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Prerequisits

No hi ha prerequisits per cursar aquest modul diferents dels necessaris per accedir a aquest master.

Objectius

El modul "Laboratori Integrat de Citogeneética" €s un modul practic obligatori de I'especialitat de Citogenética.
L'objectiu principal és proporcionar als estudiants les eines basiques per aplicar les técniques de citogenética
que s'utilitzen en les laboratoris de diagnostic genétic i en els laboratoris de recerca.

Els objectius formatius d'aquest modul son:

1- Adquirir I'habilitat de treballar en condicions estérils per establir un cultiu cel-lular a partir del qual
s'obtindran cél-lules en diferents estadis mitotics.

2- Identificar diferents tipus de contaminacié present en cultius cel-lulars.

3- Obtenir talls histologics i aplicar diferents tincions.



4- Aprendre a utilitzar diferents tipus de microscopis: de camp clar, de fluorescéncia i de rastreig laser
confocal.

5- Identificar els cromosomes humans segons el patré de bandes G i fer el cariotip. Detectar les alteracions
d'aquest patré de bandes.

6- Detectar proteines i seqiiéncies de DNA mitjangant técniques d'immunocitofluorescéncia i d'hibridacié in situ
fluorescent (FISH), respectivament.

7- Identificar gens afectats en una regié del genoma, buscar la seva sequéncia i fabricar una sonda de DNA
marcada amb un fluorocrom per aplicar les técniques de FISH.

Competéncies

® Aplicar el métode cientific i el raonament critic en la resolucié de problemes

® Aplicar els coneixements teodrics a la practica tant en un entorn de recerca com en els ambits clinic i
assitencial.

® Demostrar capacitat de treballar en equip i d'interaccionar amb professionals d'altres especialitats

® Dissenyar experiments, analitzar dades i interpretar-ne els resultats

® Dissenyar i executar protocols d'analisi en I'ambit del master.

® Fer servir la capacitat creativa, organitzativa i analitica en la presa de decisions

® Que els estudiants siguin capacos d'integrar coneixements i enfrontar-se a la complexitat de formular
judicis a partir d'una informacio que, tot i ser incompleta o limitada, inclogui reflexions sobre les
responsabilitats socials i étiques vinculades a I'aplicacié dels seus coneixements i judicis

® Que els estudiants sapiguen aplicar els coneixements adquirits i la seva capacitat de resolucié de
problemes en entorns nous o poc coneguts dins de contextos més amplis (o multidisciplinaris)
relacionats amb la seva area d'estudi.

® Que els estudiants sapiguen comunicar les seves conclusions, aixi com els coneixements i les raons
ultimes que les fonamenten, a publics especialitzats i no especialitzats d'una manera clara i sense
ambiguitats

® Que els estudiants tinguin les habilitats d'aprenentatge que els permetin continuar estudiant, en gran
manera, amb treball autdbnom a autodirigit

® Tenir coneixements que aportin la base o I'oportunitat de ser originals en el desenvolupament o
I'aplicacio d'idees, sovint en un context de recerca

® Utilitzar i gestionar informacio bibliografica o recursos informatics en I'ambit del master, en les llenglies
propies i en angles.

Resultats d'aprenentatge

1. Aplicar el métode cientific i el raonament critic en la resolucié de problemes.
. Aplicar els coneixements teorics a la practica tant en un entorn de recerca com en els ambits clinic i
assistencial.

. Aplicar les tecniques d'histologia en diferents teixits de I'organisme.

. Aplicar les tecniques d'immunocitofluorescéncia en diferents tipus cel-lulars.

. Aplicar les tecniques de citogenética molecular en diferents tipus cel-lulars.

Demostrar capacitat de treballar en equip i d'interaccionar amb professionals d'altres especialitats.

Demostrar la capacitat de treballar en condicions d'esterilitat al laboratori de cultiu.

Dissenyar experiments, analitzar dades i interpretar-ne els resultats.

Fer servir la capacitat creativa, organitzativa i analitica en la presa de decisions.

Que els estudiants siguin capacos d'integrar coneixements i enfrontar-se a la complexitat de formular

judicis a partir d'una informacio que, tot i ser incompleta o limitada, inclogui reflexions sobre les

responsabilitats socials i étiques vinculades a I'aplicacié dels seus coneixements i judicis.

11. Que els estudiants sapiguen aplicar els coneixements adquirits i la seva capacitat de resolucié de
problemes en entorns nous o poc coneguts dins de contextos més amplis (o multidisciplinaris)
relacionats amb la seva area d'estudi.
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12. Que els estudiants sapiguen comunicar les seves conclusions, aixi com els coneixements i les raons
ultimes que les fonamenten, a publics especialitzats i no especialitzats d'una manera clara i sense
ambiguitats.

13. Que els estudiants tinguin les habilitats d'aprenentatge que els permetin continuar estudiant d'una
manera que haura de ser en gran mesura autodirigida o autbnoma.

14. Reconeéixer les diferents accions que es poden dur a terme en un microscopi laser confocal.

15. Relacionar la informacioé obtinguda de les diferents bases de dades en linia sobre la seqiéncia i
localitzacié gendmica.

16. Tenir coneixements que aportin la base o 'oportunitat de ser originals en el desenvolupament o
I'aplicacio d'idees, sovint en un context de recerca.

17. Utilitzar i gestionar informacié bibliografica o recursos informatics en I'ambit del master, en les llengles
propies i en anglés.

Continguts

1. Actualitzacio en técniques histologiques

La técnica histologica: confeccié de blocs de parafina amb diferents orientacions de la mostra. Obtencié de
talls amb microtom. Tincions topografiques. Métodes immunocitoquimics. Aplicacié de la citometria de flux en
experimentacié. Observacio microscopica i digitalitzacié d'imatges. Processament d'imatges mitjangant
Photoshop.

2. Cultiu cel-lular, hibridacio in situ fluorescent (FISH) i immunocitofluorescéncia
Cultiu in vitro d'una linia cel-lular. Extraccid i fixacio cel-lular. Control de contaminacio. Hibridacio in situ
fluorescent (FISH): cultiu de BACs, marcatge de la sonda i hibridacié. Immunocitofluorescéncia.

3. Aplicaci6 d'eines bioinformatiques
Cerques avancgades en els navegadors del genoma huma. Cerca de sequiéncies associades a malalties

genetiques. Identificacio de gens afectats. Cerca de BACs. Resolucié de casos clinics.

4. Microscopia de rastreig laser confocal
Fonaments de la microscopia de fluorescencia i confocal. Preparacio de les mostres per fluorescéncia.
Captura de la imatge al micoscopi confocal. Processament de les séries d'imatges.

5. Identificacié cromosomica: cariotip
Bandes G: cariotip normal i alterat.
Metodologia

El Modul "Laboratori integrat de citogenética" és basicament practic, distribuit en 5 blocs. Comptara amb la
realitzacié de practiques al laboratori, a I'aula de bioinformatica i al Servei de Microscopia de la UAB.

Les activitats practiques es realizaran en agrupaments de dos alumnes excepte les practiques de microscopia
de rastreig laser confocal que es faran grups de 5-6 alumnes.
Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Actualitzacié en técniques histologiques 20 0,8 1,2,3,6,8
Aplicacio d'eines bioinformatiques 4 0,16 1,2,8,11,13, 15, 17
Cultiu cel-lular, hibridacié in situ fluorescent (FISH) i 31 1,24 1,2,4,5,6,7,8,11,17

immunocitofluorescéncia




Identificacié cromosdmica: cariotip 5 0,2 2,6,10, 11,17

Microscopia de rastreig laser confocal 10 0,4 2,6,8,14

Tipus: Supervisades

Preparacio de la composicio fotografica 5 0,2 11,13, 17

Preparacio dels informes de practiques 15 0,6 2,6,9,10, 11, 12,13, 16

Preparacio dels problemes i casos practics 10 0,4 1,2,6,8,9,10, 11, 12, 13,
16, 17

Tutories personalitzades 30 1,2 10, 11,12, 13

Tipus: Autdonomes

Elaboracio dels informes dels resultats de les practiques 20 0,8 6, 8,9, 10, 12, 13, 16, 17
Estudi 63 2,52 9,10, 11, 12, 13, 16, 17
Resolucié de casos practics o problemes 12 0,48 1,2,6,7,8,9,10, 11,12, 13,
16, 17
Avaluacio

Per superar el modul caldra obtenir una qualificacio global de 5 punts d'un maxim de 10.

L'assistéencia a les sessions practiques és obligatoria. L'alumnat obtindra la qualificacié de "No Avaluable"
quan l'abséncia sigui superior al 20% de les sessions programades.

La qualificacio final resulta de la suma ponderada de la nota de cada bloc d'avaluacié. El pes de cada bloc
d'avaluacié és proporcional al temps dedicat a les sessions programades per realitzar aquestes activitats. En
cadascun dels blocs, I'actitud i la participacié activa representa un 10% de la nota.

Les competéncies d'aquesta matéria seran avaluades mitjangant:
1. Actualitzacio en técniques histologiques (29% de la nota del modul):

® Aprofitament de les sessions practiques (10%)
® Entrega individual d'un informe i qliestionari (45%)
® Realitzacié d'una composicié fotografica utilitzant el programa Photoshop (45%).

2. Cultiu cel-lular, hibridaci6 in situ fluorescent i immunocitofluorescéncia (44% de la nota del modul):

® Aprofitament de les sessions practiques (10%)
® Entrega d'un informe amb els resultats obtinguts mitjangant I'aplicacié d'aquestes técniques (90%)

3. Aplicacié d'eines bioinformatiques (6% de la nota del modul):

® Aprofitament de les sessions practiques (10%)
® Resolucié d'uns exercicis o problemes utilitzant eines bioinformatiques (90%).

4. Microscopia de rastreig laser confocal (14% de la nota del modul):

® Aprofitament de les sessions practiques (10%)
® Realitzacié d'un examen escrit (90%).

5. Identificacié cromosdmica: cariotip (7% de la nota del modul):

® Aprofitament de les sessions practiques (10%)
® Resolucié de cariotips normals i alterats amb el programa "Human Karyolab" (40%)



® Resolucit i entrega de cariotips amb anomalies, indicant la férmula, caracteristiques cliniques de
I'anomalia i risc de tenir descendéncia afectada (50%)

Recuperacié

El modul "Laboratori integrat de citogenética”, al ser eminentment practic, no permet I'existéncia de proves de
recuperacio, llevat que a titol personal, el professor responsable del bloc de practiques, amb el vistiplau del
coordinador del modul, pugui programar una recuperacio.

En el suposit que I'alumnat pugui participar a la recuperacio, ha d'haver estat préviament avaluat en un conjunt
d'activitats el pes de les quals equivalgui a un minim de dues terceres parts de la qualificacié total del modul.
Per tant, I'alumnat obtindra la qualificacidé de "No Avaluable" quan les activitats d'avaluacio realitzades tinguin
una ponderacié inferior al 67% en la qualificacio final.

Qualificacioé de "No Avaluable"
L'alumnat obtindra la qualificacié de "No Avaluable" quan:

® | 'abséncia sigui superior al 20% de les sessions programades.
® Quan les activitats d'avaluacio realitzades tinguin una ponderaci6 inferior al 67% en la qualificacié final.

Activitats d'avaluacio

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge
Actualitzacié en técniques histologiques 29% 0 0 1,3,6,11,13,17
Aplicacio de tecniques bioinformatiques 6% 0 0 1,8,11,12,13, 15, 17
Cultiu cel‘lular, hibridacié in situ fluorescent i 44% O 0 1,2,4,5,6,7,8,9,10, 11,12,
immunocitofluorescéncia 13, 15, 16, 17
Identificacié cromosodmica: cariotip 7% 0 0 2,10, 11,12,13, 17
Microscopia de rastreig laser confocal 14% O 0 1,2,6,10, 11,12, 13, 14, 17
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Webs

® 29 Mammals Project -
http://www.broadinstitute.org/scientific-community/science/projects/mammals-models/mammalian-genome

® Cytogenetic Resources http://www.kumc.edu/gec/prof/cytogene.html

® Discover Life - http://www.discoverlife.org/mp/20m~?tree=Life&flags=all

® Ensembl - http://www.ensembl.org/index.htmi



® GeneReviews - http://www.ncbi.nim.nih.gov/sites/GeneTests/review?db=GeneTests

® Genetics Home Reference - http://ghr.nim.nih.gov/ghr/page/Home

® Genome 10K Project - http://genome10k.soe.ucsc.edu/

® Molecular Expressions. https://micro.magnet.fsu.edu/

® Olympus. Microscopy Resource Center. https://www.olympus-lifescience.com/en/microscope-resource/
® Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM) - http://www.ncbi.nIm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=0OMIM
® Orphanet - http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/home.php?Lng=ES

® PubMed - http://www.kumc.edu/gec/prof/cytogene.html

® The National Center for Biotechnology Information - http://www.ncbi.nim.nih.gov/

® TIMETREE - http://timetree.org/index.php

® UCSC Genome Bioinformatics Site - http://genome.ucsc.edu/

® University of Wisconsin - http://www.slh.wisc.edu/wps/wcm/connect/extranet/cytogenetics

® Zeiss Campus. http://zeiss-campus.magnet.fsu.edu/

La bibliografia especifica corresponent als diversos continguts del modul podra ser sol-licitada als professors
responsables d'impartir cadascuna de les parts.
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