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La metodologia docente y la evaluacion propuestas en la guia pueden experimentar alguna modificacion en
funcioén de las restricciones a la presencialidad que impongan las autoridades sanitarias.

Contacto Uso de idiomas
Nombre: Mauro Santos Marofio Lengua vehicular mayoritaria: catalan (cat)
Correo electronico: Mauro.Santos@uab.cat Algun grupo integramente en inglés: No

Algun grupo integramente en catalan: Si

Algun grupo integramente en espanol: No
Prerequisitos

® Haber cursado o estar cursando las asignaturas teéricas relacionadas con el contenido de las
practicas.

® Justificar haber superado las pruebas de bioseguridad y seguridad que encontrara en el 'campus
virtual' y ser conocedor y aceptar las normas de funcionamiento del la Facultad de Biociéncias.

® Acudir a las practicas habiendo revisado el contenido teérico correspondiente a los mddulos practicos.

® No se admitira ningn alumno sin bata de laboratorio.

® | as practicas son obligatorias.

® | os alumnos han de asistir a las sesiones practicas correspondientes a su grupo asignado. Cualquier
cambio excepcional debe tener la aprobacién del profesor responsable y, en cualquier caso, debe
pactarse antes de que comiencen las clases.

Objetivos y contextualizacion

El laboratorio integrado V es el quinto curso en una serie de 6 que se distribuyen a lo largo de 6 semestres de
los tres primeros cursos del grado de genética. Estos temas pretenden dar una base sélida de procedimientos
experimentales, técnicas y habilidades de la genética y otras ciencias afines. La ayuda practica para reforzar
los conceptos tedricos adquiridos en la teoria y nos permite comprender cabalment el dialogo indispensable
entre la teoria y experimentacion que han dado lugar al cuerpo de conocimientos que constituye la ciencia de
la genética.

El laboratorio integrado V tiene como objetivos la adquisicion de habilidades experimentales en 3 moédulos
especificos de contenido:

® Gendmica
® Genética Humana
® Genética cuantitativa y Mejora

Gendmica



El objetivo principal del médulo de gendmica es entender el proceso de ensamblaje, anotacion y analisis de

secuencias genémicas. Aparte de aprender a trabajar con secuencias de DNA y proteinas también adquirira
conocimientos sobre la estructura y las caracteristicas de los diversos elementos funcionales que se pueden
encontrar en un genoma.

Genética humana

El objetivo del médulo de genética humana es saber identificar polimorfismos y mutaciones genéticas y
relacionarla con la influencia que puede tener en la generacién de la diversidad y en procesos patolédgicos. A
través de estas practicas, el alumno adquirira habilidades en la aplicacion de técnicas instrumentales,
moleculares y analiticas.

Genética cuantitativa y mejora

El objetivo de este mddulo es entender los principios de la genética cuantitativa y su aplicacién en la
seleccion, asi como la disponibilidad de herramientas para la identificacién de genes individuales que
determinan los caracteres complejos.

Competencias

® Conocer y aplicar las herramientas dmicas de gendémica, transcriptémica y protedmica.

® 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.

® Disefar y ejecutar protocolos completos de las técnicas estandares que forman parte del instrumental
del genético molecular: purificacién, amplificacion y secuenciacion de DNA genémico de fuentes
bioldgicas, ingenieria genética en microorganismos, plantas y animales.

® 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 diagnosticos y asesoramientos genéticos, considerando los dilemas éticos y legales.

® Utilizar e interpretar las fuentes de datos de genomas y macromoléculas de cualquier especie y
comprender los fundamentos del analisis 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

Analizar e interpretar la variacién genética humana.

Aplicar e interpretar programas de simulacion en la mejora agropecuaria.

Aplicar las técnicas basicas de uso habitual en el laboratorio de genética humana.

Aplicar las técnicas de ingenieria genética de microorganismos, plantas y animales a problemas

genéticos, médicos y agropecuarios especificos.

5. Aplicar software de analisis global para la integracién, representacion y modelado de las redes de

interconversion de la informacion biologica.

6. Detectar polimorfismos asociados a enfermedades y otros caracteres fenotipicos de interés en

humanos y especies agropecuarias.

Determinar la secuencia de bases de un segmento de DNA.

8. Disenar la metodologia, el muestreo, la seleccion de marcadores genéticos y los analisis estadisticos a
realizar, de un estudio de asociacion.
9. Efectuar consejo genético a partir de la deteccién de marcadores asociados a enfermedades.

10. Efectuar diagnésticos y asesoramiento genéticos a partir del analisis molecular de mutaciones
diagnosticas.

11. Enumerar y describir los contenidos de las bases de datos de informacion relevantes para los distintos
ambitos de la genética y realizar busquedas avanzadas.

12. Realizar predicciones de riegos de transmisidon genética de enfermedades u otros caracteres de interés
mediante el analisis de genealogias humanas y especies agropecuarias.

13. Realizar pruebas de identificacion de individuos o especimenes a partir de la huella digital del DNA.
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14. Utilizar las bases de datos de variacion haplotipica y de asociacion genotipo-fenotipo en humanos y
otras especies de interés agropecuario.

15. Utilizar las técnicas estadisticas y los programas de software disponibles para efectuar estudios de
asociacion.

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

Contenido
Modulo de gendmica

El moédulo de la gendmica esta organizado en 5 sesiones de 3 horas cada uno que se llevara a cabo en la sala
de ordenadores. El trabajo consistira en el ensamblaje, la anotacion y el analisis de una secuencia. En base a
unos datos iniciales, la practica continuara a lo largo de 5 sesiones para que en cada una de ellas se de un
paso mas en el proceso o examine un aspecto diferente de la secuencia. El trabajo se distribuira de la
siguiente manera:

Sesion 1. Ensamblaje

Sesion 2. Scaffolding

Sesidén 3. Anotacion de genes ab initio y por homologia
Sesién 4. Anotacion de genes con RNA-seq

Sesién 5. Discusion y analisis funcional

Médulo de genética humana

El médulo se organiza en 4 sesiones de 4 horas cada uno que se llevara a cabo en el laboratorio. A los
estudiantes se les plantearan tres situaciones posibles de un laboratorio de analisis genético: caso de
diagnostico prenatal, caso de la leucemia, poblacién deteccidon de una mutacion con posibles aplicaciones (por
ejemplo, en la farmacogenética o nutrigenética). Para responder a estas tres situaciones se utilizaran una
serie de técnicas, como la citogenética convencional, hibridacion fluorescente in situ (FISH) con sondas de
seqliénciaunica, reaccion en cadena de polimerasa (PCR) y restriccion del fragmento polimorfismos de la
longitud (RFLPs).

Médulo genética cuantitativa y mejora

Modulo GQM esta organizado en 6 sesiones que tendran lugar en la sala de ordenadores. Las sesiones seran
las clases de teoria con asunto sincrénico (ver calendario), para que elestudiante pueda trabajar y reflejar los
conceptos esenciales y metodologias de la materia. Las sesiones son los siguientes:

Sesion 1. Analisis de los componentes genéticos de caracteres cuantitativos (2 h).
Sesion 2. Analisis de asociacion (estudios de Asociacion de genoma completo) y (3).
Sesion 3. Andlisis de asociacion (estudios de Asociacion de genoma completo), 11 (2 h).
Sesidn 4. Evaluacion genética: modelo animal BLUP (2 h).

Sesidn 5. La seleccion de optimizacion y los efectos de la seleccion sobre la estructura genética de
poblaciones (3 h).

Sesion 6. Simulacion de la seleccion en el vacuno lechero (3 h).

"*A menos que las restricciones impuestas por las autoridades sanitarias obliguen a una priorizacién o
reduccion de estos contenidos."

Metodologia



La asignatura se imparte en grupos reducidos de alumnos (maximo 20 por sesién) en el laboratorio o en las
aulas de informatica. Los estudiantes disponen de un manual o guién de practicas para cada Modulo. Hay que
leer atentamente la parte correspondiente a cada sesion antes de iniciar la practica con el fin de obtener el
maximo aprovechamiento. Los alumnos deberan asistir obligatoriamente al grupo de practicas asignado. Sélo
se aceptaran cambios puntuales siempre que sean equilibrados (un alumno de un grupo por un alumno de
otro grupo). Si un alumno no ha podido realizar una sesion de practicas con su grupo podra recuperarla
asistiendo a otro grupo, siempre y cuando el grupo en cuestion disponga de plazas libres.

Modulo Gendémica

Aprendizaje auténomo guiado por el / la profesor / a de la practica. Los alumnos deberan elaborar los datos,
interpretar los resultados obtenidos y responder a las diferentes cuestiones planteadas en el guién de
practicas.

Modulo Genética Humana

El estudiante realizara el trabajo experimental de forma autdbnoma siguiendo el guién de practicas y con la
ayuda del profesor de la practica. Después de obtener los resultados, éstos se tendran que analizar e
interpretar. Al guidn de practicas también habra unas preguntas para ayudar a este andlisis e interpretacion de
los resultados.

Modulo Genética Cuantitativa y Mejora

Cada sesién comienza con una introduccion por parte delprofessor y luego el alumno / a debera seguir el
guion de practicas y obtener suspropios resultados, siempre bajo la supervision del profesor.

"*La metodologia docente propuesta puede experimentar alguna modificaciéon en funcién de las restricciones a
la presencialidad que impongan las autoridades sanitarias."

Actividades
Titulo Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Tipo: Dirigidas
Modulo Genética Cuantitiva y Mejora. 15 0,6 1,2,6,8,12, 14, 15, 16
Modulo Genética Humana 16 0,64 1,3,4,6,9,10, 16
Modulo Gendmica 15 0,6 5,7,11,16

Tipo: Supervisadas

Tutorias individuales 1 0,04

Tipo: Auténomas

Estudio 23 0,92
Libreta laboratorio 5 0,2
Evaluacién

La asistencia a las practicas es obligatoria y por tanto una ausencia sin justificar podra comportar la no
evaluacion de uno o mas modulos. Faltar a una sesion implica una reduccion de la nota igual al% de esta
sesion en el conjunto de un modulo. Asi, en un médulo de 4 sesiones, menos un dia implicar una reduccion
del 25% de la nota de este médulo.

Quedan exentos de esta penalizacién aquellos alumnos que no puedan asistir a la sesion de su grupo por



causa justificada. Se entiende por causa justificada problemas de salud (habra que llevar el correspondiente
certificado médico al coordinador de las practicas) o problemas personales graves. En este caso la practica se
recuperara siempre que sea posible.

Médulo Gendmica

Las practicas se evaluaran mediante la entrega de los resultados obtenidos durante la practica que deberan
ser presentados de forma clara y comprensible. Se valorara la correccion de los datos obtenidos. También se
tendra en cuenta la actitud y el trabajo del alumno / a en el aula.

Maodulo Genética Humana

Las practicas se evaluaran mediante la entrega de las preguntas del guién de practicas y de los resultados
obtenidos durante la practica. Se valorara especialmente la interpretacion que se haga de los datos obtenidos.
También se tendra en cuenta la actitud y el trabajo del alumno en el laboratorio.

Médulo Genética Cuantitativa y Mejora

Se evaluara mediante la entrega del guién de practicas completado. Se tendra en cuenta la precisién en la
resolucion de las cuestiones planteadas, la claridad en la exposicidn de los comentarios y conclusiones y,
asimismo, la presentacion formal.También se evaluara la actitud del alumno / a durante las practicas.

Para aprobar la asignatura hay primero aprobar cada médulo con una nota > 5. Los estudiantes que no
superen los diferentes médulos de la asignatura los podran recuperar en la fecha programada para la
evaluacién derecuperacion de la asignatura.

El alumno que no haya superado uno de los médulos después de la evaluacion de recuperacion, no aprobara
la asignatura. Sin embargo, no sera necesario que un alumno repetidor realice las actividades docentes ni las
evaluaciones de ese modulo superado a partir de la segunda matricula. Los repetidores sélo tendran que
evaluar del moédulo concreto que no hayan superado. Esta exencidén se mantendra por un periodo de tres
matriculas adicionales. La nota final es el promedio de las notas de cada modulo.

No evaluable. Se obtendra la calificacién de "No Evaluable" cuando el numero de actividades de evaluacion
realizadas sea inferior al 50% de las programadas.

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 o médulo. Por tanto, el alumnado obtendra la calificacion de "No Avaluable" cuando las actividades
de evaluacion realizadas tengan una ponderacion inferior al 67% en la calificacion final.

La asistencia a las sesiones practicas es obligatoria". El alumnado obtendra la calificacion de "No Avaluable"
cuando su ausencia sea superior al 20% de las sesiones programadas.

"*La evaluacién propuesta puede experimentar alguna modificacién en funcién de las restricciones a la
presencialidad que impongan las autoridades sanitarias."

Actividades de evaluacién

Resultados de

Horas ECTS o
aprendizaje
Médulo Genética Cuantitiva y Mejora. Evaluacion continua de los 333% O 0 2,6,8, 10,13, 12,
resultados trabajados 14, 15, 16
Moédulo Genética Humana. Evaluacion continua de los resultados 33.33% 0 0 1,3,4,6,8,9, 10,
trabajados 13,12, 14, 16
Modulo Gendémica. Evaluacion continua de los resultados trabajados  33.3% 0 0 57,11
Bibliografia



Moédulo Gendémica

Incluida en el guidn de practicas que esta a disposicion de los alumnos en el Campus Virtual.

Modulo Genética Humana

® Genetic Variation: a laboratory manual. Edited by M.P. Weiner, S. B. Gabriel, J C. Stephens (2007).
Cold spring Harbor Laboratory Press, New York, USA.

® Molecular Cytogenetics. Protocols and Applications. Edited by Y-S. Fan (2002). Humana Press Inc.,
Totowa, New Jersey, USA.

® Human Cytogenetics. Constitutional Analysis. Edited by D.E. Rooney (2001). Third edition. Oxford
University Press, Oxford, UK.

® Human Cytogenetics. Malignancy and Acquired Abnormalities. Edited by D.E. Rooney (2001). Third
Edition. Oxford University Press, Oxford, UK.

Médulo Genética Cuantitativa y Mejora

Incluida en el guion de practicas que esta a disposicion de los alumnos en el Campus Virtual.



