PROGRAMA DE CITOGENET!CA

El cromosoma: caracteristiques generals, Diferenciacié longitudinal:
teldmers, cromomers, centromers (origen), constriccions secundaries,
satel.lits. Diferenciacid lateral: model uninémic, binemic i multine-
mic. E! cromosoma com a unitat de transmissid i de fragmentacid. Llocs

fragils, evolucid cromosomica i cancer.

Bases moleculars de la citogenetica. Organitzacio del DNA. Ecologia

molecular. La cromatina, eucromatina i heterocromatina: conceptes ci-
tologic i molecular. Heterocromatina facultativa i constitutiva. Im-
printing. DNA repetitiu: tipus. Altres tipus de DNA. Bases moleculars

de les bandes cromosomiques.

Tecniques de citogengtica. Estudi dels cromosomes: extensions, prepa-
racions directes i métodes de cultiu. Estudi de la primera divisid
embriondria. Reactivacié d'espermatozous i d'odcits. Técniques foto-

grafiques.

Analisi delcariotip. ldiogrames. ldentificaci6 de cromosomes: morfolo-
gia, radioautografia, tecniques de bandes i bandes de gran resolucié.
Problemes d'interpretacid de les bandes. Microdensitometria. Analisi

cromosomica automatitzada.

Sincronitzacio cel.lular. Obtencid i manteniment de clons cel.lulars.
Hibridacié cel.lular. Mapes genics. Aspectes evolutius. Metodes de
micromanipulacid. intercanvis de cromatides germanes (SCE) amb Brdu.
Encreuament de cromatides (SCl1). Condensacid prematura de cromosomes
(pcc) .

~ - . N\
Ultraestructura cromosomica: talls i inclusido en un sol pla. Microsco-
pia electronica de rastreig. Estudi ultraestructural del aparellament

. . ~ .
cromosomic: el complex sinaptonemic.

Transferéncia de gens mitjangant cromosomes. Sistemes de transferéncia.
Estabilitzacié i integracié. Dobles diminuts (dm). Aplicacions practi-

ques. Sondes moleculars: aplicacié a delecions i duplicacions.



1.

12.

13.

14,

15.

El cariotip. Inestabilitat cromosomica. Cariotips simetrics i asi-
metrics. Ploidia. Nomenclatura. Nombre basic. Nombre fénamental.

Evolucid def cariotip.

. . -, .
Canvis estructurals i numerics. Punts evolutius de trencament, 1locs

- .

. . . - . - -~ . .
fragils i oncogens. Possible relacid entre evolucid cromosomica i

cancer. Poliploidia. Disploidia. Agmatoploidia. Mecanismes cromoso-

mics d'especiacid.

La duplicacid genica com a mecanisme evolutiu. Duplicacid linial i
duplicacié lateral. Duplicacid total (poliploiditzacid) i evolucid.

Criptopoliploidia.

Divisid cel.lular. Mitosi. Fases i durada. Orientacid de centromers:
nomenclatura. Control de la divisio cel.lular. Factors que poden afec-
tar la divisid cel.lular. Verins mitdtics. Poliploidia i polisomia.
Endoreduplicacid i endomitosi. Mitosis multipolars. Amitosi.-Mosaics

. . ) . . ~ .,
i quimeres. Mosaicisme autosomic i gonosomic.

Recombinacid. Mecanismes d'intercanvi. Conversid genica i recombinacid.
Divisid reduccional: meiosi. Fases de meiosi . Analisi cromosomica i de

. Rl . . . . . . . .
complexos sinaptonemics. La meiosi |. Sinapsi: factors que hi influei-
xen (bandes, G-rich motifs). Homosinapsi i heterosinapsi. Recombinaciéd
i sobrecreuament. Quiasmes. Orientacié de centromers: nomenclatura.

Terminalitzacid de quiasmes.

Asinapsi, desinapsi i separaci6 precog (univalents). La meiosi II.
. . > - ~ .
Orientacié de centromers: nomenclatura. Aspectes cromosomics de la
~ . . - . ~ P N\ o
gametogenesi: diferencies entre espermatogenesi i ovogenesi. Aspectes

cromosomics de la fecundacié. Pronuclis. Asincronia.

- . - . -~ - ~ O, . .
Fenomens d'interferencia. Interferencia de cromatides i de quiasmes.

- . . - ‘v . . -
Interferencia negativa. Efectes intercromosomics. Localitzacid de
quiasmes. Factors que afecten la formacid de quiasmes i el sobrecreua-

ment. Analisi dels bivalents.

Aparellament i sobrecreuament somatic. Organitzacid del nucli interfa-
sic. ldentificacid cromosomica a interfase. Relacions intercromosomi-

ques i relacid dels cromosomes amb altres estructures nuclears. Inter-

~
canvi de cromatides germanes.
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Cromosomes especialitzats. Tipus adaptatius: cromosomes po!itécnics
i cromosomes plomosos. Amplificacid génica. Tipus especials: regions

de coloracié homogenia (HSR).

Tipos de especialitzacid permanent. Cromosomes sexuals. Corpuscle de
Barr. Corpuscle Y. Hipotesi de Lyon. Caracteritzacid de! cromosoma X
inactiu: radioautografia i BrdU. Regid pseudo autosomica de 1'X. De-
terminacié del sexe. Mecanismes. Antigen HY. Origen dels cromosomes

H . . 2 .
sexuals. Casos especials (X0/XX; XX/X Y)Y, 5 Xy X)X XZ/X1 X, Y i
variants).
Cromosomes nucleolars: NDR. Cromosomes holocinetics. El cas d'Ascaris.
Cromosomes supernumeraris i cromosomes B. Cromosomes limitats (L). Cro-
mosomes estables (S) i cromosomes eliminats (E). Cromosomes diminuts

(m). Megacromosomes (Agregats de fragments acentrics o centrics).

Origen de les variants cromosBmiques estructurals. Mutégens i clasto-
gens. Variants inestables. Variants semiestables: anells i dicentrics.
Cicle trancament-fusid-pont. L'anell de Mdbius. Variants estables._Cla—
ssificacié i origen. Formes més significatives. Intercanvis de croma-

tide. Classificacio.

Variants cromosdmiques estructurals. Deficiencies: tipus, efecte feno-

tipic, aparellament cromosBmic, recombinacid i conseqﬁéncies genetiques.
Duplicacions: tipus, efecte fenotipic, efectes de posicid, aparellament
cromosomic, recombinacid i anomalies derivades. Microdelecions i micro-

duplicacions.

Variants cromosomiques estructurals. Aneusomia de recombinacid. Inver-
. . N . . s S .
sions. Nomenclatura. Inversions paracentriques i pericéntriques: efecte
. N . . .- . I
fenotipic, aparellament cromosomic, efecte de posicid, recombinacid i

transmissio. Inversions i-evolucid.

. N . .
Variants cromosomiques estructurals. Translocacions. Nomenclatura.
. rd . Y . . . -
Tipus, efecte fenotipic, aparellament cromosomic, efectes de posicid,
intercanvis i configuracions. Heterosinapsi. Translocacions maltiples.

Heterozigots obligats. Translocacions i evolucid.

. N, . o
Variants cromosomiques estructurals. Translocacions Robertsonianes o
fusions ceéntriques. Mecanismes, polaritat i importancia evolutiva.

- ~ . - I ~
Productes monocentrics i dicentrics. lnactivacid centromera. Translo-

.- N . . . ~ ~
cacio centrica o translocacid centromer-telomer.
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Variants cromosomiques estructurals. Fisid centrica: importancia
. N . . . .
evolutiva. Cromosomes telocentrics i isocromosomes. Mecanismes de

.- o N, . . .-
produccid.Efecte fenotipic, aparellament meiotic i transmissio.

- . - ~ . 3 - -
Fisié centrica i evolucid.

Variants cromosBmiques numEriques. Aneuploidia. Nomenclatura.
Monosomia i nul.lisomia. Trisomies. Trisomics primaris. Origen i
efectes fenotipics. Aparellament cromosomic. Sobrecreuament. Orien-
tacié. Segregacid. Transmissid. Tipus derivatius. Disomia uniparen-
tal.

Variants cromosBmiques numErfques. Aneuploidia. No-disjuncid gono-
somica. Origen i resultats. Efecte fenotipic. Comportament meiotic.

.- h .« - N
Seleccié de gametes. Separacié preco¢c de centromers.

. .o, S s g s S . .
Variants cromosomiques numeriques. Aneuploidia. Trisomics secundaris.
- - ~ - . . L I R 3 . . - .
Trisomia de telocentrics. Trisomia terciaria i trisomia d'intercanvi.
. - . \o L * e -
Tipus i origen. Aparellament cromosomic. Tfansmissid.
Euploidia. Nomenclatura. Haploidia. Origen. Aparellament cromosomic.
Triploidia. Origeniaparellament cromosomic. Distribucié a Anafase I.

Diandria i diginia.

Altres formes de poliploidia. Autopcliploids. Orfgen i efecte fenoti-
pic. Aparellament cromosomic. Localitzacié de quiasmes. Comportament
meiotic. Doble reduccid. Fertilitat. Autopoliploids naturals. Resul-

tats genetics.

Al.lopoliploids. Tipus. Diploiditzacid. Regulacié de !'aparellament
cromosomic. Al.lopoliploiditzacié. Analisi genética dels al.lopoli-

ploids. Resultats genetics. Segregacions anormals.



Practi itogengti

1. Cultiu de limfocits
2. Tecniques d'identificacié cromosomica: bandes C, Bandes G.
3. Meiosi: Identificacié de les diferents fases

4. Tecnica d'obtencié de complexes sinaptinemics



