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La metodologia docent i I'avaluacié proposades a la guia poden experimentar alguna modificacié en funcio de
les restriccions a la presencialitat que imposin les autoritats sanitaries.
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Prerequisits

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

Per poder assistir a les practiques de laboratori cal justificar haver superat les proves de bioseguretat i de
seguretat que trobara en el Campus Virtual i ser coneixedor i acceptar les normes de funcionament dels
laboratoris de la Facultat de Biociéncies.

Objectius

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

Els principals objectius de formaci6 d'aquesta assignatura sén: la comprensio de les bases i els mecanismes
de I'heréncia, el coneixement de la variabilitat del genoma (normal i patologica) en individus i poblacions
humanes i dels factors responsables de la mateixa, la capacitat de realitzar proves per les malalties
genetiques, coneixent el seu tractament i els aspectes étics que se'n deriven, i finalment I'aplicacié dels
coneixements obtinguts per al desenvolupament de projectes/treballs de recerca.

Competéncies

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

® Descriure i interpretar els principis de la transmissié de la informacié genética a través de les
generacions.

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

® Dissenyar i interpretar estudis d'associacié entre polimorfismes genétics i caracters fenotipics per a la
identificacié de variants genétiques que afecten el fenotip, incloent-hi les associades a patologies i les
que confereixen susceptibilitat a malalties humanes o altres espécies d'interés.

® Elaborar, dirigir, executar i assessorar projectes en qué calguin coneixements de genética o de
genodmica.

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



® Mesurar i interpretar la variacié genética dins i entre poblacions des d'una perspectiva clinica, de

millora genética d'animals i plantes, de conservacio i evolutiva.

® Prendre la iniciativa i mostrar esperit emprenedor.

® Saber comunicar amb eficacia, oralment i per escrit.

® Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

® Utilitzar i interpretar les fonts de dades de genomes i macromolécules de qualsevol espécie i

comprendre els fonaments de I'analisi bioinformatica per establir les relacions corresponents entre
estructura, funcio i evolucio.

® Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.

Resultats d'aprenentatge
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Descriure el paper de la variacié genética en I'espécie humana en el diagnostic, prevencié i tractament
de malalties.

Descriure la base genética del desenvolupament huma.

Determinar la base genética i calcular el risc de recurréncia de malalties humanes.

Enumerar i descriure les diferents técniques d'analisi de polimorfismes de DNA que es poden aplicar
als estudis de variacio genética associada a patologies humanes.

Interpretar els resultats obtinguts amb les técniques d'analisi de polimorfismes de DNA per identificar i
valorar factors de susceptibilitat i predisposicié a patir malalties.

Interpretar publicacions cientifiques, resoldre problemes i casos exemple de I'ambit de la geneética
humana i de la genética del cancer.

Prendre la iniciativa i mostrar esperit emprenedor.

Proposar projectes de genética i gendmica aplicables a I'ambit de la salut humana.

Reconeixer les anomalies géniques, cromosomiques i genomiques humanes i avaluar-ne les
consequéncies cliniques.

Saber comunicar amb eficacia, oralment i per escrit.

11. Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

12. Utilitzar les fonts de dades del genoma huma i interpetar-les.

13. Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.
Continguts

Tema 1. Organitzacié del genoma huma

Tema 2. Alteracions cromosomiques

Tema 3. Mutacions i polimorfismes.

Tema 4. Mapatge i identificacio de gens relacionats amb malalties

Tema 5. Epigenética

Tema 6. Genética del desenvolupament

Tema 7. Genética de cancer

Tema 8. Farmacogenética

Tema 9. Genomica nutricional

Tema 10. Genética forense

Tema 11. Diagnostic prenatal

Tema 12. Probes per malalties genétiques i consell genétic

Tema 13. Tractament de malalties genétiques



Tema 14. Aspectes étics de la genética humana

*Llevat que les restriccions imposades per les autoritats sanitaries obliguin a una prioritzacié o reduccié
d'aquests continguts.

Metodologia

La metodologia docent traura profit de les eines que aporta el Campus Virtual de la UAB. Per assolir els
objectius de l'assignatura es proposen fer tres tipus d'activitats d'aprenentatge: sessions amb tot el grup,
seminaris amb la meitat del grup i treball autobnom en grups petits sobre un article cientific.

Sessions amb tot el grup: L'alumnat adquireix coneixements propis de I'assignatura assistint a les classes ,
complementant-les amb I'estudi personal. Aquestes classes estan concebudes com a sessions expositives per
part del professorat perd també s'afavoreix la participacié dels estudiants de forma activa per establir debats o
reflexions col-lectives. A les classes s'utilitzen presentacions digitals per ajudar a la comprensié dels
continguts, que estan disponibles al campus virtual de la UAB.

Seminaris: Els coneixements desenvolupats a les sessions amb tot el grup i treballats en I'estudi personal
s'apliquen a la resolucié de casos practics i en la discussié de treballs de recerca originals publicats en
revistes internacionals. Els casos practics es plantegen en forma de problemes o preguntes, que es treballen
en grups petits. Aquests tipus de metodologia permet reforgar i aprofundir en els temes treballats a les
sessions amb tot el grup.

Treball autdbnom en petits grups sobre un article: Es proposa la realitzacio d'un treball en grups petits que es
prepara fora de I'aula i que implica tasques de documentacio i discussio en grup sobre un tema de geneética
humana. A les tutories s'orientara a I'alumnat sobre com realitzar aquest treball.

*La metodologia docent proposada pot experimentar alguna modificacié en funcié de les restriccions a la
presencialitat que imposin les autoritats sanitaries

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Seminaris 15 0,6 7,10,11,13

Sessions amb tot el grup 30 1,2 7,10

Tipus: Supervisades

Tutories 5 0,2 7,11,13

Tipus: Autonomes

Estudi personal 45 1,8 11,13

Lectura de textos 17 0,68 11,13

Preparacio de problemes 15 0,6 11

Recerca de documentacid 5 0,2 7,11,13

Redaccio de treballs 15 0,6 7,10, 11,13
Avaluaci6



a)Dues proves escrites: cada prova 30% de la nota final. La nota minima per aprovar l'assignatura sera d'un 5
en cada prova.

b)Entrega de treballs de les activitats realitzades a les classes: 20% de la nota final.

c)Treball en grups petits: 20% de la nota final. En aquesta avaluacié es tindra en compte: la presentacio oral
(5%), el treball (15%) i I'ajust al temps limitat. L'avaluacié de la presentacio oral sera individual pero les altres
seran comunes per a tots els membres del grup.

Per poder aprovar l'assignatura s'ha de treure com a minim un 5 a la nota final. A final de curs hi haura una
prova de recuperacio per aquell alumnat que hagi suspés o no presentat alguna/es de les dues proves
escrites. Per participar a la recuperacio, I'alumnat ha d'haver estar préviament avaluat en un conjunt
d'activitats el pes de les quals equivalgui a un minim de dues terceres parts de la qualificacié total de
I'assignatura. L'alumnat obtindra la qualificacié de "No Avaluable" quan les activitats d'avaluacio realitzades
tinguin una pes inferior al 67% de la qualificacio final.

*L'avaluacié proposada pot experimentar alguna modificacié en funcié de les restriccions a la presencialitat
que imposin les autoritats sanitaries.

Activitats d'avaluacio

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Entrega de treballs de les activitats realitzades a les 20% O 0 2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12, 13
classes

Prova escrita | 30% 1,5 0,06 1,2,3,4,5,9,11,12,13

Prova escrita Il 30% 1,5 0,06 1,2,3,4,5,9,11,12,13

Treball en grup 20% O 0 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11, 12,

13
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