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Prerequisits

Convindria haver superat i assolit les competéncies corresponents a les assignatures: Biologia Cel-lular,
Genética Humana, Citogenética i Genética de la Reproduccid.

Objectius

Els principals objectius d'aquesta assignatura son:

Coneixer les bases genétiques de les principals malalties amb base o component genétic.
Relacionar la disfuncié genetica amb el fenotip patologic.

Realitzar la interpretacio genética del diagnostic, pronostic, prevencio i terapia de les patologies
genetiques més freqiients en la poblacié humana.

Coneixer la distribucié de malalties de base genetica en una poblacié determinada tenint en compte
el seu origen.

Analitzar des d'un punt de vista genétic la relacié probandus-familia que faciliti I'oferiment de consell
genetic.

Competéncies

Genética

Aplicar els coneixements teorics a la practica.

Assumir un compromis étic

Demostrar sensibilitat en temes mediambientals, sanitaris i socials.

Descriure els mecanismes epigenétics.

Descriure I'organitzacio, I'evolucid, la variacio interindividual i I'expressio del genoma huma.
Descriure les bases genétiques del desenvolupament i del control de I'expressié génica.
Desenvolupar estratégies d'analisi, sintesi i comunicacié que permetin transmetre els diferents
aspectes de la genética en entorns educatius.

Dissenyar i interpretar estudis d'associacio 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.

Percebre la importancia estratégica, industrial i economica de la genética i de la gendmica en les
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ciéncies de la vida, la salut i la societat.
Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.
Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.

Resultats d"aprenentatge
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Aplicar els coneixements teorics a la practica.

Aplicar les técniques basiques d'us habitual al laboratori de genética humana i de genética del cancer.
Assumir un compromis étic

Avaluar i interpretar la variacié genética dins de les poblacions humanes i entre elles des d'una
perspectiva clinica i evolutiva.

Demostrar sensibilitat en temes mediambientals, sanitaris i socials.

Descriure el paper de la variacié genética en I'espécie humana en el diagnostic, prevencié i tractament
de malalties.

Descriure I'estructura i la variacié del genoma huma des d'una perspectiva funcional, clinica i evolutiva.
Descriure les causes geneétiques i ambientals dels defectes congénits.

Descriure les conseqiiéncies cliniques que es deriven dels mecanismes de control epigenétic.
Enumerar i descriure les diferents técniques d'analisi de polimorfismes de DNA que es poden aplicar
als estudis de variacio genética associada a patologies humanes.

. Escollir les tecniques més adequades per a la valoracié dels canvis epigenétics en cada cas clinic.
. Explicar com s'aplica el coneixement de la variacié genética humana a la medicina personalitzada, la

farmacogendmica o la nutrigendmica.

Integrar els coneixements de les diferents técniques d'analisi de la variacié del material genétic i de les
seves bases tedriques a l'avaluacio i interpretaciod dels resultats des d'una perspectiva clinica.
Interpretar publicacions cientifiques, resoldre problemes i casos exemple de I'ambit de la geneética
humana i de la geneética del cancer.

Preparar propostes de comunicacié en entorns educatius de la importancia de la transferencia dels
avengos genétics a la practica clinica.

Reconéixer la importancia estratégica dels avengos genétics en I'ambit de la salut humana,
especialment les aplicacions de la genomica a la medicina personalitzada, la farmacogenomica o la
nutrigenomica.

Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

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

Continguts

1. Principis generals

1.1. Introduccio basica a les malalties genetiques

1.2. Concepte de predisposicié o susceptibilitat genética

1.3. Consell genétic

2. Alteracions cromosomiques

2.1. Trisomies autosOmiques

2.2. Alteracions dels cromosomes sexuals

2.3. Microdelecions i microduplicacions

3. Malalties neuromusculars

3.1. Distrofies musculars: definicié i classificacio
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3.2. Distrofies musculars de Duchenne i de Becker
3.3. Altres distrofies musculars

3.4. Distrofia miotonica

3.5. Atrofia muscular espinal

3.6. Malaltia de Charcot-Marie-Tooth: Neuropatia hereditaria sensoriomotora

4. Malalties mentals i del comportament

4.1. Retard mental

4.2. Sindrome del cromosoma X Fragil i malalties associades
4.3. Sindrome de Rett

4.4. Trastorn de déficit d'atencio i hiperactivitat

4.5. Autisme

4.6. Esquizofrénia

5. Malalties del sistema nerviés central
5.1. Malaltia de Huntington

5.2. Alzheimer

5.3. Parkinson

5.4. Tumors primaris del sistema nerviés central

6. Malalties esqueletiques i del teixit connectiu
6.1. Osteogénesi imperfecta

6.2. Acondroplasia

6.3. Sindrome de Marfan

6.4. Sarcoma

7. Malalties craniofacials
7.1. Craniosinostosi

7.2. Fissura labial i palatina

8. Malalties dermatologiques
8.1. Albinisme

8.2. Cancer de pell

9. Malalties oftalmologiques i sordesa
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9.1. Defectes de la visi6 dels colors
9.2. Retinoblastoma

9.3. Sordesa

10. Malalties cardiovasculars
10.1. Hipertensio

10.2. Sindromes de la regi6é 22q11.2

11. Malalties respiratories

11.1. Fibrosi quistica

12. Malalties gastrointestinals
12.1. Celiaquia
12.2. Malaltia de Crohn

12.3. Cancer de colon

13. Malalties urogenitals
13.1. Ronyons poliquistics
13.2. Cancer de ronyé
13.3. Cancer de bufeta

13.4. Cancer de prostata

14. Malalties endocrinologiques
14.1. Diabetis mellitus

14.2. Cancer de mama

15. Malalties metaboliques
15.1. Alteracions en el metabolisme dels glicids: Intolerancia a la lactosa
15.2. Alteracions en el metabolisme dels aminoacids: Fenilcetondria

15.3. Alteracions en el metabolisme dels lipids: Hipercolesterolémia

16. Malalties hematologiques
16.1. Hemoglobinopaties
16.2. Hemofilia

16.3. Leucémies i limfomes
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Metodologia

Classes magistrals: Exposicio sistematitzada del temari de 'assignatura, donant rellevancia als conceptes
més importants. Lalumne adquireix els coneixements cientifics basics de l'assignatura a les classes de
teoria, que complementara amb lestudi personal dels temes exposats. L'alumne podra trobar el material
utlititzat a classe al Campus Virtual i/o el Moodle.

Aprenentatge basat en problemes: Els alumnes treballaran en grups reduits, i sota la supervisié d'un
professor, sobre problemes especifics al llarg de 3 sessions de 2 hores cadascuna per cada cas, i un total
de 2 casos. Al final de cada cas, s'exposara el treball davant la resta de companys.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS  Resultats d’aprenentatge

Tipus: Dirigides

Aprenentatge basat en problemes 12 0,48 1,2,3,4,5,6,7,8,9,11,12,13, 14, 15,17, 18

Classes magistrals 34 1,36 3,4,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 16

Tipus: Supervisades

Elaboracié de treballs 18 0,72 1,3,4,5,6,7,8,9,10, 12, 13, 14, 15, 16, 17, 18

Tutories presencials i virtuals 6 0,24 1,3,13,14

Tipus: Autonomes

Avaluacié 6 0,24 4,6,7,8,9,10, 11,12, 13
Cerca de documentacio 17 0,68
Estudi 38 1,52 4,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 15, 16, 17
Lectura de texts 19 0,76 12,13, 14,17
Avaluacio

Les competencies d'aquesta matéria seran avaluades mitjangant: examens, treballs en grup i presentacions
publiques.

El sistema d'avaluacié s'organitza en dos moduls, cadascun dels quals tindra assignat un pes especific en la
qualificacié final:

® Modul d'Aprenentatge Basat en Problemes: Aquest modul correspondra a un 25% de la nota de
I'assignatura. Els aspectes que es tindran en compte per la qualificacié seran: l'interés i la qualitat del
treball demostrats al llarg del desenvolupament del cas per cadascun dels alumnes i la presentacié
oral final.

® Modul de proves escrites, amb un pes global del 75%. Es faran dos examens parcials, cadascun
corresponent a una part de l'assignatura, i un examen final. Es pot superar l'assignatura amb les
notes obtingudes per parcials, sempre i quan dels examens s'aconsegueixi una nota superior a 4/10
per poder fer mitja amb I'altre parcial. Si no se supera un parcial, es pot presentar a I'examen final
només del parcial suspeés.

L'assignatura se supera amb un 5/10.
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Un estudiant obtindra la qualificacié de "No presentat" si el nimero d'activitats d'avaluacié realitzades ha
estat inferior al 50% de les programades per l'assignatura.

Prova final de sintesi

A partir de la segona matricula, els alumnes que no hagin superat l'assignatura per mitja de 'avaluacio
continuada es podran presentar a una prova final de sintesi.

Activitats d avaluacio

Titol Pes Hores ECTS Resultats d"aprenentatge

Avaluacié Aprenentatge Basat en Problemes 25% 0 0 1,3,5,14, 15,17, 18

Examens 75% 0 0 2,4,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 16
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