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Prerequisits

Els propis del grau, i haver cursat I'assignatura de genética de primer curs

Objectius

La Genética Humana estudia els fendmens de I'heréncia i la variacié tant normal com patologica a I'espécie
humana. Es una matéria fonamental i aplicada en ciéncies biomeédiques que integra tots els nivells
d'organitzacid, des del molecular a I'evolutiu.

Els principals objectius d'aquesta assignatura son:

1.
2.
3.

4.

la comprensio de les bases i els mecanismes de la heréncia

la capacitat de realitzar analisis genetiques dels diferents caracters

la capacitat de dissenyar i obtenir informacioé d'experiments en genética, aixi com d'interpretar els
resultats obtinguts

el desenvolupament d'una visio historica que ens permeti resumir les principals fites més rellevants de
la Genética Humana i valorar les aportacions a la biologia i medicina actual.

Competéncies

® Actuar respectant els aspectes étics i legals de la investigacid i de les activitats professionals.
® Comunicar i aplicar els coneixements en el debat public i cultural.
® Demostrar que es comprenen les bases i els elements aplicables al desenvolupament i a la validacio

de técniques diagnostiques i terapéutiques.

® Demostrar que es coneixen els conceptes i el llenguatge de les ciéncies biomédiques com cal per a

seguir adequadament la bibliografia biomeédica.

® Demostrar que es coneixen i es comprenen conceptual i experimentalment les bases moleculars i

cel-lulars rellevants en patologies humanes i animals.

® Demostrar que es coneixen i es comprenen els processos basics de la vida en diversos nivells

d'organitzacio: molecular, cel-lular, tissular, d'organ, individual i de la poblacio.

® Desenvolupar coneixement cientific, pensament critic i creativitat.




® Desenvolupar estratégies d'aprenentatge autonom.
® Desenvolupar habilitats d'autoaprenentatge i motivacié per continuar la seva formacié en el nivell de

postgrau.

® Desenvolupar un pensament i un raonament critics i saber comunicar-los de manera efectiva, tant en

les llengles propies com en una tercera llengua.

® Generar propostes innovadores i competitives en la recerca i en I'activitat professional.
® |dentificar i comprendre els continus avengos i reptes en la investigacio.
® | legir i criticar articles cientifics originals i de revisié en el camp de la biomedicina, i ser capag d'avaluar

i escollir les descripcions metodologiques adequades per al treball de laboratori biomédic.

® Planificar i implementar a la practica experiments i procediments d'analisi de laboratori en el camp de la

biomedicina.

® Respectar la diversitat i la pluralitat d'idees, persones i situacions.
® Treballar com a part d'un grup juntament amb altres professionals, comprendre'n els punts de vista i

cooperar-hi de forma constructiva.

Resultats d'aprenentatge

—_

—_
—_

12.
13.
14.
15.
16.
17.

18.

19.
20.
21.

22.
23.
24.
25.

26.

COX®NOGOAWN =

Actuar respectant els aspectes étics i legals de la investigacio i de les activitats professionals.
Comprendre textos cientifics sobre genética i desenvolupament, i elaborar-hi treballs de revisio.
Comunicar i aplicar els coneixements en el debat public i cultural.

Contrastar les técniques i métodes que permeten el diagnostic genétic.

Descriure i comprendre les bases geneétiques de la determinacié i diferenciacié del sexe en humans.
Descriure les bases genétiques del cancer.

Descriure I'organitzacio, evolucio, variacio interindividual i expressié del genoma huma.
Desenvolupar coneixement cientific, pensament critic i creativitat.

Desenvolupar estratégies d'aprenentatge autdonom.

Desenvolupar habilitats d'autoaprenentatge i motivacié per continuar la seva formacié en el nivell de
postgrau.

. Desenvolupar un pensament i un raonament critics i saber comunicar-los de manera efectiva, tant en

les llengles propies com en una tercera llengua.

Dissenyar metodologies per a I'estudi experimental de malalties genétiques.

Generar propostes innovadores i competitives en la recerca i en l'activitat professional.

Identificar i comprendre els continus avengos i reptes en la investigacio.

Identificar les bases genétiques de les principals malalties amb base o component genétic.

Identificar les bases genétiques del desenvolupament huma.

Identificar les variants i les anomalies cromosomiques, comprendre els mecanismes que les originen i
saber determinar-ne el risc de transmissio a la descendéncia.

Interpretar genéticament el diagnostic, pronostic, prevencio i terapia de les patologies genétiques més
frequents en la poblacié humana.

Interpretar publicacions cientifiques, resoldre problemes i casos exemple de I'ambit de la citogenética.
Realitzar assessorament genétic preconcepcional tenint-ne en compte les implicacions eticolegals.
Reconeixer i identificar la distribucio de malalties de base genética en una poblacié determinada
tenint-ne en compte l'origen.

Recone¢ixer les anomalies dels cromosomes humans i avaluar-ne les consequéncies.

Relacionar la disfuncié genética amb el fenotip patologic.

Respectar la diversitat i la pluralitat d'idees, persones i situacions.

Treballar com a part d'un grup juntament amb altres professionals, comprendre'n els punts de vista i
cooperar-hi de forma constructiva.

Utilitzar correctament la terminologia de la genética i els seus llibres de text i de consulta

Continguts

Tema 1. El genoma huma

Tema 2. Genética del desenvolupament

Tema 3. Mutacions y polimorfismes



Tema 4. Alteracions cromosomicas

Tema 5. Farmacogenética y gendmica nutricional

Tema 6. Cartografiat i identificacioé de gens

Tema 7. Genética de cancer

Tema 8. Consell genétic y diagnostic prenatal

Tema 9. Analisi genétics en individus y en poblacions humanes

Tema 10. Tractament de malalties genéticas: terapia génica

Metodologia

Els continguts de l'assignatura estan orientats a que els estudiants entenguin: I'organitzacié del genoma
huma; 'organitzacio distribucid i funcié dels gens RNA i gens que codifiquen polipéptids; DNA no codificant
de repeticiéo en tandem i dispers; Genética del desenvolupament; control genétic del desenvolupament
embrionari; defectes congeénits, determinacioé i diferenciacié del sexe; empremta genética; inactivacio del
cromosoma X; Genética de poblacions, mutacié i polimorfismes genétics en les poblacions humanes;
Citogenetica humana, métodes d'estudi i alteracions cromosomiques; Genética i cancer, oncogens, gens
supressors de tumor, estabilitat del genoma; Diagnodstic prenatal: indicacions i técniques d'estudi, cribatges
prenatals. Probes genétiques en individus i poblacions. Estratégies generals de diagnostic de malalties
genetiques. Méetodes de deteccié de mutacions. Aplicacié del lligament genétic al diagnostic: el diagnostic
indirecte.

Classes de teoria: I'alumne adquireix els coneixements cientifics propis de l'assignatura assistint a les
classes de teoria, que complementara amb l'estudi personal dels temes exposats. Les classes es plantegen
unidireccionals com a transmissié de professor a alumne. Tot i que en certs moments es pot iniciar un debat
o reflexié col-lectiva.

Classes de problemes i seminaris: Els coneixements desenvolupats a les classes de teoria i treballats en
I'estudi personal s'apliquen a la resolucié de casos practics i a I'exposicio orals en petits grups. Aquests tipus
de metodologia permet aprofundir alguns del temes treballats a classe.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Classes teoriques 37 1,48 1,4,5,6,7,8,9, 10,12, 14,15, 16, 17, 18, 19, 20, 21, 22, 23, 24, 26

Seminaris 9 0,36 2,8,9,10, 11,13, 14, 19, 24, 25

Tipus: Supervisades

Tutories individuals 4 0,16

Tipus: Autonomes

Estudi 81,5 3,26 2,4,5,6,7,8,9,10, 14, 15, 16, 17, 18, 20, 21, 22, 23, 26

Resolucié problemes 16 0,64 15, 20, 22, 26




Avaluacié

a) Resolucié de problemes/preguntes i comentaris d'articles cientifics, a les sessions de casos practics per
avaluar I'adquisicio progressiva dels coneixements: 20% de la nota final.

b) Treball preparat en grups: 20% de la nota final. En aquesta avaluaci6 es tindra en compte: la presentacié
oral (5%), els continguts (15%). L'avaluaci6 sera individual.

c) Dos examens parcials, tipus test, eliminatoris; el primer parcial incloura aproximadament el 50% dels
temes. A final de curs hi haura una prova , de recuperacio, per aquells alumnes que no hagin superat algun
del examens parcials,o no presentat a alguna/es de les dues proves escrites. Inclouran preguntes sobre la
majoria dels temes de l'assignatura. La nota minima per fer mitjana en els examensparcials de l'assignatura
sera d'un 5. La nota mitjana d'aquets examens representa un 60% de la nota final.

Es considerara que un estudiant obtindra la qualificacié de No Evaluable si el nimero d'activitats d'avaluacio
realitzades és inferior al 50% de les programades per I'assignatura.

Activitats d'avaluacio

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge
Resolucié de problemes/preguntes i 20% de la 2,5 0,1 10, 19
comentaris darticles cientifics nota final.
Dos examens tipus test, un parcial eliminatori  60% de la 0 0 1,2,4,5,6,7,8,11,12,13, 15, 16,
i un altre a final de curs nota final 17, 18, 20, 21, 22, 23, 24, 26
Treball preparat en grups 20% de la 0 0 3,8,9, 10, 14, 19, 25, 26

nota final
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