Programa de Genética Humana
1. Bases preliminars

Tema 1. Introducciod
La genética humana com a ciéncia basica i aplicada. Camps d'estudi. Breu desenvolupament
historic.

Tema 2. Organitzacio del genoma huma

El genoma nuclear. El genoma mitocondrial. DNA de copia Unica i repetitiu.

DNA repetitiu. DNA satel-lit: satél-lit o, satel-lit §. Minisatel-lit: VNTR. Microsatel'lit.

DNA repetitiu disseminat. Familia Alu. Familia L1 o Kpn.

Families de gens. Gens d'TRNA, tRNA, globines, HLA.

Organitzacié molecular dels cromosomes metafasics humans. Centromers. Telomers. Regions
organitzadores del nucléol. Bandes cromosomiques. Isocores.

Tema 3. Principis i aplicacions dels métodes d'analisi del DNA. Models animals per a malalties
genétiques

Principis de la tecnologia del DNA recombinant. Enzims de restriccio. Mapes de restriccio.
Vectors. Clonatge funcional. Clonatge posicional (Genetica inversa). Sondes sintétiques
d'oligonucleotids. Marcatge de sondes.

Southern blot: aplicacions. Dot blot: aplicacions. Northern blot: aplicacions.

Reaccions en cadena amb polimerasa (PCR): aplicacions.

Diagnostic de malalties genétiques mitjangant DNA recombinant. Analisi directa: sondes de
gens clonats. Seqiienciaci6 directa. Analisi directa: analisi de lligament mitjangant
polimorfismes de longitud dels fragments de restriccid (RFLP).

Models animals per a I'estudi de malalties genétiques. Transferéncia de gens. Ratolins
transgénics.

I1. Genética del desenvolupament

Tema 4. La reproduccié humana

Espermatogenesi. Fase proliferativa. Fase meiotica. Espermiogénesi.

Oogenesi. Etapa prenatal. Proliferacio d'oogonies. Inici de la 1a divisio meiotica. Bloqueig en
dictiotene++++. Etapa postnatal. Creixement i diferenciacio de 1'oocit 11 del folicle. Represa
de la meiosi I 1 nou bloqueig. Diferéncies enetre espermatogenesi i oogenesi.

Fecundaci6. Maduracio i capacitacio de I'espermatozoide. Penetracio en les cobertes
oocitaries. Fusio de les membranes dels gametes. Activacio de I'oocit fecundat. Reaccio
cortical i bloqueig de la polispérmia. Finalitzacié de la meiosi II. Reuni6 dels cromosomes en
la placa metafasica.

Estadis del desenvolupament embrionari. Periode preimplantacional. Periode embrionari.
Periode fetal.

Control genetic del desenvolupament embrionari. Gens d'efecte matern. Gens de segmentacio.
Gens homeotics (HOX). Gens "paired-box" (PAX).

Naixements multiples. Classes de bessons i diagnostic. Limitacions dels estudis en bessons.

Tema 5. Determinacio i diferenciacio sexual
Desenvolupament embrionari de les gonades masculina i femenina. Diferenciacio dels
conductes genitals interns i externs. Determinacio genética del sexe. Factor de Determinacio



Testicular (FDT): el gen SRY. Diferenciacio sexual. Testosterona. Hormona antimiilleriana.
Control genétic de l'espermatogénesi: el gen AZF. Anomalies del desenvolupament sexual.
Inversio del sexe: homes XX i dones XY. L'hermafroditisme veritable. Pseudohermafroditisme
masculi 1 femeni.

Tema 6. Imprompta genomica++++

Concepte. Evidéncies. Embrions ginogenetics (teratomes-teratocarcinomes) i androgenétics
(molas hidatiformes++++). Triploides. Disomies cromosomiques uniparentals.

Establiment de la imprompta.+++

Possibles mecanismes. Metilacio del DNA. Imprompta+++ durant el desenvolupament
embrionari. Imprompta+++ genomica en sindromes. Sindrome de Prader-Willi. Sindrome
d'Angelman. Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Imprompta+++ del cancer. Pérdua de la
imprompta.+++

Tema 7. Inactivacié del cromosoma X

La compensacio de la dosi. La massa Barr. Les hipotesis de Lyon.

Inici de la inactivacio. Inactivacio en cél-lules extraembrionaries: imprompta+++. Replicacio
tardana i inactivaci6. Caracteritzacié geneética i molecular del centre d'inactivacio (XIC). El
gen XIST.

Extensi6 de la inactivacio. Gens que s'escapen de la inactivacié. Manteniment de la
inactivacio. Patrons de metilacio en cél-lules somatiques. Estructura de la cromatina sexual i
inactivacio. Inactivacio en cél-lules germinals: patrons de metilacio, expressio de XIST.

Tema 8. Defectes congeénits

Concepte. Incidéncia. Etiologia. Agents teratogens. Medicaments i productes quimics.
Infeccions: bacteris parasits i virus. Toxics habituals: sindrome de l'alcoholisme fetal. Agents
fisics. Malalties i malnutricio. Gens homeotics i dismorfologia. Epidemiologia dels defectes
congeénits: interes.

Defectes del tub neural. Incidéncia. Etiologia. Prevencio.

III. Genética de poblacions
Tema 9. Genética de poblacions I. Mutacio

Mutacio espontania. Taxa de mutacio en 'home. Taxa de mutacié i edat del pare. Tipus de
mutacions que causen malalties genétiques. '

Mutaci6 induida. Radiacions ionitzants. Font: la font natural deguda a la civilitzaci6 moderna.
Efectes genétics de les radiacions ionitzants. Mecanismes moleculars. Efectes en poblacions
exposades: Hiroshima, Nagasaki i Txernobil. Camps electromagnétics. Mutagénesi quimica.
compostos mutagenics. Metodes de deteccio: intercanvi de cromatides germanes (SCE).

Tema 10. Genetica de poblacions II. Polimorfisme en l'espécie humana
Concepte de polimorfisme genétic. Polimorfisme equilibrat. Polimorfisme transitori.

Polimorfismes bioquimics. Proteines. Enzims. Singularitat de l'individu.
Polimorfisme de la glucosa-6-fosfat-deshidrogenasa. Deficiéncia de la G6PD. Seleccio.



Polimorfisme en el DNA. Polimorfismes de longitud dels fragments de restriccioé (RFLP).
Nombre variable de repeticions en tandem (VNTR). Microsatel-lits. Polimorfismes en el DNA
mitocondrial. Perfils (empremtes digitals) del DNA.

Aplicacié de l'analisi del polimorfisme a l'estudi de I'evoluci6 de poblacions humanes. Gens,
poblacions i llengiies.

Aplicacions de l'analisi del polimorfisme en la medicina legal i forense. Diagnostic de la
paternitat. Identificaci6 dels individus.

IV. Citogenetica
Tema 11. El cariotip huma: métodes d'estudi

Tecniques de cultiu. Els limfocits. La medul‘la ossia. La pell i altres teixits. Tumors solids. El
liquid amnic. les vellositats corials. Obtencié de cromosomes de 'espermatozoide huma.
Tecniques de bandes. Bandes G. Bandes Q. Bandes R. Bandes C. Bandes NOR. Bandes
mitjangant enzims de restriccio.

Tecniques citogenetiques especialitzades. Alta resolucid. Intercanvis de cromatides germanes
(SCE). Fragilitat cromosomica. Condensacié prematura de cromosomes (PCC).

Citometria de flux. Hibridacio6 in situ. Cromosomes metafasics. Nuclis en interfase
(citogenética interfasica). Pintat de cromosomes. El cariotip huma normal. Analisi
cromosomica automatitzada. Nomenclatura cromosomica. Heteromorfismes cromosomics.
Llocs fragils. Evoluci6 del cariotip huma. Filogénia cromosomica.

Tema 12. Incidéncia de les alteracions cromosomiques

Incidéncia dels diferents tipus d'alteracions cromosomiques: en espermatozoides; en oocits; en
pérdues preimplantacionals; en embrions i en fetus del 1r trimestre; en abortaments espontanis;
en nounats ja morts; en nounats vius; en poblacions seleccionades: infertils i afectats de retard

mental.

Analisi de les diferéncies en les freqiiéncies, en relacié amb la seva etiologia.

Tema 13. Alteracions cromosomiques numeériques: etiologia

Aneuploidies. Trisomies. Monosomies. Etiologia: no disjunci6. Causes. Efecte de l'edat
materna. Pérdua anafésica. Separacio precog de centromers. Disomia uniparental: complexa i
parcial.

Poliploidies. Triploidia. Tetraploidia. Etiologia: errors en la fecundacio, endomitosi,
endoreduplicacio.

Mosaics i quimeres. Tipus. Origen. Mosaicisme confinat a la placenta.

Tema 14. Aneuploidies autosomiques

Caracteristiques fenotipiques generals de les sindromes autosomiques.

Trisomies. Sindrome de Down (trisomia 21). Incidéncia. Trets fenotipics: gens responsables.
Tipus citogenétics. Etiologia. Analisi enzimatica poblacional en el sérum matern. Models
animals per a la sindrome de Down.

Sindrome d'Edwards (trisomia 18). Incidéncia. Trets fenotipics. Tipus citogenétics. Etiologia.
Sindrome de Patau (trisomia 13). Incidéncia. Trets fenotipics. Tipus citogenétics. Etiologia.
Monosomies. Monosomia 21.



Tema 15. Alteracions estructurals dels autosomes I

Origen. Trencaments de la cromatida o del cromosoma. Tipus: estables, semiestables i
inestables. Punts de trencament.

Delecions (monomies parcials). Sindrome del Cri du Chat. Altres sindromes per delecio.
Duplicacions (trisomies parcials). Cromosomes anulars. Isocromosomes. Inversions:
pericéntriques i paracéntriques. Aneusomia de recombinacio. Estudis de segregacio en els
cromosomes d'un espermatozoide.

Citogenética molecular. Microdeleccions. Microduplicacions. Cromosomes marcadors.
Caracteritzacio citogenética i molecular.

Tema 16. Alteracions estructurals dels autosomes II

Translocacions robertsonianes. Incidéncia. Origen. Cromosomes dicentrics i monocentrics.
Punts de trencament (caracteritzacié molecular). Freqiiéncies relatives dels diferents tipus.
Portadors equilibrats. Segregacio meiotica. Infertilitat. Analisi de la segregacio en els
cromosomes d'un espermatozoide. Portadors desequilibrats.

Translocacions reciproques. Incidéncia. Punts de trencament. Portadors equilibrats.
Segregacio meiotica. Infertilitat. Analisi de la segregacio en els cromosomes d'un
espermatozoide. Portadors desequilibrats. Translocacions dicentriques. Translocacions
multiples simultanies (jumping translocations). Insercions: directes i invertides.

Tema 17. Els cromosomes sexuals i les seves alteracions

Estructura dels cromosomes X i Y. Regions pseudoautosomiques. Diferéncies entre els
efectes fenotipics de les autosomopaties i les gonosomopaties.

Aneuploidies dels cromosomes sexuals. Sindrome de Turner (45,X). Caracteristiques
fenotipiques. Origen. Mosaicisme. El gen RPS4? Dones 47, XXX. Sindrome de Klinefelter
(47,XXY). Caracteristiques fenotipiques. Origen. Homes XYY

Alteracions estructurals. Alteracions estructurals d'X. Alteracions estructurals d'Y.
Mosaicisme.

V. El mapa del genoma huma
Tema 18. Cartografia del genoma huma

Metodes per a l'elaboracio d'un mapa genétic. Analisi de lligament. Polimorfismes de longitud
dels fragments de restriccié (RFLP), nombre variable de repeticions en tandem (VNTR) i
microsatel-lits com a marcadors.

Metodes per a I'elaboracié d'un mapa fisic de baixa resolucio. Hibridacio interespecifica de
cel'lules somatiques. Dosi genica. Separacio de cromosomes individuals. Hibridacio in situ.
Metodes per a I'elaboracio d'un mapa fisic d'alta resolucio. Electroforesi de camp pulsat-+++.
Uni6 de sequéncies contigiies (contig). Chromosome Walking. Chromosome Jumping.
Identificaci6 de gens en DNA clonat: cromosomes artificials de llevat (YAC). Mapa de
sequiencies expressades (ETS).

Seqiienciacio.

Integracio dels mapes fisic i geneétic. Estat actual del mapa genétic huma. El projecte "Genoma
Huma".



VI. Genética bioquimica
Tema 19. Les hemoglobines i hemoglobinopaties

Hemoglobines normals. Sintesi de globines durant el desenvolupament. Estructura dels gens
de globines. Regulacio de la sintesi durant el desenvolupament.

Hemoglobinopaties. Classificacio. Variants estructurals. Substitucio de base. Delecio. Insercio
o addicio de bases. Fusio de cadenes.

Efectes clinics de les variants estructurals. Anémia falciforme.

Alteracions de la sintesi de globina. Talassémia alfa: o°, o+. Talasémia beta: 8°, f+. Talasémia
Op. Persisténcia heretada de I'hemoglobina fetal (HPFH).

Variants polimorfiques. Distribucié mundial i genética de poblacions. HbS i malaria.
Talasémies i malaria.

Diagnostic prenatal.

Tema 20. Errors congenits del metabolisme I

Caracteristiques generals dels errors congenits del metabolisme. Bloquejos metabolics en rutes
biosintétiques i degradatives. Bloquejos en el transport. Errors en la uni6 de cofactors. Errors
en receptors. Principis generals del tractament de les malalties metaboliques.

Anomalies en el metabolisme dels aminoacids. La fenilcetontria i altres hiperfenilalaninémies.
El fenotip. Tractament. Diagnostic neonatal poblacional. Heterogeneitat genética de les
hiperfenilalaninémies. Alteracions en el metabolisme de la tetrahidrobiopterina. Mutacions en
el gen de la fenilalanina hidroxilasa (PAH). Analisi d'haplotips i diagnostic prenatal. Diagnostic
d'heterozigots. Base molecular de la heterogeneitat de fenotips. Analisi d'haplotips en diferents
poblacions: migracio i deriva genética.

Tema 21. Errors congenits del metabolisme IT

Anomalies en el metabolisme de les lipoproteines. Lipoproteines: tipus, apolipoproteines.
Hiperlipoproteinémies. Classificacio. Defectes en receptors de proteines.
Hipercolesterolémia familiar. Fenotip. Classes de mutacions. Haplotips. Estudis poblacionals:
efecte fundacional.

Gens de les apolipoproteines. Conjunt apoAl-apoCIII-apoAlIV i hiperlipemia combinada
familiar. Conjunt apoCI-apoClII-apoE, gen apoAll. Gen apoB (defecte apoB-100 familiar).
Gen apoD. Els polimorfismes de les apolipoproteines i la seva associacié amb certs nivells de
colesterol i de triglicerids.

Anomalies en el transport a través de membranes. Mucoviscidosi o fibrosi quistica.
Incidéncia. Fenotip. Mutacions en el gen CFTR. Correlacié genotip-fenotip. Freqiiéncia dels
diferents tipus de mutacions en diverses poblacions: migracio, avantatge selectiu dels
heterozigots. Diagnostic prenatal. Diagnostic poblacional dels heterozigots. Tractament:
terapia génica.



VII. Immunogenetica
Tema 22. El complex principal d'histocompatibilitat

El sistema HLA. Antigens de classe I (A, B, C). Antigens de classe II (DR, DG, DP, DO,
DN). Métodes de tipatge. Estructura, polimorfisme i evolucio dels gens HLA. Haplotips.
Desequilibris de lligament. Associacio entre al-lels HLA i algunes malalties.

Tema 23. Base genética de la diversitat dels anticossos. Immunodeficiéncies hereditaries

Organitzacio del gens de les immunoglobulines. Gens de la cadena lleugera. Gens de la cadena
pesant. Mecanismes d'unio dels gens de la regio variable: recombinaci6 somatica V(D)J.
Seqiiéncies senyal. Activacio de la recombinacio: gens RAG-11 RAG-2. Unions D-J
imprecises. Hipermutacié somatica. Exclusio allélica. Recombinacio per canvi de classe en la
cadena pesant. Polimorfismes de les immunoglobulines: Gm, Km. Immunodeficiéncies
hereditaries. Immunodeficiéncia combinada severa (SCID). Sindrome de Wiskott-Aldrich.
Agammaglobulinémia lligada a X. Sindrome hiper IgM. Deficiéncia IgA.

VIII. Genética i comportament
Tema 24. Genética i comportament

El paper de I'heréncia en el comportament huma normal i alterat.

Demencies presenils: malaltia d'Alzheimer. Fenotip. Esporadica. Familiar. El gen de la proteina
precursora de B-amiloide (APP). Gens en els cromosomes 141 19.

Psicosi. Esquizofrénia. Fenotip. Predisposicio genética. Malaltia maniaco-depressiva. Fenotip.
Predisposicio genetica. Malalties per addiccid. Alcoholisme. Predisposicio genetica.
Polimorfismes bioquimics: alcohol deshidrogenasa (ADH), aldehid deshidrogenasa (ALDH).

IX. Mutacions dinamiques
Tema 25. Sindromes per expansio progressiva del nombre de trinucleotids repetits

Caracteristiques de les mutacions de trinucleotids repetits (mutacions dinamiques o
inestables). Sindrome de fragilitat del cromosoma X. Incidéncia. Fenotip. Caracteristiques
citogenetiques. Genética molecular: gen FMR 1, premutacié, mutaciéo completa. Metilacio.
Imprompta+++. Diagnostic prenatal. Genética de poblacions: cromosoma fundador.
Malaltia de Huntington. Fenotip. Genética molecular: el gen IT15. Consell genétic
presimptomatic.

Distribuci6 geografica i origen de les mutacions. Distrofia miotonica. Ataxia
espinocerebel-losa de tipus 1.

X. Geneética i cancer
Tema 26. Genética i cancer

Les cél-lules tumorals. Tumors solids: carcinomes. Leucémies. Limfomes. Epidemiologia.
Factors ambientals: carcinogens.



Bases genétiques del cancer huma. Mutacions somatiques i cancer. Lesions genetiques de
Knudson. Oncogens. Protooncogens (oncogens cel-lulars). Mecanismes d'activacio de
protooncogens: mutacions puntuals, reorganitzacions cromosomiques. Gens supressors del
tumor. Concepte. Pérdules al-léliques. El gen de la proteina p53. Gens del desenvolupament.
Imprompta+++ genomica.

Cancers hereditaris. Retinoblastoma. Tumor de Wilms.

Factors de predisposicio al cancer. Inestabilitat genética. Sindromes d'inestabilitat genética:
fragilitat cromosomica. Virus i cancer en I'home. Gens mutadors.

Alteracions cromosomiques i cancer. Tipus d'alteracions cromosomiques. Translocacions i
oncogens: leucémia mieloide cronica (LMC). Limfoma de Burkitt. Deleccions i perdua de
gens supressors: meningioma. Cancer de colon. Amplificacio genica: diminuts dobles (DM),
regions de tincio homogenia (HSR). El paper de les alteracions cromosomiques en el
diagnostic i el prondstic de leucemies i limfomes.

XI. El consell genétic
Tema 27. El consell genétic

La importancia d'un diagnostic precis. Deteccio de portadors: tests clinics, bioquimics, DNA
(RLFP). Complicacions en el consell genétic. Penetrancia imcompleta, expressivitat variable,
fenocopies, heterogeneitat genetica. Mosaicisme en la linia germinal. Matrimonis entre cosins.
Consell genetic en malalties comunes amb predisposicio genética: riscs empirics. Acceptacio
del risc genétic. Caracter multidisciplinar del consell genétic. Genética, ética i societat.

Tema 28. El diagnostic prenatal i preimplantacional

Indicacions. L'edat materna i les anomalies cromosomiques. Les sindromes géniques. Malalties
recessives lligades al cromosoma X. Malformacions congeénites. Defectes del tub neural.
Procediments. L'amniocentesi. Biopsia de vellositats corioniques. La cordocentesi. Biopsia
fetal. L'ecografia.

L'analisi. Analisi citogenética. Hibridacio in situ. Analisi bioquimica (malalties metaboliques.
DNA: directe, indirecte (lligament amb RFLP). Determinaci6 del sexe: reaccié en cadena amb
polimerasa (PCR), hibridaci6 in situ. Diagnostics enzimatics poblacionals en sérum matern.
Diagnostic preimplantacional. PCR. Hibridacio in situ.

Tema 29. La terapia génica

Métodes convencionals per al tractament de les malalties genétiques.

Terapia correctiva: problemes. Prerequisits per a l'aplicacio de la terapia génica. Transferéncia
de gens somatica versus germinal.

Tecniques d'inserci6 de gens. Els retrovirus. Els adenovirus. Métodes fisics. Recombinacio
homologa. Teixits diana. Cel-lules hematopoétiques, musculars, del pulmo, del fetge, del
sistema nervios central, cél-lules endotelials.

Models animals.

Malalties susceptibles de terapia génica. L'adenosinadeaminasa (ADA).

Mucoviscidosi. Hipercolesterolémia familiar. L'hemofilia B. El cancer: el melanoma, el
neuroblastoma.
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Programa de les classes de practiques

Practica 1. Citogenética: cultiu de limfocits i obtencio de preparacions cromosomiques
Cultiu de limfocits humans.

Obtencio6 de preparacions cromosomiques.

Observacio de les metafases a través del microscopi invertit.

Practica 2. Citogenética: técniques d'identificacié cromosomica
Tinci6 uniforme.

Bandes G.

Bandes C.

Bandes NOR.

Observacio a través del microscopi i seleccido de metafases.
Microfotografia.

Realitzacio del cariotip amb bandes G.

Analisi dels polimorfismes NOR i C.

Practica 3. Citogenética: cromosomes d'alta resolucio

Cultiu de limfocits amb sincronitzacié cel-lular.

Obtencio de preparacions cromosomiques d'alta resolucio.

Bandes G.

Observacio a través del microscopi.

Valoraci6 del rendiment mitjangant 1'analisi de l'index mitotic i la qualitat de les metafases.

Practica 4. Citogenetica: intercanvi de cromatides germanes

Cultius de limfocits en preséncia de bromodeoxiuridina (BrdU) en dues concentracions
diferents.

Tractament de les preparacions cromosomiques per a l'observacio d'intercanvis de cromatides
germanes (SCE).

Observacio a través del microscopi.

Analisi del nombre d'intercanvis dels dos cultius i valoracio estadistica de les diferéncies.
Observacio de cromosomes dicéntrics i acéntrics en preparacions provinents d'un cultiu de
sang irradiada in vitro.

Practica 5. Citogenética: llocs fragils

Cultiu de limfocits en preséncia d'afidicolina (APC).
Obtencio de les preparacions cromosomiques.
Tinci6 uniforme i descoloracio.

Tractament de les bandes G.

Observacio a través del microscopi.

Analisi dels llocs fragils més comuns.

Practica 6. Hibridaci6 in situ: sondes centromériques

Marcatge de la sonda centromeérica del cromosoma 12 amb biotina per nick-translation.
Prehibridaci6 i hibridacio.

Rentatges posthibridacio.

Deteccio¢ de la hibridacio.

Tincid.



Observaci6 a través del microscopi dels senyals corresponents al centromer del cromosoma 12
en metafases i nuclis interfasics.

Practica 7. Pintat de cromosomes

Marcatge de la sonda corresponent a la biblioteca del cromosoma 1 amb biotina per
nick-translation.

Prehibridacio i hibridacio.

Rentatges posthibridacio.

Deteccio de la hibridacio.

Tincio.

Observacio a través del microscopi de fluorescencia.

Practica 8. Inmunohematologia I (teorico-practica)

Breu explicacio teorica dels sistemes ABO i Lewis.

Experiment de Karl Landsteiner.

Proves d'aglutinaci6 en un portaobjectes: determinacio dels subgrups A, i A,
Proves d'aglutinacio en un tub: microtécnica aplicada al sistema Lewis.

Practica 9. Immunohematologia II (teorico-practica)

Obtencio 1 titulacio de lectines.

Preparacio d'anti-H.

Determinacié qualitativa del caracter secretor mitjangant la técnica d'inhibicio.

Practica 10. Immunohematologia III (teorico-practica)

Breu explicacio teorica dels sistemes Rhesus i Duffy.

Determinaci6 de I'antigen D mitjangant proves en tub.

Prova de Coobs indirecta: determinacio dels antigens D" i del sistema Duffy.

Practica 11. Electroforesi d'enzims eritrocitaris

Preparacio del gel.

Preparacio6 de la mostra.

Obtencio i interpretacié dels patrons electroforeétics de la glioxalasa I (GLOI)..

Practica 12. El sistema HLA
Lectura de les plaques de Terasaki per als antigens de classe I: A, B, C.
Interpretacio de la lectura.

Practica 13. Perfils (empremtes digitals) de DNA
Extraccio de DNA a partir de limfocits.
Tractament mitjangant enzims de restriccio.
Migracio electroforetica.

Southern-blot.

Hibridacié amb sondes de microsatél-lits.



L'avaluacio

El sistema d'avaluacioé que es du a terme i que proposem per a l'assignatura de Genética
Humana és l'examen de resposta curta. En una part de l'examen, aproximadament un 50%, el
tipus de preguntes es basen en la resolucio de problemes que es poden donar habitualment. La
resta correspon a preguntes referents a conceptes i a altres en les quals I'alumne haura de
demostrar la seva capacitat integradora. S'hi inclouen també quiestions referents a les classes
teoriques.

La preparacio i l'exposicio de seminaris es qualifica i 'alumne té la possibilitat d'apujar la seva
nota de qualificaci6 final un 20%.

També es realitza un examen per apujar la nota. En aquest cas, les preguntes son tematiques i
es valora 'estructuracio de les respostes i la consulta de bibliografia. Hi ha, a més, un control
de l'assistencia a les sessions practiques.



