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Prerequisits
Coneixements necessaris per a seguir correctament l'assignatura:

1. Coneixer i comprendre els fonaments basics de les assignatures de primer curs: "Biologia Celslular i

Histologia" i "Genetica".

Coneixer i comprendre els fonaments basics de les assignatures de segon curs: "Citogenética”.

3. Coneixer les técniques emprades en aquestes disciplines car moltes d'elles apareixeran al llarg del
desenvolupament del temari i es donaran per conegudes

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

5. Llegir correctament en anglés.
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Objectius

La reproducci6 sexual en la majoria de les especies va associada a un dimorfisme sexual i a la preséncia de
cromosomes que determinen el sexe. El dimorfisme sexual s'aconsegueix mitjancant la participacié de gens
especifics implicats en un desenvolupament sexual diferencial. Mutacions en aquests gens condicionen una
diferenciacié sexual normal i per tant la reproduccid. D'altra banda, la gametogénesi és un procés complex i
altament regulat. Disfuncions o anomalies que afectin una o més etapes implicades en la formacié
d'espermatozoides o 00cits pot repercutir en la capacitat reproductiva dels individus afectes.

La contribucio geneética a problemes de fertilitat és dificil de valorar. Avui dia coneixem genotips en els quals
podem establir clarament el tipus d'alteracié que produeixen i els seus efectes en la capacitat reproductiva
dels individus afectes. Exceptuant algunes malalties (per exemple la fibrosi quistica), aquests pacients no
presenten caracteristiques fenotipiques rellevants. En general, la manifestacié fenotipica de la infertilitat
d'origen genétic implica una reduccid significativa de la quantitat de gametes formats, problemes en el
desenvolupament de I'embrié o increments del risc d'avortaments espontanis.

En aquest context, els objectius formatius de I'assignatura es centraran en:

1. Avaluar les causes genetiques que condicionen la reproduccié en I'especie humana.

2. Revisar les técniques de reproduccié assistida i les aplicacions de la manipulacid in vitro dels
gametes i embrions.

Determinar el risc de transmissio a la descendencia.

4. Revisar les bases del consell genétic reproductiu.
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Competéncies

® Aplicar els coneixements teorics a la practica.

® Assumir un compromis étic

® Definir la mutacié i els seus tipus, i determinar els nivells de dany génic, cromosomic i genomic en el
material hereditari de qualsevol espécie, tant espontani com induit, i avaluar-ne les conseqiéncies.

® Descriure les bases genétiques del desenvolupament i del control de I'expressié génica.

® Dissenyar experiments i interpretar-ne els resultats.

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

® Mesurar i interpretar la variacié geneética dins i entre poblacions des d'una perspectiva clinica, de
millora genética d'animals i plantes, de conservaci6 i evolutiva.

Resultats d'aprenentatge

1. Aplicar els coneixements tedrics a la practica.

2. Assumir un compromis étic

3. Descriure el fonament de les técniques genetiques per a l'estudi i la prevencié de l'esterilitat i la
infertilitat.

4. Descriure les bases genétiques de la determinacio i la diferenciacié del sexe en humans.

5. Descriure les bases i el control genétic de la gametogenesi humana.

6. Dissenyar experiments i interpretar-ne els resultats.

7. Fer assessorament geneétic preconcepcional tenint en compte les seves implicacions etiques i legals.

8. Reconeixer les anomalies genetiques de I'espermatogénesi i I'ovogénesi relacionades amb un fenotip

d'esterilitat.
9. Valorar la implicacié de les anomalies genétiques com a causa d'infertilitat.

Continguts
BLOC I: FONAMENTS GENETICS DE LA REPRODUCCIO
Tema 1. Determinaci6 i diferenciacié del sexe en humans

Tema 2. Control genétic de la gametogenesi humana

BLOC II: BASES GENETIQUES DE LA INFERTILITAT
Tema 3. Bases genétiques de la infertilitat masculina

Tema 4. Bases geneétiques de la infertilitat femenina

BLOC Ill: DIAGNOSTIC GENETIC VINCULAT A LA REPRODUCCIO HUMANA ASSISTIDA
Tema 5. Técniques de Reproduccié Assistida (TRAS)
Tema 6. Analisi genética de gametes
Tema 7. Diagnostic geneétic preimplantacional
Tema 8. Diagnostic genétic prenatal

Tema 9. Assessorament geneétic reproductiu

Metodologia
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L'assignatura consta de classes teoriques i classes de problemes. A continuacié es descriu la organitzacié i
la metodologia docent que es seguira en les activitats formatives.

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 participacio activa dels estudiants mitjancant gliestions reciproques.
Aquesta metodologia docent s'aplicara en 20 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 I'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
articles de revisi6 seleccionats pel professor per tal de consolidar i clarificar els continguts explicats a classe.
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 resolucio de diversos casos i experiments representatius que ilslustrin
clarament els nous avancos en biologia de la reproducci6.

® Consolidar els conceptes i coneixements tractats en les classes de teoria, aixicom 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 4
sessions de 50 minuts de durada. Dins de cada grup els alumnes s'organitzaran en equips de treball de
quatre a sis persones. La metodologia aplicada a I'aula consistira en:

1. Els alumnes disposaran d'un llistat de problemes que hauran de resoldre de forma no presencial en
els equips de treball establerts. Per a cadascuna de les sessions programades els alumnes hauran de
treballar 3 problemes i elaborar un dossier resposta.

2. Abans cada sessio, seguint les normes indicades pel professor, cada equip de treball lliurara un
dossier resposta (un sol lliurament per equip). Posteriorment es discutiran i corregiran a classe,
requerint la participacio activa dels alumnes. Concretament, el professor demanara a un membre a
I'atzar dels diferents equips 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 qualificacio obtinguda sera
aplicable a tots els membres de I'equip al que pertanyi I'alumne.

3. Al final de cada sessi0 el professor escollira un problema a l'atzar, que sera corregit i avaluat pel
professor a partir del dossier resposta. La qualificacio obtinguda sera aplicable a tots els membres de
I'equip de treball.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

CLASSES DE PROBLEMES 4 0,16 1,2,3,4,56,7,8,9

CLASSES DE TEORIA 21 0,84 3,4,5,7,8,9

Tipus: Autonomes
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ESTUDI INDIVIDUAL 28 1,12 3,4,5,8,9
RESOLUCIO DE PROBLEMES 16 0,64 1,3,4,56,7,8,9
Avaluacié

Per superar I'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 avaluable" si el nimero d'activitats
d'avaluacio realitzades és inferior al 50% de les programades per I'assignatura.

Activitats d'avaluacio

® Examen escrit | i examen escrit Il (avaluacio individual): Al llarg del semestre es realitzaran dues
proves escrites (veure programacio de l'assignatura) sobre els continguts teorics de l'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 correccié alhora d'aplicar-los i relacionar-los. Cadascuna de les proves tindra un
pes del 40% sobre la nota final de l'assignatura. Els alumnes hauran d'obtenir una qualificacié6 minima
de la mitjana aritmética d'ambdues proves 4 punts (sobre 10) per poder aprovar l'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 problemes lliurats per cada equip d'alumnes al
llarg del curs (un problema per dossier) i de la resolucio oral a classe. El professor vetllara perqué
durant el curs cada equip de treball hagi fet com a minim una exposicié. Un problema no lliurat o no
resolt a classe es puntuara amb unzero en el calcul de la nota mitjana de I'equip. La valoracié dels
Problemes es realitzara tenint en compte la correccié en la resposta, el plantejament i la interpretacio
dels resultats. La nota final sera compartida per tots els integrants de cada equip de treball i
equivaldra al 20% de la nota final.

Activitats d'avaluacio

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Examen escrit | 40 2 0,08 4,5,8

Examen escrit Il 40 2 0,08 1,2,3,6,7,9

RESOLUCIO DE PROBLEMES 20 2 0,08 1,3,4,57,8,9
Bibliografia

Com a textos de consulta i referéncia es proposen els segiients llibres que cobreixen els continguts i
diversos aspectes de l'assignatura:

Bajo JM y Coroleu B (2009). Fundamentos de Reproduccion. Editorial Panamericana. Madrid.

Elder K and Dale B (2011) In vitro fertilization. (3rd edition). Cambridge University Press. New York.

Fauser BCJM, Rutherford AJ, Strauss Il JF and Van Steirteghem A (1999) Molecular Biology in
Reproductive Medicine. Parthenon Publishing. London.

Gardner RIM and Sutherland GR (2004) Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling, 3rd edition.
Oxford University Press. Oxford.
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Harper JC (2009) Preimplantation Genetic Diagnosis. Second Edition. Cambridge University Press.
Cambridge. UK.

Johnson MH (2007) Essential Reproduction. Sixt Edition. Blackwell Publishing. Oxford. UK

Matorras R y Hernandez J (2007) Estudio y tratamiento de la pareja esteril. Adalia. Madrid

Al llarg del curs també es recomanara bibliografia especifica orientada a la preparacié d'apartats del
temari per part dels alumnes.



