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Aquest és un curs introductori al camp de la Genética i pretén ser
una oportunitat Gnica per a I'encontre amb les noves i fascinants
idees d'aquesta Ciéncia. Es donara especial émfasi als principis i
conceptes generals de la Genética, per tal d'obtenir-ne una visidé
dels problemes i del seu abast. La Genética, sens dubte, és una de
les grans arees de recerca del segle XXI.

Temari Bibliografia Practiques Examens Links Material

Tenart

Curs 2001/2002
Tema 1. INTRODUCCIO
La ciéncia de la Genética. Fenotip i genotip. El genoma. L'analisi genetica. Le:

tres arees generals de la Genética: classica, molecular i evolutiva. Organisme:
més utilitzats en els estudis de Genética. El segle XXI, el segle de la genética

PART Il. EL MENDELISME | LA TEORIA CROMOSOMICA
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Tema 2. MITOSI | MEIOSI
Cromosomes. Mitosi. Significat de la mitosi. Meiosi. Significat de la meiosi.
Cicles bioldgics. Teoria cromosdmica de I'heréncia.

Tema 3. PRINCIPIS MENDELIANS | EXTENSIONS

Eis experiments de Mendel. Principi de la segregacio. Relacions de
dominancia. Al.lelisme multiple. Gens letals. Principi de la segregacio
independent. Interaccions genotipiques. Epistasi. Genética bioquimica.
Hipdtesi un gen-un enzim. Penetrancia i expressivitat.

Tema 4. DETERMINACIO DEL SEXE, LLIGAMENT AL SEXE | ANALISI DE
PEDIGRIS

Determinacid del sexe. Heréncia lligada al sexe. Heréncia influenciada pel
sexe. Heréncia limitada a un sexe. Analisi de pedigris. Compensacidé de dosi.
Hipotesi de Lyon.

Tema 5. LLIGAMENT | MAPES GENETICS EN EUCARIOTES

Lligament. Mapes genétics: encreuament de dos punts; encreuament de tres
punts. Demostracid citologica de I'entrecreuament. Analisi de tetrades.
Recombinacié mitotica. Mapes en humans.

Tema 6. LLIGAMENT | RECOMBINACIO EN PROCARIOTES | VIRUS

Els bacteris i virus en la investigacio genética. Fenotips bacterians. Fenotips
virals. Processos sexuals en bacteris i virus. Transformacié. Conjugacio.
Transducci6. Cicle bioldgic dels fags. Recombinacié en fags.

Tema 7. CITOGENETICA

Variacions de I'estructura cromosdmica: trencaments cromatidics i
cromosomics. Les inversions i llur significat. Delecions i duplicacions.
Translocacions. Variacions en el nombre de cromosomes: euploidia i
aneuploidia. Mosaicisme. Aneuploidia a 'home. Poliploidia: auto i
alopoliploidia.

P ART lll. GENETICA MOLECULAR

Tema 8. LA QUIMICA DEL GEN

Propietats esperades del material genétic. Quimica dels acids nucleics.
Estructura del DNA. Formes alternatives del DNA. Replicacio del DNA:
experiment de Meselson i Stahl. Demostracié autoradiografica del DNA.
Enzimologia de la replicacié del DNA: I'origen de replicacid. forca de replicaci¢
Superenrotllament. Finalitzacid de la replicacio. Estructures replicatives: el
model del cercle rodant. El model de llagos D. La replicacio en eucariotes.

Tema 9. EXPRESSIO GENICA: TRANSCRIPCIO

La transcripcio: complementarietat DNA-RNA. RNA polimerasa. Senyals
d'iniciacié i finalitzacio. La transcripcié en eucariotes: promotors. CAP i
sequéncies poli-A. Introns. Activitat autocatalitica del RNA. Noves informacion
sobre el flux d'informacié genética: transcripcio inversa. Autoreplicacié del
RNA.

Tema 10. EXPRESSIO GENICA: TRADUCCIO )
Els ribosomes i el RNA ribosdmic: subunitats ribosomiques. El nucléol en



eucariotes. RNA de transferencia: similituds de tots els t-RNA. Llagos de t-
RNA. La traducci6: complex d'iniciacié. Elongacio. Finalitzaci6. El codi genétic
lectura en triplets. Hipotesi del balanceig. Universalitat del codi genétic.
Excepcions del codi. Evolucié del codi genétic.

Tema 11. EXPRESSIO GENICA: CONTROL EN PROCARIOTES

El model de l'operd. El sistema induible de I'operd lac: el metabolisme de la
lactosa. El gen regulador. L'operador. Induccio de I'operd lac. Mutants de
l'opero6 lac. Repressid catabdlica. El sistema reprimible de 'oper6 triptdfan.
Atenuacio. Control transcripcional. Control postranscripcional

Tema 12. EXPRESSIO GENICA: CONTROL EN EUCARIOTES

Patrons de desenvolupament: diferenciacio i totipoténcia. Mapes de desti.
Desenvolupament primerenc de Drosophila. Mutants homedétics. Control de la
transcripcio en eucariotes: metilacié i Z-DNA. Regulacion postrancripcional.
Immunogenética: Immunoglobulines. Varietat d'anticossos. Cél.lules
receptores T i proteines MHC. Geneética del Cancer.

Tema 13. CLONACIO | SEQUENCIACIO DEL DNA

Clonacié del DNA. Enzims de restricci6. Vectors hibrids. Sondes de gens
especifics: Southern blotting. Sondes per un gen clonat. Analisi
d'heteroduplex. Vectors eucariotes: expressio de DNA estrany a les cél.lules
eucariotes. Mapes de restriccid: polimorfisme en la longitud dels fragments de
restriccidé (RFLP). La reaccié en cadena de la polimerasa (PCR). Beneficis
practics de la clonaci6 de gens. Seqlienciacié del DNA. Clonacié
d’organismes.

Tema 14. GENOMICA

Mapes fisics de baixa resolucio: citoldgics, de translocacions, de delecions.
Hibridacié in situ. FISH. Mapes fisics d alta resolucio: Electroforesi de camp
polsant i mapes de restriccid. Estratégies de seqiienciacié del genoma.
Organitzaci6 de la seqiiéncia del DNA. La seqiiéncia del genoma huma.
Gendmica funcional. Bioinformatica i Geneética.

Tema 15. EL CROMOSOMA EUCARIOTIC

La cél.lula eucariota. El cromosoma eucariota: estructuracié del DNA.
Composicio de les nucleoproteines. Bandeig cromosomic. Centrdmers i
telomers. Repetitivitat del DNA en el cromosoma eucariodtic.

Tema 16. DNA: MUTACIO, REPARACIO | RECOMBINACIO

La mutacié: el test de fluctuacid. Estructura genética fina. Test de
complementacio: el cistrd. Mutacié espontania i mutacié induida. Taxes de
mutacio. Mutacions puntuals. Mutagénesi quimica. Reparacié del DNA:
reversid de les lesions. Fotoreparacid. Reparacié per escisi6. Reparacio
postreplicativa. Reparacio SOS. Recombinacié: model de Holliday.
Recombinacié bacteriana. DNA hibrid.

Tema 17. ELEMENTS MOBILS
Elements genétics transposables: Elements |S. Transposons compostos.
Mecanismes de transposicio. Efectes fenotipics i genotipics de la transposicid

Tema 18. HERENCIA NO MENDELIANA
La deteccid de I'heréncia no mendeliana. Efectes materns: enrotilament de la
closca del cargol, pigmentacio de I'arna, empremta parental. Heréncia
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citoplasmatica; mitocondris, cloroplasts. Particules infeccioses. Plasmidis
procariotes.

P AR T IV GENETICA QUANTITATIVA | EVOLUTIVA

Tema 19. HERENCIA QUANTITATIVA

Caracters regulats per diversos loci: control de dos loci. Control de tres loci.
Control multiloci. Localitzacié de poligens. Significat de I'heréncia poligénica.
Experiments de seleccid. Heretabilitat: heretabilitat aconseguida. Particio de le
variancia. Mesura de I'heretabilitat. Heréncia quantitativa en humans: el color
de la pell. Estudis en bessons.

Tema 20. GENETICA DE POBLACIONS: EQUILIBRI DE HARDY-WEINBERG
| SISTEMES D'ENCREUAMENTS

La poblacié mendeliana. Freqliéncies al.léliques i genotipiques. Equilibri
Hardy-Weinberg. Prova de I'equilibri de Hardy-Weinberg. Extensions de
I'equilibri de Hardy-Weinberg: al.lels maltiples. Loci multiples. Encreuaments
no aleatoris: consanguinitat. Analisi de pedigris. Analisi de poblacions.

Tema 21. GENETIQA DE POBLACIONS: PROCESSOS QUE CANVIEN LES
FREQUENCIES GENIQUES

Els factors d’evoluci6. Mutacié. Migracié. Deriva genética: efecte fundador i
colls d'ampolla. Selecci6 natural: concepte i tipus. Models de seleccid.
Seleccié en contra de I'hnomozigot recessiu. Seleccié en contra de I'heterozigo
Equilibri mutacio-seleccio.

Tema 22. GENETICA DEL PROCES EVOLUTIU

Evolucié darwiniana. Evolucié i especiacié: mecanismes de cladogénesi.
Gradualisme filétic versus equilibri puntuat. Variacié genética: descripcié i
manteniment del polimorfisme. Sociobiologia: altruisme.
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e Benito, C. 1997. 360 problemas de Genética. Resueltos paso a paso.
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5? edicid anglesa). Prentice Hall Iberia, Madrid.

¢ Molté, M.D. & L. Pascual. 1999. Pero, queé és aixo de la genética? Ed.
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edici6é anglesa). Ed. Reverté, Barcelona.
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Es faran set practiques que es donaran en nou sessions. Les practiques son,
per ordre:

1. Introduccié a la biologia i morfologia de Drosophila.

2. Analisi d'un mutant i asignacio al seu grup de lligament.

3. Elaboraci6é d'un mapa genétic de tres marcadors.

4. Preparaci6 del cromosomes politénics de Drosophila buzzatii. Mapes
citologics i observacio d'inversions paracéntriques.

5. Analisi del cariotip huma i observacié d'alteracions cromosomiques.

6. Deteccio de la variacié genética en proteines mitjangant I'electroforesi en ge
de mid6. Mesura de la variacidé genética a les poblacions naturals.

7. Aplicacions de la bioinformatica a la investigacié genética.

Exdmens anteriors

Febrer 1999-2000

1. Els principis mendelians s'expliquen segons la segregaci6 del al lels, que t
lloc a la primera divisié meiotica. Qué vol dir aixd? Feu un esquema senzill pel
explicar-ho. A Neurospora es pot observar que, a vegades, la segregacio dels
al lels es produeix a la segona divisié meidtica. Quan passa aixd?
Acompanyeu la resposta amb un esquema.

2. De cada una de les segients proposicions, quines son verdaderes o falses’
Cal que justifiqueu la resposta.

a) Les lieis de Mendel sén probabilistiques

b) Tots els individus amb la sindrome de Down presenten una trisomia del
cromosoma 21

¢) Un cariotip huma anormal 49, XXXYY presenta tres corpuscles de Barr

d) Els gens de les regions heterocromatiques no s'expressen mai

e) Els caracters quantitatius no es poden explicar segons els principis de
I'heréncia mendeliana

3. En el ratoli, la pigmentacio és determinada per un al lel dominant (c+) i
I'albinisme per un al lel recessiu (c), corresponent a un locus autosomic. El
tipus de color, negre o marro, ve determinat per un altre locus autosomic, de
manera que 'al lel que determina el negre és dominant (b+), mentre que
I'al lel per marro és recessiu (b).

Es varen encreuar individus homozigotics marrons amb individus albins
protadors de I'al lel per negre en homozigosi. Els individus de la F1 van ser
posteriorment aparellats amb individus doble recessius, obtenint la seglient
descendéncia: 34 negres, 66 marrons i 100 albins. Determineu si aquests
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gens estan lligats i, en cas afirmatiu, calculeu el percentatge de recombinacio.

4. De I'encreuament de dues plantes, una amb flors de color terrés i I'altra am!
flors blanques, tota la F1 presentava flors terroses. A la F2 es van obtenir 320
blanques, 60 blaves, 180 grogues, 540 terroses i 180 vermelles.

Analitzant els pigments responsables dels diferents colors es va veure que el
color terrés resultava de la preséncia de dos pigments, sent les altres
coloracions degudes a un sol pigment. Expliqueu genéticament aquests
resultats i feu un esquema de la possible via biosintética dels distints
pigments.

5. Indiqueu la resposta correcta a cada una de les seglents preguntes.

a) El diagrama és un esquema de la transcripcid, on la fletxa indica la direccio
de la polimeritzacid de I'RNA. Assenyaleu els extrems 5' i 3' de cada cadena
de I'acid nucleic i indiqueu el nom de cadascuna de les cadenes.

b) Una molécula de DNA de doble cadena amb la seglent seqiiéncia:

AMTTGCCTAGAGCTA
T"AACGGATCACGAT

sofreix una inversio, els punts de trencament de la qual estan assenyalats am|
el simbol A, Escriviu la seqliéncia resultant.

c) El percentatge molar T en el DNA d'un bacteri és del 22%. Quin és el
percentatge molar de G?

5. Quines son les caracteristiques basiques del codi genétic? Definiu-les i
expliqueu-les breument.

6. Expligueu de manera breu quins son els elements i el protocol que
utilitzarieu per clonar un fragment de DNA.

7. Expliqueu el paper dels canvis tautomeérics en la génesi de mutacions.
Il lustreu la resposta amb els corresponents esquemes.

8. a) Si la variancia genética d'un caracter en dues poblacions es la mateixa,
ho sera també la seva heretabilitat? Raoneu adequadament la resposta.

b) Si considereu una poblacioé d'individus clonats, quin és el valor de
I'heretabilitat del caracter pes? Podria actuar la seleccié de manera efectiva
sobre aquesta poblacié? Raoneu les respostes amb arguments genétics.

10. En una poblacié humana constituida per 100.000 individus, el 40% so6n de
grup sanguini A, el 28% del B, el 25% de I'AB i la resta del 0.

a) Calculeu les fregiiencies géniques i genotipiques

b) En quin supdsits us heu basat per respondre I'apartat anterior?

Links

e Sociedad esparfiola de genética
¢ Notes finals examen Setembre Grup 3




Material per 'alumie

e Guib de practiques
e Gui6 de problemes
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