisié en la
resolucio de les questions plantejades, la claretat en I'exposicié dels comentaris i conclusions i, aixi
mateix, la presentacié formal. També s'avaluara I'actitud de I'alumne/a durant les practiques.

Per aprovar I'assignatura cal primer aprovar cada modul amb una nota = 5.

Els estudiants que no superin els diferents moduls de I'assignatura els podran recuperar en la data
programada per a lI'avaluacié de recuperacié de l'assignatura. L'alumne que no hagi superat un dels
moduls després de I'avaluacié de recuperacid, no aprovara l'assignatura. Malgrat aixd, no caldra que un
alumne repetidor realitzi les activitats docents ni les avaluacions d'aquell modul superat a partir de la
segona matricula. Els repetidors tan sols s'hauran d'avaluar del médul concret que no hagin superat.
Aquesta exempcié es mantindra per un periode de tres matricules addicionals.

La nota final és el promig de les notes de cada modul.
No presentat
S'obtindra la qualificacié de "No Presentat" quan el niumero d'activitats d'avaluacié realitzades sigui

inferior al 50% de les programades.

Activitats d'avaluacio

Resultat:
Hores ECTS 'esu =

d'aprenentatge
Modul Genetica Humana. Avaluacio continuada dels resultats 33% 0 0 1,3,4,6,8,9, 10,12,
treballats 13, 14, 16
Modul Genetica Quantitiva i Millora. Avaluacié continuada dels 33% 0 0 2,6,8,10, 12, 13, 14,
resultats treballats 15, 16
Modul Genomica. Avaluacio continuada dels resultats treballats 33% 0 0 57,11

Bibliografia

Modul Genomica
Inclosa al guié de practiques que esta a disposicié dels alumnes al Campus Virtual.
Modul Genética Humana

® Genetic Variation: a laboratory manual. Edited by M.P. Weiner, S. B. Gabriel, J C. Stephens (2007).
Cold spring Harbor Laboratory Press, New York, USA.

® Molecular Cytogenetics. Protocols and Applications. Edited by Y-S. Fan (2002). Humana Press Inc.,
Totowa, New Jersey, USA.
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® Human Cytogenetics. Constitutional Analysis. Edited by D.E. Rooney (2001). Third edition. Oxford
University Press, Oxford, UK.

® Human Cytogenetics. Malignancy and Acquired Abnormalities. Edited by D.E. Rooney (2001). Third
Edition. Oxford University Press, Oxford, UK.

Modul Genética Quantitativa i Millora

Inclosa al guié de practiques que esta a disposicié dels alumnes al Campus Virtual.



