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Prerequisits

Coneixements necessaris per a seguir correctament l'assignatura:

1. Conéixer i comprendre els fonaments basics de les assignatures de primer curs: "Biologia Cel-lular i
Histologia" i "Genética".

2. Coneixer i comprendre aspectes especifics d'aquestes assignatures: Els principis mendelians i la teoria
cromosomica de I'heréncia, el flux de la informacié genética, el cicle cel-lular i els mecanismes de divisio
cel-lular.

3. Llegir correctament en anglés.

4. Utilitzar a nivell d'usuari eines informatiques basiques (Internet, Powerpoint, i processadors de texts)

Objectius

La citogenetica és una disciplina hibrida que es nodreix de conceptes de Biologia Cel-lular i de Genetica. La
convergencia d'aspectes derivats d'aquestes arees ha contribuit al desenvolupament d'una ciéncia moderna i
dinamica que presenta com a objectiu fonamental I'estudi del cromosoma.

El progrés d'aquesta disciplina s'ha caracteritzat per I'aplicacié combinada de técniques convencionals i
modernes, aixi com per un intercanvi continu entre el desenvolupament de nous métodes i la formulacié de
noves hipotesis. Tot plegat ha influit notablement en un coneixement més profund del cromosoma, aportant
una concepcié dinamica d'aquesta estructura cel-lular i desenvolupant fins a limits insospitats, el binomi
estructura - funcié.

La consolidacio de la Citogenética al llarg dels dltims anys ha donat com resultat una disciplina viva,
acostant-nos a les fronteres d'altres disciplines de la Biologia i amb clares i notables aplicacions de
repercussions socials considerables: millora de la salut humana (cancer i genotoxicitat, origen genétic de
sindromes i malalties, origen genétic de la infertilitat, dosimetria biologica); agricultura i ramaderia a través de
la millora genética de plantes; determinacié dels canvis cromosomics que participen en processos
d'especiacié.

En aquest context els objectius formatius de l'assignatura sén:

1. Oferir una visié completa de I'estructura i comportament dels cromosomes com a garants de la conservacié
de la informacio genética, la seva transmissio de pares a fills i I'alliberament ordenat en I'expressié genica.
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2. Estudiar les variacions que afecten elscromosomes, des dels mecanismes que les originen fins a les
consequéncies genétiques per a la descendéncia.

D'altra banda, els coneixements tedrics adquirits en l'assignatura de Citogenética es complementen amb una
formacié practica al laboratori en l'assignatura de Laboratori Integrat III.

Competencies

Aplicar el métode cientific a la resolucié de problemes.

Aplicar els coneixements tedrics a la practica.

Assumir un compromis étic

Comprendre i descriure I'estructura, la morfologia i la dinamica del cromosoma eucariotic durant el cicle
cel-lular i la meiosi.

Definir la mutacié i els seus tipus, i determinar els nivells de dany génic, cromosomic i gendmic en el
material hereditari de qualsevol espécie, tant espontani com induit, i avaluar-ne les conseqiiéncies.
Desenvolupar I'aprenentatge autonom.

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

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

Raonar criticament.

Saber comunicar amb eficacia, oralment i per escrit.

Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

Utilitzar i gestionar informacio bibliografica o recursos informatics o d'Internet en I'ambit d'estudi, en les
llengiies propies i en anglés.

Resultats d"aprenentatge
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Aplicar el métode cientific a la resolucié de problemes.

Aplicar els coneixements teorics a la practica.

Aplicar les tecniques basiques d'Us habitual al laboratori de citogenética.

Assumir un compromis étic

Desenvolupar I'aprenentatge autonom.

Determinar els mecanismes que originen les anomalies cromosomiques.

Exposar els nous dilemes étics creats pels avencos de la genética.

Identificar I'estructura, la morfologia i la dindmica del cromosoma eucariotic en els diferents estadis del
cicle cel-lular.

Identificar les variants i anomalies cromosomiques.

Interpretar les formes de cromosomes especialitzats a partir del binomi estructura-funcio.

Llistar i descriure les aplicacions de la citogenética en I'evolucié de les espécies, en la millora de la
salut humana i en la millora genética de plantes.

Quantificar el risc de transmissio d'anomalies cromosOmiques a la descendéncia.

Raonar criticament.

Resoldre problemes i casos exemple de I'ambit de la citogenética.

Saber comunicar amb eficacia, oralment i per escrit.

Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

Utilitzar i gestionar informacio bibliografica o recursos informatics o d'Internet en I'ambit d'estudi, en les
llenglies propies i en anglés.

Continguts

BLOC I: INTRODUCCIO GENERAL DE L'ASSIGNATURA

Tema 1. Informacié i organitzacié de I'assignatura

BLOC Il: ORGANITZACIO DEL MATERIAL HEREDITARI EN EUCARIOTES SUPERIORS

Tema 2. Introducci6 general: Citogenética i cromosoma. Definicié de citogenética. Definicié de
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cromosoma. Desenvolupament historic.

Tema 3. El cromosoma eucariodtic. Tipus de cromosomes. Estructura quimica del cromosoma eucariotic.
Estructura externa del cromosoma eucariotic. Estructura interna del cromosoma eucariotic. Arquitectura
nuclear i territoris cromosomics.

BLOC Ill: MECANISMES DE DIVISIO CEL-LULAR EN EUCARIOTES SUPERIORS

Tema 4. Divisi6 cel-lular mitotica. El cicle cel-lular. Esdeveniments cromosomics de la fase S.
Esdeveniments cromosomics de la fase M. Punts de control. Durada de la mitosi. Divisions mitotiques no
convencionals.

Tema 5. Divisi6 cel-lular meidtica. Teoria cromosomica de I'heréncia. Aspectes generals. Esdeveniments
cromosomics. Punts de control. Divisions meidtiques no convencionals.

BLOC IV: CROMOSOMES ESPECIALITZATS

Tema 6. Formes d'adaptacio. Cromosomes politénics. Cromosomes plomosos o lampbrush. Regions
cromosomiques de tincido homogenia (HSR) i doubles minutes (DM).

Tema 7. Formes permanents. Cromosomes sexuals. Cromosomes B. Cromosomes nucleolars.
Cromosomes holocinétics

BLOC V: TECNIQUES D'ANALISI | IDENTIFICACIO CROMOSOMICA

Tema 8. Generalitats dels protocols d'analisi citogenética. Cultiu Cel-lular. Mitdgens. Inhibidors anafasics.
Sincronitzacio cel-lular. Solucié hipotonica. Fixacié Cel-lular. Métodes de preparacio d'extensions
cromosomiques.

Tema 9. Técniques d'identificacié cromosomica. Tincié uniforme. Técniques basades en el bandeig
cromosomic. Técniques basades en la FISH d'acids nucleics. Técniques d'analisi especials.

BLOC VI: ANOMALIES GENETIQUES | EPIGENETIQUES

Tema 10 Alteracions del cariotip. Constancia i inestabilitat del cariotip. Variants i anomalies
cromosomiques estructurals. Anomalies cromosomigques numeriques. Sistema de nomenclatura
citogenética: Normes ISCN 2005

Tema 11. Variants i anomalies cromosomiques estructurals. Variants i anomalies inestables. Variants i
anomalies estables

Tema 12. Anomalies cromosomiques numeriques. Anomalies cromosomiques en aneuploidia. Disomies
uniparentals. Anomalies cromosomiques en euploidia.

Tema 13. Anomalies epigenétiques. Concepte d'epigenética. Tipus de modificacions epigenetiques. La
impressio genetica. Efectes fenotipics de les anomalies epigenétiques

Metodologia
Classes de Teoria

El contingut del programa de teoria I'explicara el professor en forma de classes magistrals, amb el suport
audiovisual escaient i amb foment de la participacié activa dels estudiants mitjangant questions reciproques.
Aquesta metodologia docent s'aplicara en 30 sessions de 50 minuts de durada.

Les taules, figures i grafiques utilitzades a classe estaran disponibles en format *pdf al Campus Virtual. Els
alumnes també podran consultar al Campus Virtual de 'assignatura els videos, les animacions i els enllagos a
llocs web.

El seguiment del contingut del programa de teoria implica que I'alumnat consulti regularment els llibres i els
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articles de revisio seleccionats pel professor per tal de consolidar i clarificar els continguts explicats a classe
(veure apartat de Bibliografia). Els articles estaran disponibles al campus virtual en format *pdf.

Classes de Problemes
Aquesta metodologia d'aprenentatge té com objectius principals:

® |niciar a I'alumne en la resolucié de diversos experiments representatius que il-lustrin clarament els
Nous avancos en citogenetica.

® Consolidar els conceptes i coneixements tractats en les classes de teoria, aixi com avaluar les
implicacions que se'n deriven.

® |niciar I'alumnat en el métode cientific, tot treballant els objectius d'aprenentatge especialment
relacionats amb el raonament, el judici critic i les habilitats comunicatives.

En aquestes sessions els alumnes es dividiran en dos grups. L'alumne ha de consultar a quin grup pertany i
assistir a les classes corresponents al grup assignat. Cada grup d'alumnes realitzara durant el curs 6 sessions
de 50 minuts de durada. Dins de cada grup els alumnes s'organitzaran en grups de treball de quatre persones.
La metodologia aplicada a l'aula constara de les seglents fases:

® Els alumnes disposaran d'un llistat de 24 problemes (Campus Virtual de I'assignatura) que hauran de
resoldre de forma no presencial en els grups establerts. Per a cadascuna de les 6 sessions
programades els alumnes hauran de treballar 4 problemes i elaborar un dossier resposta.

® Al comencament de cada sessi6 cada grup de treball lliurara al professor el dossier resposta (un sol
lliurament per grup) i posteriorment aquests es discutiran i corregiran, requerint la participacio activa
dels alumnes. Concretament, el professor demanara a un membre a I'atzar dels diferents grups de
treball que presenti la resolucié d'un problema i I'expliqui a la resta d'alumnes. La resolucié del
problema sera avaluada pel professor i la qualificacié obtinguda sera aplicable a tots els membres del
grup de treball al que pertanyi I'alumne.

® El dossier de problemes lliurat per cada grup d'alumnes s'avaluara de la segiient manera: al final de
cada sessio el professor escollird un problema a l'atzar, que sera el mateix per tots els grups, i aquests
seran corregits i avaluats pel professor.

En conseqiéncia, la nota obtinguda sera la mateixa per tots els membres del grup i contribuira a la nota final
de l'assignatura.

Seminaris

Entre les competéncies aportades per l'assignatura, i atenent a les caracteristiques del Grau i dels alumnes
als que va dirigida, creiem oportu incorporar una relacionada amb la subministracié de les eines necessaries
per a la comprensié i interpretacié de publicacions cientifiques. Aquest és I'objectiu basic de la realitzacié de
seminaris. Aquest consistiraen una discussio i exposicio oral i escrita per part dels estudiants d'un article
d'investigacié. A més, els seminaris s'orientaran a ampliar i consolidar diferents aspectes del temari de teoria i
practiques (laboratori integrat Ill) per aprofundir en la seva comprensio a través de la participacié activa dels
alumnes.

Per a l'elaboracid dels Seminaris els alumnes s'organitzaran igual que per les classes de Problemes. Cada
grup d'alumnes realitzara durant el curs 3 sessions de 50 minuts de durada. La metodologia aplicada a I'aula
constara de les segiients fases:

* A comencament de curs el professor assignara un article cientific a cada grup de treball.

® A partir de la publicacid seleccionada, cada grup haura d'elaborar un treball escrit i una presentacio
oral.

® La presentacio oral constara de 6 diapositives que s'hauran d'exposar amb un temps maxim 7 minuts.
La presentacié es dividira en les segiients seccions: 1) Antecedents i estat de la quiestié, 2) Objectius
que proposen els autors, 3) Metodologia utilitzada, 4) Resultats obtinguts i 5) Conclusions. L'exposicié
publica la realitzara un membre a I'atzar de cada grup de treball el dia assignat pel professor. Al final de
cada presentacio el professor demanara a dos grups de treball que formulin cadascu una pregunta.

® El treball escrit es lliurara en format *pdf el dia de la presentacio6 oral i s'haura d'ajustar al segient
format: Extensié maxima dues pagines; marges 2.5 cm; Tipus de lletra Tahoma; mida 10; espaiat 6pt;
interlineat simple. Pel que fa al contingut, el treball escrit haura de donar resposta a les segiient
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preguntes en relacio al contingut de l'article:1) Que s'ha fet?, 2) Per qué s'ha fet?, 3) Com s'ha fet?, 4)
Quins van ser els resultats i interpretacions més importants? i 5) Quina és la conclusig?.

La nota obtinguda sera la mateixa per tots els membres del grup i contribuira a la nota final de I'assignatura.

Activitats formatives

Titol

Tipus: Dirigides

Hores ECTS Resultats d"aprenentatge

Classes de problemes 7 0,28 1,2,3,6,8,9, 10, 11, 12, 13, 14, 15, 16, 17
Classes de teoria 32 1,28 2,3,4,5,6,8,9,10,11,12,13,14
Seminari 3 0,12 3,6,8,9,10, 11, 12, 13, 14, 15, 16, 17

Tipus: Autonomes

Estudi individual 45 1,8 2,3,5,6,7,8,9,10, 11, 12, 13, 14, 16, 17

Resoluci6 de problemes 28 1,12 1,2,3,6,7,8,9, 10, 11, 12, 14, 15, 16, 17

Seminari: Presentacié escrita 15 0,6 3,6,7,8,9,10, 11, 12, 13, 14, 15, 16, 17

Seminari: Presentacio6 oral 15 0,6 3,6,7,8,9, 10, 11, 12, 13, 14, 15, 16, 17
Avaluacio

Per superar l'assignatura sera imprescindible obtenir una qualificacio final igual o superior a 5 punts (sobre
10). Es considerara que un estudiant obtindra la qualificacié de "No Presentat" si el nimero d'activitats
d'avaluacio realitzades és inferior al 50% de les programades per I'assignatura.

Activitats d'avaluacio:

Examen escrit (avaluaci6 individual): Al llarg del semestre es realitzaran dues proves escrites (veure
programacio de l'assignatura) sobre els continguts teorics de I'assignatura, que els alumnes hauran de
respondre de manera individual. Aquestes proves constaran d'una série de preguntes tipus test.
L'objectiu és avaluar el domini dels conceptes i els coneixements tractats a classe i comprovar la
correccio alhora d'aplicar-los i relacionar-los. Cada prova (examen escrit | i Il) tindra un pes del 35%
sobre la nota final de 'assignatura. Els alumnes hauran d'obtenir una qualificacié minima de la mitjana
aritmética d'ambdues proves 4 punts (sobre 10) per poder aprovar I'assignatura.

Resolucié de problemes (avaluacié en grup): La nota d'aquesta part s'aconseguira fent la mitjana
aritmética de la suma de les notes obtingudes en els 6 problemes lliurats per cada grup d'alumnes al
llarg del curs (un problema per dossier) i de la resolucié oral a classe. El professor vetllara perque
durant el curs cada grup hagi fet com a minim una exposicié. Un problema no lliurat o no resolt a classe
es puntuara amb un zero en el calcul de la nota mitjana del grup. La valoracié dels Problemes es
realitzara tenint en compte la correccid en la resposta, el plantejament i la interpretacio dels resultats.
La nota final sera compartida per tots els integrants de cada grup i equivaldra al 20% de la nota final.
Seminaris (avaluaci6 en grup): La nota d'aquesta part s'aconseguira a partir de la mitjana aritmetica de
la presentacio oral i escrita. Aquesta nota es modulara en funcié de la qualitat de les
preguntes/comentaris realitzats pels alumnes durant les presentacions d'altres grups. La valoraci6 de
les presentacions es realitzara tenint en compte la correccid del treball escrit i de I'expressio oral, I'is
del llenguatge cientific adequat i I'adequacié de les normes de presentacié establertes. La nota final
sera compartida per tots els integrants de cada grup i equivaldra al 10% de la nota final de
l'assignatura. Aquesta metodologia d'aprenentatge només contribuira a la nota final quan els alumnes
realitzin la dues proves (oral i escrita), en cas contrari puntuara amb un zero.
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Activitats d"avaluacié

Titol Pes Hores ECTS Resultats d’aprenentatge

Examen escrit | 35 2 0,08 2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11, 12, 13, 14,
16, 17

Examen escrit Il 35 2 0,08 2,3,4,5,6,7,8,9, 10, 11, 12, 13, 14,
16, 17

Lliurament i exposicio de problemes (avaluacié en 20 0,5 0,02 1,2,3,6,7,8,9, 10, 11, 12, 13, 14, 15,

grup) 16, 17
Presentacio oral i escrita de seminaris (avaluacié en 10 0,5 0,02 3,6,7,8,9,10, 11, 12, 13, 14, 15, 16,
grup) 17
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