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Prerequisitos

Los propios del grado, y haber aprobado la asignatura de genética de primer curso.

Para poder asistir a las practicas de laboratorio se debe justificar haber superado las pruebas de bioseguridad
y de seguridad que encontrara en el Campus Virtual y ser conocedor y aceptar las normas de funcionamiento
de los laboratorios de la Facultad de Biociencias.

Objetivos y contextualizacion

La Genética Humana estudia los fenédmens de la herencia y la variacién tanto normal como patoldgica a la
especie humana. Es una materia fundamental y aplicada que integra todos los niveles de organizacion, desde
el molecular al evolutivo.

Los principales objetivos de formacion de esta asignatura son: la comprension de las bases y los mecanismos
de la herencia, el conocimiento de la variabilidad del genoma (normal y patolégica) en individuos y
poblaciones humanas y de los factores responsables de la misma, la capacidad de realizar pruebas para las
enfermedades genéticas, conociendo su tratamiento y los aspectos éticos que se derivan, y finalmente la
aplicacion de los conocimientos obtenidos para el desarrollo de proyectos / trabajos de investigacion.

Competencias

® Capacidad de analisis y sintesis.

® Definir la mutacion y sus tipos, y determinar los niveles de dafio génico, cromosémico y genémico en el
material hereditario de cualquier especie, tanto espontaneo como inducido, y evaluar sus
consecuencias.

® Describir e interpretar los principios de la transmisién de la informacion genética a través de las
generaciones.

® Describir las bases genéticas del desarrollo y del control de la expresion génica.

® Disefar e interpretar estudios de asociacién entre polimorfismos genéticos y caracteres fenotipicos
para la identificacion de variantes genéticas que afectan al fenotipo, incluyendo las asociadas a
patologias y las que confieren susceptibilidad a enfermedades humanas u otras especies de interés.

® Elaborar, dirigir, ejecutar y asesorar proyectos que requieran un conocimiento genético o genémico.

® Medir e interpretar la variacion genética dentro y entre poblaciones desde una perspectiva clinica, de
mejora genética de animales y plantas, de conservacion y evolutiva.



® Realizar diagnésticos y asesoramientos genéticos, considerando los dilemas éticos y legales.

® Saber comunicar eficazmente, oralmente y por escrito.

® Tomar la iniciativa y mostrar espiritu emprendedor.

® Utilizar e interpretar las fuentes de datos de genomas y macromoléculas de cualquier especie y

comprender los fundamentos del andlisis bioinformatico para establecer las relaciones
correspondientes entre estructura, funcion y evolucion.

® Valorar la importancia de la calidad y del trabajo bien hecho.

Resultados de aprendizaje

. Desarrollar la capacidad de analisis y sintesis.

2. Describir el papel de la variacion genética en la especie humana en el diagnéstico, prevencion y
tratamiento de enfermedades.
3. Describir la base genética del desarrollo humano.
4. Determinar la base genética y calcular el riesgo de recurrencia de enfermedades humanas.
5. Enumerar y describir las diferentes técnicas de analisis de polimorfismos de DNA que se pueden
aplicar en los estudios de variacion genética asociada a patologias humanas.
6. Interpretar los resultados obtenidos con las técnicas de analisis de polimorfismos de DNA para
identificar y valorar factores de susceptibilidad y predisposicion a padecer enfermedades.
7. Interpretar publicaciones cientificas, resolver problemas y casos ejemplo del ambito de la genética
humana y la genética del cancer.
8. Proponer proyectos de genética y gendmica aplicables al ambito de la salud humana.
9. Reconocer las anomalias génicas, cromosOmicas y gendmicas humanas y evaluar sus consecuencias
clinicas.
10. Saber comunicar eficazmente, oralmente y por escrito.
11. Tomar la iniciativa y mostrar espiritu emprendedor.
12. Utilizar e interpretar las fuentes de datos del genoma humano.
13. Valorar la importancia de la calidad y del trabajo bien hecho.
Contenido

Tema 1. Organizacién del genoma humano

Tema 2. Alteraciones cromosémicas

Tema 3. Mutaciones y polimorfismos.

Tema 4. Mapeo e identificacion de genes relacionados con enfermedades

Tema 5. Epigenética

Tema 6. Genética del desarrollo

Tema 7. Genética de cancer

Tema 8. Farmacogenética

Tema 9. Gendmica nutricional

Tema 10. Genética forense

Tema 11. Diagnéstico prenatal

Tema 12. Pruebas para enfermedades genéticas y consejo genético

Tema 13. Tratamiento de enfermedades genéticas

Tema 14. Aspectos éticos de la genética humana



Metodologia

La metodologia docente sacara provecho de las herramientas que aporta el Campus Virtual de la UAB. Para
alcanzar los objetivos de la asignatura se propone hacer tres tipos de actividades de aprendizaje: sesiones
con todo el grupo, seminarios con la mitad del grupo y trabajo autbnomo en grupos pequefios sobre un
articulo cientifico.

Sesiones con todo el grupo: El alumnado adquiere conocimientos propios de la asignatura asistiendo a las
clases, complementandolas con el estudio personal. Estas clases estan concebidas como sesiones
expositivas por parte del profesorado pero también se favorece la participacion de los estudiantes de forma
activa para establecer debates o reflexiones colectivas. En las clases se utilizan presentaciones digitales para
ayudar a la comprension de los contenidos, que estan disponibles en el campus virtual de la UAB.

Seminarios: Los conocimientos desarrollados en las sesiones con todo el grupo y trabajados en el estudio
personal se aplican a la resolucién de casos practicos y en la discusion de trabajos de investigacion originales
publicados en revistas internacionales. Los casos practicos se plantean en forma de problemas o preguntas,
que se trabajan en grupos pequefos. Estos tipos de metodologia permite reforzar y profundizar en los temas
trabajados en las sesiones con todo el grupo.

Trabajo autébnomo en grupos pequefos sobre un articulo: Se propone la realizacion de un trabajo en grupos
pequefos que se prepara fuera del aula y que implica tareas de documentacion y discusion en grupo sobre un
tema de genética humana. En las tutorias se orientara al alumnado sobre como realizar este trabajo.

Actividades
Titulo Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Tipo: Dirigidas
Seminarios 15 0,6 11,10, 1,13
Sesiones con todo el grupo 30 1,2 11,10

Tipo: Supervisadas

Tutorias 5 0,2 11,1, 13

Tipo: Auténomas

Busqueda de documentacion 5 0,2 11,1,13

Estudio personal 45 1,8 1,13

Lectura de textos 17 0,68 1,13

Preparacion de problemas 15 0,6 1

Redaccion de trabajos 15 0,6 11,10, 1,13
Evaluacion

a) Dos pruebas escritas: cada prueba 30% de la nota final. La nota minima para aprobar la asignatura sera de
un 5 en cada prueba.

b) Entrega de trabajos de las actividades realizadas en las clases: 20% de la nota final.



c) Trabajo en grupos pequefos: 20% de la nota final. En esta evaluacion se tendra en cuenta: la presentacion
oral (5%), el trabajo (15%) y el ajuste al tiempo limitado. La evaluacion de la presentacion oral sera individual
pero las demas seran comunes para todos los miembros del grupo.

Para poder aprobar la asignatura se debe sacar al menos un 5 en la nota final. A final de curso habra una
prueba de recuperacion para el alumnado que haya suspendido o no presentado alguna / s de las dos
pruebas escritas. Para participar en la recuperacion, el alumnado debe haber estado previamente evaluado en
un conjunto de actividades el peso de las cuales equivalga a un minimo de dos terceras partes de la
calificacion total de la asignatura. El alumnado obtendra la calificacion de "No Avaluable" cuando las
actividades de evaluacion realizadas tengan un peso inferior al 67% de la calificacion final.

Actividades de evaluacién

Titulo Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Entrega de trabajos de las actividades realizadas en las 20% O 0 3,4,5,6,7,11,8,9,10,1, 12,
clases 13
Prueba escrita | 30% 1,5 0,06 2,3,4,5,6,9,1,12,13
Prueba escrita Il 30% 15 0,06 2,3,4,5,6,9,1,12,13
Trabajo en grupo 20% O 0 2,3,4,5,6,7,11,8,9,10, 1,
12,13
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